CASO CLINICO
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Resumen

Introduccién. Objetivo: presentar un caso clinico de sindrome de Pfeiffer, de 5 afios de edad, con créneo
en trébol, proptosis ocular severa, y aparentemente sin retardo mental.

Caso clinico. Nifio de 5 afios de edad, producto de segunda gesta, embarazo normoevolutivo de término;
padres de 19 afios de edad al momento de nacer el propositus, sin antecedentes teratogénicos, ni consan-
guinidad o de otro padecimiento similar en miembros de la familia. A la exploracién fisica: crdneo en
trébol, frente amplia y prominente, proptosis ocular (antecedente de salida del globo ocular derecho en
dos ocasiones), aplanamiento medio facial, pabellones auriculares con hélix de configuraciones en cruz
horizontal, primer dedo de manos y pies anchos de su falange distal, sindactilia parcial en manos y pies.
El cariotipo en linfocitos de sangre periférica mostré un complemento cromosémico normal 46, XY. Ra-
diolégicamente se observé crdneo en trébol, con miltiples impresiones digitales.

Conclusion. El caso presentado aquf corresponde clinica y radiol6gicamente a un sindrome de Pfeiffer
tipo 2, sin complicaciones viscerales y con desarrollo neurolégico de acuerdo a su edad cronolégica.

Palabras clave. Sindrome de Pfeiffer; craneo-estenosis; crdneo en trébol; craneo-sinostosis; acro-céfalo-
sindactilia.
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Sindrome de Pfeiffer tipo 2 con expresividad variable.

Introduccion

El sindrome de Pfeiffer se caracteriza clinicamente
por braquicefalia con crdneo-sinostosis de la co-
ronal, frente alta, hipertelorismo ocular, falange
distal ancha del pulgar y del primer dedo del pie,
sindactilia parcial de segundo y tercer dedo de ma-
nos, y segundo, tercero y cuarto dedos de los pies.
Se hereda de forma autosémica dominante.' Co-
hen? en 1993 dio a conocer ttes tipos de esta en-
tidad, sefialando que el tipo 2 se caracteriza por
crdneo en trébol, proptosis ocular severa, dafio
severo del sistema nervioso central, sinostosis
de articulacién de codos, con muerte temprana.
Desde 1964 a la fecha se han reportado cerca de
30 casos.

Este trabajo tiene como objetivo presentar un
caso clinico de sindrome de Pfeiffer, en un nifio
de cinco afios de edad, con crdneo en trébol, prop-
tosis ocular severa, y aparentemente sin retardo
mental.

Presentacion del caso clinico

Paciente del sexo masculino de cinco afios de vi-
da, originario y residente de Tacotalpa, Tabasco,
México; producto de la segunda gesta, padres de
19 afios de edad al momento de nacer el propo-
situs, no consanguineos, sin antecedentes tera-
togénicos ni de padecimiento similar en otros
miembros de la familia. Desarrollo del embarazo

Figura 1. Facies peculiar; crdneo en torre y proptosis ocular.
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Figura 2. Obsérvese las prominencias laterales y central del
crdneo, dando la configuracién de trébol.

normal, de término, parto terminado en cesirea
por desproporcién cefalopélvica. Periodo neonatal
sin complicaciones, desconociéndose somatome-
tria al nacimiento. Sostuvo la cabeza a los cuatro
meses de vida, bipedestacién a los nueve meses
y deambulacién a los 13 meses.

A la exploracién fisica: peso 19 500 kg, talla 108
cm, circunferencia cefélica 52 cm. Edad aparente
mayor a la real, integro, complexién delgada, cri-
neo en trébol, frente amplia y prominente (Fig. 1).
Proptosis ocular, con antecedente de salida del
globo ocular derecho en dos ocasiones, aplanamien-
to medio facial, puente nasal aplanado, paladar
alto, pabellones auriculares de implantacién baja
y configuraciones en cruz del helix horizontal
(Figs. 2 y 3). Cuello corto, primer dedo de manos
y pies anchos de su falange distal, sindactilia par-
cial en manos y pies (Figs. 4 y 5). Dentro de los
estudios de rutina la biometria hemitica mostré:
hemoglobina de 9 gf/dL, quimica sangufnea y
examen general de orina normales. Determina-
ciones de mucopolisacaridos totales y aminodcidos
en orina de 24 horas resultaron negativos. El
cariotipo en linfocitos de sangre periférica mostré
un complemento cromosémico normal 46, XY.
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Figura 3. Frente amplia, aplanamiento medio facial, implan-
tacién baja de pabellones auriculares, cuello corto.

heredan de manera autosémica dominante, aun-
que también se han descrito casos espontdneos.
Este grupo de entidades incluye sindromes severos
con expresividad variable y distintos grados de
penetrancia.’

El sindrome de Pfeiffer es una acrocefalosin-
dactilia genéticamente heterogénea. Tres subtipos
clinicos han sido descritos basados en la severidad
de la acrocefalosindactilia y de las manifestaciones
asociadas? (Cuadro 1).

Muenke y col.* mostraron evidencias de mutacién
génica en el receptor 1 de crecimiento fibrobldstico
(FGR1) mapeado en el cromosoma 8p11.22-p12.
Otros casos son causados por mutaciones en el

Figura 4. Frente amplia, ambas manos con falange terminal
ancha def primer dedo.

Radiolégicamente se observé craneo en trébol, con
muiltiples impresiones digitales (Fig. 6), aumento
de grosor de dltima falange de primer dedo de
manos y pies, sindactilia de segundo a cuarto dedos
en ambos pies.

Discusion

Las acrocefalosindactilias son sindromes caracte-
rizados por anormalidades del crineo (créneo-
sinostosis), la cara (hipertelorismo, retromaxilismo),
manos y pies (sindactilia ésea o cutdnea). Se
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Figura 5. Obsérvese el primer ortejo ancho, con sindactilia
cutdnea parcial,

Figura 6. Crdneo en trébol, con multiples impresiones digitales.
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Sindrome de Pfeiffer tipo 2 con expresividad variable.

Cuadro 1. Sindrome de Pfeiffer

Tipo 1

Crdneo-sinostosis/

proptosis ocular

Falange distal ancha del pulgar
y de! primer dedo del pie
Sindactilia de grado variable en
manos y pies

inteligencia normal

Es compatible con la vida

Referercia 2

Tipo 2

Crdneo en trébol/proptosis
ocular severa

Falange distal ancha de! pulgar

y del primer dedo del pie
Sinostosis radichumeral del codo
Dafio severo del sistema codo
nervioso central
Anomalias viscerales

Muerte temprana

Tipo 3

Crdneo-sinostosis/
proptosis ocular severa

Sinostosis radiohumeral del

Es comtiin el compromiso
neuroldgico
Anormalidades viscerales
variables

Muerte temprana

receptor-2 de crecimiento fibrobldstico (FGFR-2)
que se encuentra en el cromosoma 10q25-q26 lo
que sugiere que el sindrome de Pfeiffer es una en-
tidad con heterogeneidad, correspondiendo esta
mutacién a la familia original reportada por Pfeif-
fer’ en 1964, en la cual habfa ocho afectados en
tres generaciones, con transmisién de hombre a
hombre, y cuyas manifestaciones clinicas funda-
mentales fueron la falange terminal del primer

dedo de manos y pies cortas y anchas. El stndrom
de Pfeiffer es considerado como una acrocefalo
sindactilia, debiendo hacerse diagnéstico diferen:
cial con el sindrome de Apert, el sindrome de
Noack, y el tipo II del sindrome de Carpenter.*"
Cohen’ en 1993 mencioné que el tipo 2 del sin-
drome de Pfeiffer cursa con crianeo en trébol
proptosis ocular severa, dafio severo del sistems
nervioso central, sinostosis de codos, primer dedc

Cuadro 2. Sindrome de Pfeiffer

Tipo 2

Crdneo en trébol

Proptosis ocular severa

Falange distal ancha del pulgar y

del primer dedo de pie

Sindactilia radio humeral de codo

Daio severo del sistema nervioso central
Anormalidades viscerales

Muerte temprana

Presente caso

Créneo en trébol

Proptosis ocular severa

Falange distal ancha del pulgar y
del primer dedo del pie

Inteligencia normal

Compatible con la vida
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complicaciones viscerales, y con desarrollo neu-
rolégico de acuerdo a su edad cronolégica (Cuadro
2). Todos los casos reportados del sindrome de
Pfeiffer tipo 2 y 3 han sido esporddicos.

de manos y pies anchos, anomalias viscerales, y
muerte temprana. El caso presentado aqui corres-
ponde clinica y radiolégicamente a un sindro-
me de Pfeiffer tipo 2, de cinco afios de vida, sin

A CASE OF PFEIFFER SYNDROME TYPE 2 WITHOUT MENTAL RETARDATION

Introduction. Since 1964, about 30 cases of Pfeiffer syndrome type 2 have been informed; this variant is
characterized by cloverleaf skull, prominent forehead, severe ocular proptosis, severe central nervous sys-
tem damage, elbow synostosis, and early death,

Case report. A 5 years old male withouth antecedents of consanguinity, teratogenic exposure of his
parents {of 19 years of age at the time of the bird of patient), or familial malformation, was admitted. On
physical examination a cloverleaf skull, wide forehead, ocular proptosis (in 2 previous occasions the
right eye exited), mid facial flattening, horizontal cross configuration of ear helix, widening of the first
finger of hand and feet, and partial syndactyly of hands and feet were observed. A normal 46 XY cario-
type, and a normal neural development were found.

Discussion. We present a case of Pfeiffer syndrome type 2 without visceral complications and normal

neurologic development.

Key words. Pfeiffer syndrome, neurological development.
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