Sindrome de Apert

Apert ’s syndrome

Introducao

A sindrome de Apert, descrita
por Wheaton em 1894, também de-
nominada acrocefalossindactilia, é
uma condicfo rara caracterizada por
apresentar craniossinostose e
sindactilia. Em 1906, Apert publicou
um resumo sobre nove casos e, em
1920, Park e Powers escreveram
excelente monografia sobre a doen-
ca. Em 1960, Blank registrou um
total de 150 casos publicados (Smith,
1989).

A sindrome ocorre em cerca de
um para cada cem mil a cento e
sessenta mil nascimentos. Embo-
ra seja hereditaria, ligada a um
gene autossomico dominante, mui-
tos casos representam novas mu-
tacdes esporadicas, muitas vezes
associadas com a idade avancada
dos pais (Neville, 1998).

A sindrome de Apert apresen-
ta uma das mais severas formas de
polissindactilia dos membros supe-
riores e inferiores, que se caracte-
riza pela fusio desorganizada con-
génita de todos os dedos das méios
e dos pés. Por isso, caso ndo haja
envolvimento prematuro de uma
equipe multiprofissional na corre-
cao das deformidades, tanto dos
membros quanto craniofaciais,
esses pacientes sofrem limitacoes
a sua sociabilizagdo, tendo reduzi-
das suas oportunidades, inclusive
de aprendizado escolar (Mustacchi
e Peres, 2000).

Em face do exposto, o objetivo
deste artigo é realizar uma revisio
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da literatura sobre a sindrome de
Apert, além de enfatizar a neces-
sidade do trabalho multidisciplinar
integrado entre a odontologia e es-
pecialidades médicas, por meio do
relato de um caso clinico.

Revisao da
literatura

A sindrome de Apert é caracte-
rizada por oxicefalia associada com
sindactilia das maos e pés; o nariz
pode ser pequeno e em bico de pa-
pagaio; a cabeca é braquicefdlica
com uma fronte alta e proeminen-
te (Thoma et al., 1973).

Na acrocefalossindactilia, en-
contra-se uma massa mediodigital
no lugar da méao, que consiste
numa sindactilia dos tecidos 6sseos
dos dedos segundo, terceiro e quar-
to; em alguns casos, ocorre fusdo dos
dedos I e V com II e IV, respectiva-
mente. As unhas dos dedos da mas-
sa mediossagital que forma a m&o sdo
continuas, ou parcialmente conti-
nuas, com alguma segmentacio; os
dedos podem ser curtos, havendo
sindactilia cutdnea de todos os dedos,
com ou sem sindactilia 6ssea; as ex-
tremidades do polegar muitas vezes
sdo grossas e malformadas. Outras
anomalidades observadas sao atra-
so mental, anquilose articular e
anomalias da coluna vertebral.
Freqientemente, observam-se
malocluséo, facetas de desgastes
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anormais e erupcdo atrasada
(Thoma et al., 1973; Gorlin et al.,
1979; Smith, 1989).

Gorlin et al., (1979) relatam
que a acrocefalossindactilia do tipo
Apert é uma sindrome rara de de-
formidade do desenvolvimento, ca-
racterizada por craniossinostose,
que conduz a turribraquicefalia e &
sindactilia de méaos e pés; o palato
apresenta-se em forma de arco
bizantino. Os autores encontraram
mais de duzentos casos descritos.
O diagnéstico diferencial inclui a
sindrome de Pfeiffer, sindrome de
Crouzon, sindrome de Carpenter,
sindrome de Summitt e outras
sindromes de craniossinostose.

E comum o retardo mental em
um grande nimero de pacientes
com a sindrome de Apert, mas
também foram registrados casos
de inteligéncia normal. Uma erup-
cao semelhante & acne desenvolve-
se em muitos pacientes, afetando
os antebracos. As manifestacoes
orais especificas incluem a forma
trapezoide dos labios quando rela-
xados, como conseqiiéncia da
hipoplasia do terco médio da face
e da respiracdo bucal. Trés quartos
dos pacientes apresentam fenda do
palato mole ou uvula bifida; a
hipoplasia da maxila produz uma
forma em V do arco dentario e
apinhamento dos dentes. Caracte-
risticamente, ocorre ma ocluséo
Classe III, que pode estar associa-
da com mordida aberta anterior e
mordida cruzada posterior. Sdo ob-
servadas tumefacoes ao longo da par-
te lateral do palato duro em razdo do
actimulo de glicosaminoglicanos, es-
pecialmente de acido hialurénico, as
quais costumam aumentar com a
idade, produzindo uma pseudofenda
do palato duro. O espessamento da
gengiva pode estar associado com
a erupcgao retardada dos dentes e
incisivos em forma de pa tém sido
descritos em um tergo dos pacien-
tes (Gorlin, 1979; Neville, 1998).

A etiologia é hereditaria,
autossémica dominante. A grande
maioria dos casos é esporadica e foi
associada com a idade avancada
dos pais. As novas mutacdes no
gene do receptor 2 do fator de cres-
cimento do fibroblasto (FGFR2),
mapeado no cromossomo 10g25-

10926, sdo as responsaveis pela
sindrome de Apert. O risco de
recorréncia para os pais ndo afeta-
dos de uma crianca com essa
sindrome é desprezivel, ao passo
que o para os individuos afetados
é de 50%. Quanto aos aspectos gené-
ticos, é causada por substituigoes es-
pecificas envolvendo os aminodcidos
adjacentes Ser 252 Trp e Pro 253 Arg
na ligaco entre a segunda e terceira
alcas de imunoglobulina de dominio
do FGFR2 (Jones, 1998; Mustacchi
e Peres, 2000).

As caracteristicas clinicas e
radiograficas do cranio podem apre-
sentar impressoes digitais seme-
Ihantes as da sindrome de Cruzon.
As caracteristicas clinicas mos-
tram o terco médio da face acentua-
damente retraido e hipoplasico, resul-
tando em prognatismo relativo da
mandibula. A reducéo do tamanho da
nasofaringe e o estreitamento da
coana posterior podem levar a dificul-
dade respiratéria nas criancas, de
modo que, para compensa-la, muitos
recém-nascidos tornam-se respirado-
res bucais, contribuindo para a apa-
réncia de boca aberta; pode ocorrer
apnéia durante o sono. Sao comuns
infeccoes do ouvido médio, bem
como perda de audicéo, e é possi-
vel observar a sinostose das fa-
langes adjacentes nas radiografias.
A altura média dos pacientes afe-
tados é menor que a da populacao
normal (Neville, 1998).

A sindrome de Apert é uma das
formas de maior expresséo clinica
do fechamento prematuro das sutu-
ras cranianas, especialmente da
coronal, o que acarreta uma classi-
ca reducdo da distancia antero-pos-
terior do cranio (braquicefalia), com
pseudo-exoftalmo pela hipoplasia
orbital; hipertelorismo; fronte pro-
eminente; fissura palpebral com
obliqiiidade para baixo (do tipo
mongoléide); nariz pequeno com
discreta hipoplasia das asas nasais;
importante hipoplasia maxilar,
acarretando tvula bifida, que pode
ou nio se associar a fissura palatal;
retrognatia; hipertrofia gengival;
mé implantacéo dentdria com im-
portante vicio de rota¢do. A maxila
hipoplasica gera conseqiiéncias
odontolégicas, tanto de erupgio
quanto de posi¢do, o que habitual-

mente dificulta a higiene bucal, ge-
rando, conseqiientemente, multi-
plos abcessos dentdrios e gengivites
de repeticdo, além de evidentes
caries. A craniossinostose néo
corrigida é a principal causa do
comprometimento intelectual dos
portadores desta sindrome. A
hiperostose pode ocorrer em nivel
de ossiculos da orelha média, com
conseqiiéncias da hipoacusia, as
quais, evidentemente, repercutem
no aprendizado (Carakushanski,
1979; Mustacchi e Peres, 2000).

Outros aspectos clinicos mais fre-
quentes sfo polissindactilia de pés e
maos, fenda palpebral antimongoléide,
pseudo-exoftalmia por hipoplasia dos
0ssos orbitais, hipertelorismo,
braquicefalia (distancia 4ntero-poste-
rior menor que laterolateral, isto é,
frontoocciptal menor que biparietal),
ossificacdo precoce das suturas
(craniossinostose), face achatada e es-
trabismo. Quanto as manifestactes
orais, sdo microdontia, retardo na erup-
cdo dos dentes, palato muito ogival,
alto indice de carie, maxila hi-
poplésica, protuberancias laterais
no palato, oclusdo prematura dos
dentes molares (causando mordida
aberta anterior), gengiva espessa,
dentes supranumerdarios, compro-
metimento da oclusdo, redugdo no
volume da cavidade oral (em virtu-
de de uma pressido exercida pela
obstrucao da nasofaringe no palato
mole), deformidades dentais e
alveolares, higiene oral deficiente
em razao de os portadores possui-
rem deficiéncia nas mios e pouca
mobilidade nos bragos (Mustacchi e
Peres, 2000).

Sdo manifestacoes pouco fre-
qiientes o imero curto e bicorne,
sinostose de radio e imero, limita-
cdo da mobilidade das articulacoes,
estenose hipertréfica do piloro,
ectopia anal, agenesia do pulméo,
atrofia das artérias pulmonares,
anomalias da cartilagem da tra-
quéia, estenose da pulmonar ca-
valgando a aorta, comunicacio
interventricular, fibroelastose do
endocardio, rim policistico,
hidronefrose (Smith, 1989).

Em relacdo a evolucéo e trata-
mento, os defeitos estéticos e fun-
cionais da sindrome de Apert po-
dem ser tratados por varias espe-
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cialidades, utilizando multiplos
procedimentos cirurgicos. Geral-
mente, a craniectomia é executa-
da durante o primeiro ano de vida
para tratar a craniossinostose e
proporcionar espaco para o cérebro
em desenvolvimento rdapido. O
avanco frontofacial e do tergco mé-
dio da face pode permitir a corre-
cdo da proptose e a hipoplasia do
terco médio da face. O tratamento
ortodéntico costuma ser necessa-
rio para levar os dentes no irrom-
pidos ao seus lugares, melhorando
a oclusdo, e cirurgia também pode
ser usada para separar os dedos
unidos (Shafer et al., 1985; Neville
et al., 1998).

Segundo Smith (1989) e Jones
(1998), ndo ha dados suficientes
sobre a evolucéo a longo prazo des-
ses casos, entretanto parece estar
indicada a cirurgia precoce da
cranioestenose sempre que for sufi-
cientemente grave a ponto de provo-
car hipertenséao intracraniana. Ob-
serva-se, as vezes, oligofrenia em
pacientes que nao apresentam si-
nais de hipertensfo intracraniana,
porém trata-se de uma manifestacéo
de incidéncia irregular. Entretanto,
o tratamento neurocirtrgico pre-
coce ndo previne o retardo mental,
que estd mais possivelmente re-
lacionado & malformacéao do siste-
ma nervoso central.

O comprometimento das vias
aéreas superiores, decorrente da
combinacio da redugédo do tamanho
dos orificios coanais e também pelo
comprometimento das vias aéreas
inferiores decorrente das anomali-
as da cartilagem traqueal, pode ser
responsavel pela morte prematura.
A cirurgia precoce das maos, com a
finalidade de assegurar a prega em
pinca, esta indicada nos casos em
que o polegar se apresenta imével,
devendo ser seguida de tentativas
posteriores no sentido de melhorar
a capacidade funcional da méo. A
perda da audi¢do secundaria a otite
média cronica e/ou fixacdo congéni-
ta da plataforma do estapédio ndo é
rara. A aplicacdo de métodos cirtr-
gicos modernos permite a recons-
trucdo da face com excelentes resul-
tados estéticos.

O tratamento, portanto, é de
ordem multidisciplinar ja que séo

multiplas as deformidades a tra-
tar, razdo pela qual se requer a
participacdo de médicos, odontd-
logos, fonoaudiélogos, sociélogos e
assistentes sociais (Papp, 1999;
Ciasca et al., 2001).

Relato do caso

Durante a realiza¢do do pro-
grama de prevencio para escolares
do municipio de Sagrada Familia-
RS, foi examinado um menino com
nove anos e trés meses de idade,
que apresentava sindactilia de
maos e pés, deformacdes no cranio
e varias alteracoes bucais. O pa-
ciente foi encaminhado ao Posto de
Satide local para avaliag¢do das con-
digoes orais. Durante a anamnese,
a méie da crianca referiu que os
pais ndo apresentam problemas de
saude ou deformidades, nem eram
consangiiineos. O menino era o
primeiro filho, sendo os outros

~ trés irmaos normais, porém o pai

é outro.

A mae relatou que as deformida-
des estavam presentes ao nascimen-
to e que, quando a crianca tinha cinco
meses de idade, percebeu que a sua
cabeca crescia desproporcionalmente
em relacdo ao corpo, contudo néo foi
realizada cirurgia do crénio porque
havia alto risco de vida. Aos dois anos,
foi realizada uma cirurgia na tentati-
va de separar um dedo da mao, mas
sem sucesso. Atualmente, a crianca
apresenta freqiientes dores de cabeca,
resfriados e dor de dente, possui algu-
ma dificuldade de audigio, de fala e na
aprendizagem.

Ao exame fisico geral, obser-
vou-se sindactilia das mé&os e dos
pés, baixa estatura, retardo men-
tal leve, pois tem nove anos e esta
repetindo a primeira série pela ter-
ceira vez; os ombros apresentaram
limites de movimentos da articula-
cao escapuloumeral, bilateral, com-
pensados pelos movimentos da ar-
ticulacdo escapulotoraxica, o que
lhe permite elevacio satisfatoria
dos membros superiores.

No exame clinico extrabucal, o
paciente apresentou auséncia de
selamento labial, respiracéo bucal,
face achatada, hipoplasia da maxi-
la, prognatismo mandibular e na-
riz em bico de papagaio.
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Durante o exame intra-oral,
foi constatada a presenca de den-
tadura mista, retardo na erupcéo
dos dentes, visto que estavam pre-
sentes apenas 36, 41 e 42 dos den-
tes permanentes, varias lesoes de
cdries, problemas gengivais, mordi-
da cruzada, com relagéo de Classe
III de caninos. Havia presenca de
raizes residuais dos incisivos e ca-
ninos superiores deciduos, mordida
aberta e palato com pseudofenda.

Inicialmente, foram realizadas
fotografias extra e intra-oral e ra-
diografias das méaos, pés e ombros,
além das radiografias panoramica,
telerradiografia e oclusal. Os acha-
dos radiograficos revelaram deformi-
dades simétricas de ambas as maos,
caracterizadas por hipoplasia do pri-
meiro dedo, hipodesenvolvimento do
quarto metacarpeano e sindactilia do
terceiro, quarto e quinto dedos. No pé
direito, encontrou-se hipoplasia do
primeiro metatarseano com agenesia
do dedo, fusdo do segundo e terceiro
metatarseano com deformidades das
falanges, fusdo do terceiro, quarto e
quinto metatarseanos com hipoplasia
das falanges distais. No pé esquerdo,
encontrou-se encurvamento do ter-
ceiro metatarseano com deformidades
das falanges distais, fusdo do primei-
ro e segundo metatarseanos com de-
formidades das falanges.

A radiografia panoramica reve-
lou que todos os dentes permanen-
tes estavam em formacao e erupcio,
exceto os terceiros molares; o 22
estava em erup¢éo com inclinacdo
mesial; havia apinhamento dental
da regido anterior, giroversao dos
dentes em erupcéo (12, 11, 21, 22,
32, 31) e hipertrofia dos cornetos
nasais.

Na radiografia oclusal, constatou-
se pequena fenda palatina unilateral
do lado esquerdo, sobreposta & ima-
gem do dente 21. A telerradiografia de-
monstrou prognatismo mandibular, e
aradiografia do ombro evidenciou de-
formidades epifisarias do imero, com
achatamento das cabecas umerais.

Antes da utilizacao dessas medi-
das diagnésticas, obteve-se o consen-
timento informado, por escrito, da
mae autorizando o encaminhamento
do tratamento e a utilizagdo do mate-
rial como trabalho cientifico, bem
como instruiu-se-a sobre medidas de
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higiene, escovacgdo, ingestao controlada de agicar pela
crianca. Como planejamento clinico-terapéutico do caso,
indicou-se a reabilitacio oral, além da necessidade de uma
abordagem multidisciplinar, incluindo a cirurgia para se-
parar os dedos unidos.

Conclusao

Realizada reviséo de literatura sobre a sindrome de
Apert, constatou-se que o caso estudado corresponde a
uma das formas mais severas desta sindrome. Portan-
to, o tratamento corretivo é de extrema necessidade a
fim de possibilitar 0 manejo de objetos com as mé&os,
proporcionando qualidade de vida a crianca, para que
ela possa interagir com o ambiente social em que esta
inserida e melhore sua auto-estima. Os afetados por essa
sindrome podem levar uma vida relativamente normal.

Abstract

Apert’s syndrome is a rare condition that is
characterized by craniostosys and synostosys. It is
reported a case of this entity in a 9-year-old boy and a
brief literature review. In this report, the authors
present the clinical characteristics of this syndrome
and emphasize the need of a multidisciplinary
integrated work in patients with special needs.

Key words: Apert’s syndrome, acrocephalosyndactyly,
polysyndactyly, syndactyly, craniosynostosis.

Figura 1. Foto das maos do paciente mostrando a sindactilia

Figura 2. Foto dos pés do paciente mostrando a sindactilia

Figu'ra 4. Radiografia dos pés

Figura 5.

Foto do paciente mostrando o ombro acometido de
anquilose articular
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Figura 6. Foto da face do paciente mostrando-nariz em bico-de-papa-

gaio e hipertelorismo
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Figura 7. Foto da cabeca que exibe braquicefalia

Figura 8. Foto da hiperplasia gengival e palato em arco de bizantino
(foto com espelho bucal)

o 2 i h,

Figura 11.Radiografia panoramica do paciente mostrando alteragdes
de posicdo e erupcgdes dentarias
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Figura 12. Foto das mads do paciente apés tratamento cirdrgico
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