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ue su hijo nazca con sindrome de Apert puede ser abrumador.

Saber que su hijo necesitarad atencion médica de parte de un gran

equipo de doctores y médicos clinicos es mucho para procesar para
cualquier padre o madre. Esperamos que encuentre consuelo en saber que el
Programa de Anomalias Craneofaciales del Boston Children's Hospital brinda
atencion a mas de 500 pacientes con diversos diagnosticos craneofaciales
todos los afios. Al ser uno de los programas mas antiguos de este tipo en el
mundo, nuestra vasta experiencia y compromiso con la atencion innovadora
y compasiva nos ha establecido como lideres nacionales en el tratamiento
de nifios con sindrome de Apert. En el Boston Children's Hospital, para cada
paciente utilizamos un enfoque colaborativo que gira en torno al trabajo
en equipo. Nuestros cirujanos tienen experiencia con multiples técnicas
quirdrgicas que nos permiten desarrollar el plan de tratamiento especifico que
se adapte mejor a las necesidades individuales de su hijo.

El sindrome de Apert es un trastorno genético caracterizado por la presencia
de deformidades en el craneo, la cara y las extremidades, que afecta la salud
de la persona, su funcion diaria y su interaccion social. El tratamiento exitoso
de los pacientes con sindrome de Apert requiere un equipo médico interdisci-
plinario, que incluye:

e Cirujanos plasticos » Genetistas
e Cirujanos dentales » Fonoaudiologos
» Neurocirujanos » Audiologos

» Otorrinolaringdlogos (oidos, narizy garganta)  « Auxiliares médicos
» Dentistas pediatricos » Enfermeros
» Ortodoncistas

El Programa de Anomalias Craneofaciales del Boston Children's Hospital
incorpora a todos estos especialistas y cada uno tiene un papel Unico a la
hora de brindar atencion a los pacientes y sus familias. Dado que el Boston
Children’s Hospital es el unico hospital en Massachusetts que se enfoca

de manera exclusiva en los nifios, todo nuestro equipo esta especialmente
capacitado para facilitar lo mas posible el tratamiento para los pacientes
jovenes y sus familias.

a

Dr. John Meara, DMD
Jefe de cirujanos plasticos
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DESCRIPCION GENERAL DEL SINDROME DE APERT

El sindrome de Apert, también conocido como “acrocefalosindactilia”
es una afeccion genética compleja que puede afectar la cara, el craneo,
los dientes, las manos y los pies de un nifio. Se produce en uno de cada
65-88.000 recién nacidos.

Caracteristicas clinicas del sindrome de Apert

* Craneosinostosis: cierre prematuro de las placas de crecimiento del
craneo, lo que causa un cambio en la forma de la cabeza y un posible
aumento de la presion sobre el cerebro.

» Hipoplasia del tercio medio facial: disminucion del crecimiento de
la cara central que causa una apariencia facial hundida y problemas
respiratorios potencialmente peligrosos o apnea del suefio.

» Sindactilia: fusion de los dedos de la mano y/o los pies.

« Otras caracteristicas pueden incluir: dientes apifiados, labio leporino,
pérdida de la audicion, huesos espinales fusionados y acné grave.
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DESCRIPCION GENERAL DEL SINDROME DE APERT

Diagnosticar el sindrome de Apert

e Un cirujano craneofacial y un genetista capacitados deben evaluar a su bebé.
» Enalgunos casos, el médico podria indicar radiografias y/o una exploracion por
tomografia computarizada (TC) para confirmar el diagnostico.

e Se podrian realizar pruebas genéticas con una muestra de sangre o saliva.

¢Mi hijo tendra limitaciones en el
desarrollo a causa del sindrome de Apert?

Algunos nifios con sindrome de Apert tienen retrasos en el desarrollo. Sin embargo,
esto no es asi para todos los niflos con sindrome de Apert. Nuestro equipo evalua y
trata las necesidades de cada niflo cuidadosamente. Algunos nifios se benefician de
la fonoaudiologia, terapia fisica o terapia ocupacional. Nuestro neuropsicélogo cra-
neofacial ayudara a evaluar a su hijo y recomendara otras intervenciones cognitivas
y del desarrollo que también podrian ser beneficiosas.

¢Por qué mi hijo nacié con sindrome de Apert?

El sindrome de Apert es causado por un cambio especifico (mutacion) en un gen
llamado “receptor 2 del factor de crecimiento de fibroblastos” o FGFR2. Este gen
tiene un papel importante en el crecimiento de los huesos. Cuando este gen sufre
una alteracion, se generan las caracteristicas fisicas como la craneosinostosis o la
sindactilia. El gen FGFR2 también esta involucrado en sindromes craneofaciales
similares, incluidos Crouzon, Pfeiffer y Jackson-Weiss.

Si tengo mas hijos, ¢ellos también tendran sindrome de Apert?

En la mayoria de los casos, no hay antecedentes familiares de sindrome de Apert.
El riesgo de tener otro hijo afectado por el sindrome de Apert es bajo, pero no es
inexistente. Esto se debe a la posibilidad de que el cambio ocurra en mas de una de
las células germinales del padre o la madre (esperma u évulo). En cuanto a su hijo,
existe una posibilidad del 50 por ciento de que cada uno de sus hijos lo herede.
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DESCRIPCION GENERAL DEL SINDROME DE APERT

Cuando mi hijo sea adulto y tenga hijos propios, ;cuales son las
probabilidades de que ellos también tengan sindrome de Apert?

Si su hijo tiene sindrome de Apert, cada uno de sus hijos tendra una probabilidad
del 50 por ciento de tener sindrome de Apert.

Padre

afectado Madre

no afectada

~
7/

:

Hijo Hija Hija Hijo
afectado no afectada afectada no afectado
25% 25 % 25% 25%
@ Gen dominante Gen recesivo
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CUIDADO Y TRATAMIENTO DEL SINDROME DE APERT

Aunque la posibilidad de que se realicen multiples operaciones a lo
largo de la vida de su hijo puede ser abrumador, es importante que
recuerde que estos procedimientos son muy exitosos.

Para poder entender el tratamiento general de un nifio con sindrome de
Apert, es util tener una descripcion general de los diversos procedimientos
necesarios para corregir cada una de las caracteristicas fisicas de este sin-
drome. Consulte la pagina 8 para ver un cronograma temporal completo
de la atencion de su hijo.

Tratamiento craneofacial

¢Cuales son los hallazgos craneofaciales que se asocian mas frecuente-
mente con el sindrome de Apert?

Debido a que las placas de crecimiento (también denominadas “suturas”) en el
craneo se han cerrado demasiado pronto, los nifios con sindrome de Apert tienen
cabezas deformes. Normalmente, sus cabezas son demasiado anchas y largas. Los
0jos son muy prominentes debido a cuencas oculares poco profundas y la parte del
medio de la cara es plana o hundida. La nariz tiene una forma corta y prominente,
similar a un pico. Los dientes generalmente estan apilados y algunos nifios con
sindrome de Apert tienen un labio leporino. También puede haber un bloqueo de
las vias respiratorias (denominado “obstruccion de las vias respiratorias”).

Opciones de tratamientos para los problemas respiratorios

Si su hijo nace con una obstruccion de las vias respiratorias, poco después del
nacimiento se pedira una consulta multidisciplinaria con nuestros proveedores
que se especializan en otorrinolaringologia, medicina del suefio y/o neumologia.
La evaluacion clinica de los problemas respiratorios de su hijo puede incluir la
realizacion de un examen de las vias respiratorias con una pequefia camara o la
obtencion de un estudio de suefio. Hay varias opciones para tratar la obstruc-
cion de las vias respiratorias en los nifios con sindrome de Apert. Estas opciones
incluyen el uso de una mascara de presion positiva en las vias respiratorias (CPAP),
una amigdalectomia y/o una adenoidectomia y el avance del tercio medio facial
(también llamado “Le Fort II"). En casos graves, podria ser necesaria la colocacion
de una traqueostomia (un procedimiento quirurgico que crea una apertura a través
del cuello hacia la traquea) hasta que su hijo tenga la edad suficiente para some-
terse a otras operaciones.

Guia de diagnostico y tratamiento del sindrome de Apert
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CUIDADO Y TRATAMIENTO DEL SINDROME DE APERT

¢Cual es el tratamiento tipico para la cara y el craneo de un nifio?

En el Boston Children’s Hospital, ofrecemos un enfoque innovador y minimamente
invasivo para el tratamiento de la craneosinostosis. Siempre que sea posible, se
realiza la liberacion endoscopica de la sutura cranial fusionada durante las etapas
tempranas de la vida, generalmente cuando el nifio tiene entre 2 y 4 meses de
vida. Al realizar este procedimiento por via endoscopica seguido de terapia con un
casco, podemos reducir la deformidad del craneo en los nifos con sindrome de
Apert. AUn mas importante, nuestro centro aboga por la liberacion endoscopica de
la sutura temprana para darle al cerebro el lugar adecuado para crecer y minimizar
el riesgo de sufrir una lesion cerebral.

Para los pacientes de mas edad para los cuales el tratamiento endoscopico no es
una opcion, se realiza normalmente un procedimiento como un remodelamiento
de la boveda calvaria o un avance fronto orbitario cuando el nifio tiene entre 9y 11
meses de edad. El tipo de procedimiento que se realice depende de las necesidades
especificas de su hijo y de cuales de sus suturas estan fusionadas. Estas operaciones
involucran a un cirujano plastico y un neurocirujano que trabajan juntos para liberar
las suturas fusionadas y volver a darle forma al craneo. Nuestros cirujanos usan una
incision en zig-zag para camuflar u ocultar la cicatriz.

INCISION PARA PROCEDIMIENTO CRANEOFACIAL

Programa de Anomalias Craneofaciales del Boston Children's Hospital
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CRONOGRAMA TEMPORAL DE TRATAMIENTO
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CRONOGRAMA TEMPORAL DE TRATAMIENTO
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CUIDADO Y TRATAMIENTO DEL SINDROME DE APERT

PROCEDIMIENTOS LE FORT

Le Fort Il

Le Fort |

Su hijo necesitarad un procedimiento llamado avance del tercio medio
facial (procedimiento Le Fort ). Esta operacion trae la parte del medio
de la cara hacia adelante, lo que abre las vias respiratorias y protege

los ojos prominentes. Utilizamos una técnica llamada osteogénesis por
distraccion para llevar lentamente los huesos del tercio medio facial hacia
adelante y proporcionar los resultados mas estables. El momento de la
operacion dependera de las necesidades especificas de su hijo.

¢Mi hijo necesitara mas operaciones craneofaciales a medida que
crezca?

Cuando su hijo haya terminado de crecer, es posible que también necesite
que se le realice un avance del maxilar superior o de la mandibula superior
(también llamado avance tipo Le Fort I), que corrige la forma en la que se
juntan los dientes. Ademas, muchos nifios se benefician de una mejora en
la apariencia de la frente en la adultez.

Guia de diagnostico y tratamiento del sindrome de Apert
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CUIDADO Y TRATAMIENTO DEL SINDROME DE APERT

Tratamiento dental

¢Cuadles son las preocupaciones dentales asociadas al sindrome
de Apert?

La forma anormal de la cara también puede afectar la posicion de los
dientes y la forma en la que se juntan los dientes superiores e inferiores
("oclusion”). Muchos nifios tienen una submordida, asi como un mal
alineamiento de los dientes. La erupcion dental retrasada también es
frecuente en los niflos con sindrome de Apert. Estos nifios deben visitar
a un dentista pediatrico cuando los dientes empiezan a salir, a mas tardar
de los 2 a 3 aflos de edad.

¢Cudl es el enfoque tipico de tratamiento para corregir los
dientes y la mordida?

La decision de tratar la oclusion debe tomarse con los comentarios de un
dentista pediatrico y un ortodoncista con experiencia en el tratamiento
de niflos con desdrdenes craneofaciales. Ademas, se debe crear un plan
de tratamiento temprano para prevenir la pérdida innecesaria de dientes.
Podria ser necesario remover los dientes primarios para permitir un
posicionamiento mas normal de los dientes que estan saliendo.

Es probable que su hijo requiera una o mas fases de cirugia de mandibula
en combinacion con terapia ortodoncica para ayudar a corregir la mor-
dida y mejorar la apariencia y funcion de la mandibula.

Tratamiento en las manos y los pies

¢Cuadles son los problemas en las manos y los pies asociados al
sindrome de Apert?

Todos los niflos con sindrome de Apert tienen algun grado de fusion de
los dedos de los pies y las manos, una afeccion denominada sindactilia.
Las manos de los pacientes con sindrome de Apert se pueden clasificar en
tres categorias (clasificacion de Upton) segun el grado de afectacion de
los tejidos blandos y los huesos. Para la mayoria de los nifios con sin-
drome de Apert, se necesitan multiples procedimientos durante la nifiez.

Programa de Anomalias Craneofaciales del Boston Children's Hospital
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CUIDADO Y TRATAMIENTO DEL SINDROME DE APERT

¢Cual es el cronograma temporal
para el tratamiento de las malfor-
maciones de las manos?

Si el pulgar de su hijo esta afectado, la
reparacion empezara entre los 6y 9
meses de edad para lograr una funcion
optima. Si no esta afectado el pulgar, los
demas dedos seran separados entre los 9
meses y los 2 afios de edad.

Los cirujanos de manos generalmente
pueden separar los dedos para darle a

la mayoria de los nifios cuatro dedos

y un pulgar, incluso en los casos mas
graves. Esto requiere multiples opera-
ciones complejas, muchas de las cuales
conllevan separar y enderezar los dedos.
Los nifios con sindrome de Apert tienen
menos articulaciones con funciona-
miento normal en sus dedos, por lo que
es posible que no desarrollen habilidades
de manipulacion de objetos finos. No
obstante, estos nifios funcionan como la
mayoria de los otros nifios y les va muy
bien en la vida.

¢Cual es el enfoque tipico para los
dedos de los pies fusionados?

Los dedos de los pies que estan
fusionados afectan muy poco a la
habilidad del nifio de caminar o correr.
Sin embargo, es posible que usted quiera
que los dedos de los pies de su hijo sean
separados para mejorar la apariencia

de los pies y ayudarlo a sentirse menos
cohibido. La separacion de los dedos de
los pies a menudo puede realizarse en
conjunto con la liberacion de los dedos
de las manos fusionados. A medida

que los nifios crecen, también pueden
desarrollar huesos prominentes en los
pies que pueden causarles dificultades
para caminar, estos problemas también
podrian ser abordados por via quirdrgica.

CLASIFICACION DE UPTON
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Los dedos indice, medio y anular estan
fusionados, pero el pulgar esta libre. La
palma de la mano es plana. Este tipo se
denomina comunmente mano “espada’.

Palmar |-

Tipo Il

El pulgar esta fusionado con el dedo
indice, ademas, hay una fusion de los
tres dedos medios. La palma de la mano
es concava. Este tipo se denomina
comunmente mano en “manopla”.

Palmar | Dorsal
| \

Tipo Il

Todos los dedos de la mano estan
fusionados, con una unica ufia. El pulgar
de la mano estd doblado hacia adentro y,
a menudo, es dificil distinguir los dedos
entre si. Este tipo se denomina comun-
mente mano en “capullo de rosa”.
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GLOSARIO

Apnea del suefio: un trastorno que se
caracteriza por la presencia de pausas
en la respiracion o por una respiracion
anormalmente superficial durante el
suefio.

Avance del maxilar (“Le Fort 1”): una
operacion para mover la mandibula
superior hacia adelante para corregir la
forma en la que se juntan los dientes.

Avance del tercio medio facial: una
operacion para llevar hacia adelante la
parte media de la cara, y de esta manera
abrir las vias respiratorias y proteger los
0jos prominentes.

Avance fronto orbitario: un proce-
dimiento en el que la frente y el borde
supraorbital (el hueso profundo hacia
la ceja) se mueven hacia adelante para
darle lugar al cerebro y remodelar el
craneo.

Clasificaciones de Upton: categorias
que describen el grado de afectacion

de los tejidos blandos y los huesos en las
manos de los pacientes de Apert.

Mano de espada (Tipo I): los dedos
indice, medio y anular estan fusiona-
dos, pero el pulgar esta libre y la palma
es plana.

Mano en manopla (Tipo Il): el pulgar
esta fusionado con el dedo indice,

los tres dedos medios estan fusionados
y la mano es céncava

Mano en capullo de rosa (Tipo Il1):
todos los dedos de la mano estan
fusionados con una unica ufa, el
pulgar esta doblado hacia adentro

y es dificil distinguir los dedos entre si.

Craneoplastia: reparacion quirurgica de
un defecto o deformidad del craneo.

Craneosinostosis: cierre prematuro de
las placas de crecimiento de la cabeza,
que causa una deformacion del craneo
y un posible aumento de la presion
ejercida sobre el cerebro.

Craneotomia endoscépica de franja: un
procedimiento minimamente invasivo
para quitar las suturas craneales fusio-
nadas y darle espacio al cerebro para
que se expanda.

Exorbitismo: cuencas oculares poco
profundas que hacen que los globos
oculares sobresalgan. Esto se relaciona
con la craneosinostosis y la hipoplasia
del tercio medio facial.

Hipoplasia del tercio medio facial:
disminucion del crecimiento de la cara
central que causa una apariencia facial
hundida y una posible obstruccion de
las vias respiratorias o apnea del suefio.

Oclusion: la relacion entre los dientes
superiores e inferiores.

Osteogénesis por distraccion: un
procedimiento en el que se realiza un
corte en el hueso y luego un dispositivo
médico lentamente separa los extremos
del hueso cortado, lo que induce la
formacion de nuevo hueso y alarga
gradualmente el hueso.

Proptosis: ojos protuberantes y despro-
tegidos.

Remodelamiento de la béveda calvaria
(o “craneana”): un procedimiento
utilizado para liberar suturas fusionadas
prematuramente, expandir y remodelar
el craneo.

Sindactilia: fusion de los dedos de las
manos y/o los pies.

Sindrome de Apert: una afeccion
genética rara y compleja que afecta la
cara, el craneo, los dientes, las manos
y/o los pies de un nifio.

Traqueotomia: un procedimiento quirur-
gico mediante el cual se crea

una apertura a través del cuello hacia

la trdquea para facilitar la respiracion.

Programa de Anomalias Craneofaciales del Boston Children's Hospital




SEGURO Y RECURSOS EN BOSTON CHILDREN'S

Informacion del sequro

Los niflos con el sindrome de Apert necesitan cuidados a largo plazo, por
lo que es importante entender su plan de seguro. Preguntele a su provee-
dor de seguro individual qué puede esperar de la cobertura y cuales seran
sus gastos de bolsillo a corto y largo plazo.

También debe entender el proceso de derivacion y cobertura que exige
su aseguradora en cuanto al tratamiento de los dientes y la mandibula,
que podria ser considerado de naturaleza dental y no médica. Contrate
un plan de seguro dental para su hijo, ya que los procedimientos dentales
tipicamente no estan cubiertos por el sequro médico.

Si tiene mas preguntas, pongase en contacto con su proveedor de
seguros para que lo asista. La mayoria de los proveedores proporciona un
numero de teléfono de servicio de atencion al cliente en la parte trasera
de la tarjeta del seguro.

Recursos en Boston Children's

Programa de Anomalias Craneofaciales

617-355-6309
childrenshospital.org/craniofacial

Centro para Familias
617-355-6279

El Centro para Familias ayuda a las familias a ubicar la informacion y los
recursos que necesitan para entender mejor la afeccion particular de su
hijo y formar parte de su cuidado. Todos los pacientes, las familias y los
profesionales de salud de Boston Children’s pueden utilizar los servicios del
centro sin costos adicionales.

Guia de diagnostico y tratamiento del sindrome de Apert
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RECURSOS Y APOYO ADICIONALES

AmeriFace

ameriface.org

AmeriFace proporciona infor-
macion y apoyo emocional para
las personas con diferencias
faciales y a sus familias.

Apert International Inc.
apert-international.org

La Annual Apert Conference esta
abierta para las familias que han
sido afectadas por el sindrome de
Apert o cualquier otra diferencia
craneofacial similar. El sitio web
de la organizacion conecta a las
familias con una red en linea que
proporciona recursos de apoyo.

FACES: The National Craniofa-
cial Association

faces-cranio.org

La asociacion proporciona asis-
tencia econdmica para los gastos
no médicos de los pacientes que
viajan a un centro craneofacial
para recibir tratamiento. La elegibi-
lidad se determina en funcion de la
necesidad econdmica y médica.

Children’s Craniofacial
Association

ccakids.org

Se trata de una organizacion
nacional que se ocupa de las
inquietudes médicas, psicosocia-
les, emocionales, econdmicas y
educativas de las personas con
anomalias craneofaciales y les
ofrece apoyo.

Foundation for Faces of
Children

facesofchildren.org

Se trata de una organizacion con
sede en Nueva Inglaterra que
proporciona informacion clara 'y
precisa, y otros recursos, para los
niflos que nacen con afecciones
craneofaciales y sus familias. Fue
fundada por el cirujano plastico
de Boston Children’s Hospital,
Dr. John B. Mulliken y un grupo de
padres cuyos hijos eran tratados
en el Boston Children’s Hospital.

Grupos y paginas de Facebook
Apert USA

Apert Syndrome

Apert Owl

Programa de Anomalias Craneofaciales del Boston Children's Hospital




Lo que los padres tienen para decir:

“La atencién que recibe nuestra hija en Boston Children’s Hospital ha
superado nuestras expectativas. Luego de una mala experiencia en
otro hospital, aprendimos rapidamente sobre la importancia de tener
médicos con experiencia en el tratamiento del sindrome de Apert para

nuestra hija. Nos encanta la manera en Boston Children’s Hospital la
trata como individuo y que las decisiones en cuanto a su atencion se
toman en funcién de sus necesidades”.

—Tara Lafleur, madre de Giuliana Lafleur

“El dia que comenzamos a ir a BCH fue realmente el mejor dia de nuestra
vida como familia. El personal de BCH y nuestro equipo estan siempre
un paso mas adelante que yo. BCH salvé la vida y el futuro de mi hijo,

y estaremos eternamente agradecidos por eso. BCH estd a dos horas

de donde vivimos, jpero jamas iria a otro lugar! Los usamos para todo
porque realmente son increibles”.

—Jeremy Gold, padre de Jackson Gold

/e

“Ninguna familia deberia sentirse desanimada si vive lejos de Boston
y quiere recibir tratamiento aqui. El Boston Children’s Hospital trabaja
estrechamente junto con nuestros médicos locales y la comunicacion es

excelente. Viajamos a Boston para sus cirugias y realizamos los analisis
en nuestra ciudad cuando es necesario. El enfoque de la atencién que

recibe nuestra hija es un trabajo en equipo con un plan de tratamiento
unico para sus necesidades. Me siento muy comoda con BCH y creo que
los médicos tratan a nuestra hija como tratarian a sus hijos".

—Tambra Milot, madre de Madilynn Milot

PARA SACAR UN TURNO
childrenshospital.org/craniofacial
617-355-6309
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