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esta guia ha sido disefada para responder las
preguntas que son frecuentemente hechas por
los padres de un nifio con el Sindrome de Pfeiffer. Su
proposito es proveer a los pacientes, padres y otros
un mejor entendimiento de esta condicion.

La informacion que aqui se provee fue escrita por el doctor Richard J.
Redett, MD.

Este folleto es solo para fines informativos. No es una recomendacion
de tratamiento. Las decisiones de tratamiento deben estar basadas en
mutuo acuerdo con el equipo craneofacial. Las posibles complicaciones
deben ser discutidas con el médico antes y durante el tratamiento.
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iqué es el sindrome de pfeiffer?

el Sindrome de Pfeiffer es un trastorno raro aso-
ciado con la fusién prematura de las suturas del
craneo (Craneosinodstosis), los pulgares anchos y
desviados, los dedos de los pies grandes y la fusion
parcial de los dedos de los pies y de las manos
(Sindactilia). Afecta aproximadamente a 1 en
100,000 individuos.

iqué causa el sindrome de
pfeiffer?

n 0 existe ninguna correlacion con lo que la
madre hizo o no durante el embarazo. Al con-
trario, el Sindrome de Pfeiffer es causado por una
mutacion (cambio) en el gene del Receptor 1 o 2 del
Factor de Crecimiento de Fibroblasto (FGFR 1 6 2).
Los genes FGFR (por sus siglas en inglés) tienen un
papel importante en la division o madurez de las
células. Por lo tanto, un malfuncionamiento de este
gene, puede causar una fusién prematura de los
huesos del craneo, de los dedos de las manos y de
los pies. Algunos estudios demuestran que este sin-
drome ocurre mas a menudo en los hijos de los
padres ya mayores.



si yo tuviera el sindrome de
pfeiffer, ;cuales serian las
probabilidades de que les pasara
a mis hijos?

el Sindrome de Pfeiffer es un trastorno raro auto-
somal y dominante, lo que quiere decir que sélo
requiere que uno de los padres tenga el gene para

gue se pueda pasar el sindrome a los hijos. Un padre
o madre con el Sindrome de Pfeiffer tiene una prob-
abilidad del 50% de tener un hijo con este trastorno.

icomo reconozco esta condicion
en mi hijo (a)?

as principales caracteristicas del Sindrome de

Pfeiffer incluyen: la Craneosinéstosis, junto con los
pulgares y dedos de los pies cortos y anchos.

La Craneosinoéstosis se debe a un proceso de
fusién prematura de las articulaciones fibrosas (pun-
tos suaves) de los huesos del craneo. En un niflo que
no sufre de esta condicién, el craneo se expande uni-
formemente a medida que el cerebro crece. En un
nino con Craneosindstosis, una o dos de las suturas
se cierran prematuramente, causando el crecimiento
anormal y asimétrico del craneo y de la cara. La
Craneosinéstosis avanzada o la Craneosinéstosis que
involucra a suturas multiples puede causar que se
retenga la presion dentro del crdneo o que se dé una
constriccion en el crecimiento del cerebro. Esto
puede resultar en el retraso del desarrollo del individ-



uo, retardo mental, ataques o ceguera. Las suturas
mas comunmente relacionadas con el Sindrome de
Pfeiffer incluyen las suturas coronal, lamboidea y
sagital.

Los pacientes con el Sindrome de Pfeiffer tienen
una cabeza desproporcionadamente ancha con una
frente alta y la mitad de la cara hundida (el area de
la cara desde la mitad de la cuenca del ojo hasta la
mandibula superior). La nariz es frecuentemente
pequefa y presenta un puente nasal bajo. Los 0jos
pueden estar ampliamente separados (hiperteloris-
mo) y ser prominentes (proptotic) debido a la poca
profundidad de las cuencas de los ojos (6rbitas).

Aproximadamente el 50% de los nifios que sufren
del Sindrome de Pfeiffer presentan un canal auditivo
y un oido medio anormalmente pequefos, lo que
causa que experimenten algo de sordera. También es
comun ver problemas dentales. Los problemas
visuales pueden ocurrir debido a la posicion de los
0j0s 0 aumento en la presion intracraneal de la
fusion prematura de las suturas craneales.

Generalmente se observa en gente con el sindrome
de Pfeiffer, que los pulgares son anchos y cortos, y
los dedos grandes del pie estan frecuentemente sep-
arados del resto de los digitos. La Sindactilia (mem-
brana interdigital), puede ocurrir entre los sequndos
y terceros dedos de las manos y los pies. Se puede
presentar un caso de Braquidactilia, (cuando son
anormalmente cortos uno o mas de los dedos de las
manos o de los pies).



iqué tipos del sindrome de
pfeiffer existen?

el Sindrome de Pfeiffer ha sido dividido en tres
subcategorias, basandose en la gravedad de sus
sintomas:

Tipo 1 — Las personas con el Sindrome de Pfeiffer
tipo 1 sufren de una prematura fusion de las suturas
del craneo, los pémulos hundidos y anomalias en los
dedos de los pies y de las manos. El desarrollo neu-
rologico e intelectual normalmente son normales.
También puede presentarse una Hidrocefalia (acumu-
lacién de liquido en el encéfalo) y sordera.

Tipo 2 — Los individuos con este tipo del Sindrome
de Pfeiffer tienen una deformidad en forma de una
“hoja de trébol” que se debe a la extensiva fusion
de las suturas del craneo. También es comun que se
encuentren las siguientes anomalias: proptosis (pro-
trusion anormal) de los ojos, anomalias en los dedos
de las manos y de los pies y la fusion de las articula-
ciones del codo y rodilla (anquilosis). El craneo en
forma de una hoja de trébol puede retardo mental.
Ademas, la proptosis de los ojos puede causar graves
problemas visuales. Muchos de estos individuos
tienen retraso en su desarrollo y retraso mental.

Tipo 3 — Las personas que sufren del Sindrome de
Pfeiffer tipo 3 tienen las mismas caracteristicas que
aquellos que sufren del Sindrome de Pfeiffer tipo 2,
excepto el craneo en forma de una hoja de trébol.



icomo se diagnostica el sindrome
de pfeiffer?

el diagnostico del Sindrome de Pfeiffer se hace
en base a la presencia de la fusién prematura de
los huesos del craneo y la anchura y cortedad de los
pulgares y primeros dedos de los pies. Otros sin-
dromes que se toman en consideracion al hacer el
diagnostico son: Apert, Crouzon, Saethre-Chotzen y
Jackson-Weiss.

Es dificil hacer un diagnéstico en una ecografia
prenatal, ya que las caracteristicas del sindrome de
Apert varian considerablemente.

iqué tratamiento se encuentra
disponible para el sindrome de
pfeiffer?

el cuidado de un nifio con el Sindrome de Pfeiffer
comienza con el nacimiento, con un diagnostico
correcto, la identificacion de las necesidades del nino
y la localizacion de un adecuado centro de
tratamiento. A veces se deben realizar multiples y
complejas cirugias, las cuales son mejor conducidas
por un equipo craneofacial multidisciplinario. Este
equipo esta compuesto por un neurocirujano, un
cirujano plastico, un dentista, un ortodoncista, un
audidlogo, un patologo del habla, un otorrinolar-
ingdlogo, un genetista y un pediatra. Los miembros
de este equipo trabajaran cercanamente con usted y
su hijo para determinar el mejor plan de tratamiento.



Durante el primer afio de vida pueda que le
recomienden una cirugfa temprana para separar las
suturas del craneo que se han cerrado prematura-
mente. Dicho procedimiento permite, mediante la
expansion, el crecimiento mas normal del cerebro y
craneo.

Las cuencas de los ojos pueden ser engrandadas
durante la misma operacion para asi ayudar a preser-
var la visién. Asimismo, la mitad de la cara puede ser
avanzada, en una edad posterior, con el motivo de
ayudar a mejorar la apariencia del individuo, aumen-
tar el volumen orbital y establecer una relaciéon mas
normal entre la mandibula superior y la inferior.

Otros tratamientos pueden incluir:
¢ Pruebas del sentido auditivo a temprana edad para

determinar si se necesita realizar una cirugia del

ofdo para preservar la audicion.

e Consulta con un dentista durante el segundo afio
de vida.

¢ Adicionalmente, el equipo de especialistas puede
recomendar que se realice una cirugia de las mem-
banas interdigitales para separar los dedos de las
manos.

El equipo de especialistas le explicara los detalles
de estas cirugias.



icomo puede la asociacion
craneofacial de los ninos (CCA)
beneficiar a mi familia?

a CCA comprende que cuando un miembro de la

familia tiene una condicion craneofacial, todos los
miembros de la familia son afectados. Nosotros
proveemos programas y servicios que han sido dis-
eflados para tratar esas necesidades. Usted puede
encontrar una lista detallada de los programas y ser-
vicios de la CCA en nuestra pagina de la red:
www.ccakids.org o llamando gratuitamente al:
1(800) 535-3643.
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