DIAGN PRENAT.2013;24(1):38-41

www.elsevier.es/diagnprenat

Diagnostico
Prenatal

Diagnostico
Prenatal -

Resolucion del caso iconografico

Caso iconografico nuimero 13: sindrome de Pfeiffer

Illustrated case Numer 13: Pfeiffer syndrome
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Diagnéstico: sindrome acrocefalosindactilia, sindrome de
Pfeiffer.

Evolucién: la deteccién prenatal de una sindactilia que
afecta a manos y pies es bastante caracteristica del sin-
drome acrocefalosindactilia. La sindactilia es una anomalia
relativamente facil de detectar (figs. 1-4) siendo el diagnos-
tico de la craneosinostosis y sus consecuencias (proptosis,
hipertelorismo) mas dificiles de diagnosticar (figs. 5-8). El
cierre precoz de la sutura coronal puede evaluarse indirec-
tamente mediante recontruccién 3D y la medicién de la
separacién de la sutura metddica (fig. 9). Ante la sospecha de
un sindrome acrocefalosindactilia la paciente decide interrup-
cién legal de la gestacién. El informe anatomopatolégico
describe un feto de sexo masculino, con craneosinostosis coro-
nal, hipertelorismo ocular (fig. 10), pulgares y dedos gordos
anchos y desviados, sindactilia del 3¢" y 4.° dedos de la mano
izquierda y de los 2.° al 4.° de la mano derecha (figs. 11 y 12),
con sinoniquia en manos, y pies cavos con sindactilia. Estos
hallazgos son sugerentes de sindrome de Pfeiffer.

Comentarios: los sindromes acrocefalosindactilia son
enfermedades de baja prevalencia, producidas por muta-
ciones en los genes que codifican los receptores del factor
de crecimiento fibroblastico (FGFR 1 en Sd. Apert y FGFR
1 o 2 en Sd. Pfeiffer). Estas mutaciones suelen aparecer
ex novo, existiendo también casos de herencia autosémica
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dominante y de mosaicismo germinal. Tanto el sindrome de
Pfeiffer como el de Apert presentan craneosinostosis coronal,
sindactilia, hipoplasia del maxilar y del tercio medio facial,
hipertelorismo, proptosis, retraso mental variable, y compar-
ten muchos otros defectos. En la clasificacién actual resulta
dificil realizar el diagnéstico diferencial de ambas entida-
des debido al solapamiento fenotipico y la heterogeneidad
genética y alélica, y también a que la expresividad es variable

Figura 1 - Mano con sindactilia.
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Figura 2 - Imagen en 2D muestra anomalia posicional de
los pies (cavos).

Figura 5 - Seccién transversa del craneo sugestiva de
carneosinostosis.

Figura 6 - Distancia interorbitaria aumentada
Figura 3 - Reconstruccion 3D, se observa sindactilia de la (hipertelorismo).

mano.

Figura 7 - Reconstruccién 3D de la cara de frente, se
Figura 4 - Reconstruccién 3D del pie con sindactilia. evidencia la proptosis e hipertelorismo.
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Figura 8 - Reconstruccién 3D de la cara de perfil, se
evidencia la proptosis.

Figura 10 - Imagen macroscépica del feto, se observa la
proptosis y el hipertelorismo.

Figura 9 - Reconstruccién 3D del plano frontal de la cara,
sutura metdpica evidente.

Figura 11 - Imagen macroscépica del feto, detalle de la
sindactilia en la mano.
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Figura 12 - Imagen macroscopica del feto, detalle de la
sindactilia.

incluso en casos hereditarios. Por este motivo hay autores que
plantean la posibilidad de una nueva clasificacién molecular
basada en dichas mutaciones. En diagnéstico prenatal la sos-
pecha se inicia ante la observacién de alteraciones del tipo
craneosinostosis y sindactilia, siendo estas méas evidentes a
partir del segundo trimestre. Es 1til la ecografia 3D para valo-
rar el cierre precoz de la sutura coronal y separacién de la
metdpica. Otras técnicas como la resonancia magnética fetal
y la tomografia computarizada 3D pueden ser utiles.
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