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RESUMEN

Se presentd un enfermo que padece el sindrome de Crouzon (rara entidad
heredada en forma autondmica dominante) el cual se diagnosticO mediante
hallazgos clinicos confirmados por estudios imagenolégicos de una tomografia
axial computarizada realizada en agosto de 2009. Se planifico y ejecuté la

craniectomia con éxito. La evolucion clinica del paciente fue satisfactoria.
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quirudrgico, craniectomia

ABSTRACT

A patient with a rare hereditary disease, called Crouzon’s Syndrome was studied.
The clinical diagnosis was confirmed through computer axial tomography in August
2009. A craniectomy was done whose result was successful as well as the clinical
patient’s progress.

Key words: Crouzon’s Syndrome, computer axial tomography, surgical treatment,

craniectomy.

INTRODUCCION

La disostosis craneofacial congénita se conoce también como sindrome de
Crouzon. Dicha enfermedad se caracteriza por una dismorfia craneofacial, con
cierre precoz de todas las suturas craneales acompafiado de hipertension
endocraneana, dolicocefalia, trigonocefalia, nariz en pico de loro, maxilar superior
pequefio e inferior mas grande que lo normal y exoftalmia bilateral. Este sindrome
es un trastorno genético causado por mutaciones en el gen del receptor del factor
de crecimiento de los fibroblastos tipos 2 y 3 (FGFR2 y FGFR3).

El objetivo del trabajo fue presentar un caso diagnosticado en el Hospital
Provincial Pediatrico Universitario Octavio de la Concepcion y de la Pedraja de

Holguin en agosto de 2009.

PRESENTACION DE CASO

Se presenta, con consentimiento informado, un paciente masculino de dos afios
de edad con antecedentes de salud aparente, fue traido a la Consulta de
Neurologia en agosto de 2009, porque el perimetro cefalico no aumentaba de
forma suficiente y presentaba una configuracién craneofacial anémala.

Se le realizaron radiografias simples de craneo en proyecciones frontal, lateral y

Town y luego se procedié a estudiar con tomografia axial computarizada. Se



realizaron cortes simples de craneo de 5 mm de espesor en un equipo Shimadzu
unicorte y se observé el aumento de las impresiones digitiformes, adelgazamiento
del diploe craneal y el aspecto festoneado de su tabla interna (fig. 1,2). Las
suturas estaban cerradas y no tenia alteraciones encefalicas. Mediante

procesamiento digital se hicieron reconstrucciones tridimensionales (fig. 3).

Figura 1. Topograma en Proyeccién

Figura 2. Corte axial tomogréafico con Figura 3. Reconstruccion
ventana ésea tomogréfica

tridimensional

DISCUSION



En 1912 Crouzon describié en una madre y su hijo el sindrome hereditario de la
disostosis craneofacial y define la triada de deformidades del calvario, faciales y
exoftalmos’. Este sindrome tiene causa genética y se hereda en forma autosémica
dominante. Su origen radica en mutaciones de genes que se relacionan con el
desarrollo de las extremidades; el del receptor del factor de crecimiento de
fibroblastos tipo 2 (FGFR2) o menos cominmente de los genes del (FGFR3)*.
Modificaciones especificas en esos receptores son la causa de la unién precoz de

los huesos craneales.

Ese genotipo determina la manifestacion fenotipica de cierre prematuro de las
suturas craneales (craneosinostosis). Otras de las anomalias acompafantes
incluyen el hipertelorismo, exoftalmos, estrabismo, maxilar superior pequefio,

prognatismo y otras menos constantes.

Su prevalencia es de un caso por sesenta mil habitantes y es el responsable de
aproximadamente el 4,8% de las craneosinostosis’. Como complicacion
fundamental se encuentra la atrofia del nervio Optico por el incremento de la
presion intracraneal. El diagndstico de este sindrome se realiza a través de la

clinica, los estudios imagenoldgicos y genéticos.

No se ha descrito ningun tratamiento curativo para esta enfermedad, pero varias
de las dificultades funcionales mas apremiantes si pueden ser tratadas. Dentro de
los métodos quirdrgicos existe la craniectomia (extirpacion y reemplazo de
porciones del hueso craneal); que realizada en los primeros afios de vida puede
prevenir el dafio cerebral compresivo y mantener la forma craneal menos

deformada posible * 4.

También pueden operarse el exoftalmos, el prognatismo y el paladar hendido,
cuyos resultados son de éxito variable. Otras medidas terapéuticas incluyen los
métodos ortodéncicos y el tratamiento de las complicaciones clinicas,
oftalmolégicas y auditivas® ®’. Estos pacientes pueden requerir educacion especial

si presentan algun grado de retardo mental.

En este enfermo la sospecha clinica del raro sindrome; acentuada porque su

madre presentaba dismorfia facial, evidencia de un patron hereditario; se confirmo



con el estudio imagenolégico tomografico. La definicidn anatémica precisa de las
anormalidades craneales permitié planificar y ejecutar la craniectomia con éxito.
Después de realizada ésta, el paciente tuvo una evolucibn acorde con los

beneficios esperados de esa técnica.
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