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RELATO DE CASO

Sindrome de Apert: revisao
de literatura e relato de um

CASE REPORT

caso clinico

Gleicy V. S. Carneiro’, Jener G. Farias®, Fred A. P.
Santos?, Patricia L. Lamberti*

INTRODUCAO

A Sindrome de Apert é uma doenca
genética de herancga autossdmica dominante, que
tem como principais caracteristicas: a acrocefalia
devido a sinostose da sutura corondria e o sin-
dactilismo onde na maioria das vezes é simétrico,
envolvendo as quatro extremidades'?.

Na maioria dos casos, a desordem
resulta de uma mutacio paternal e mostra uma
prevaléncia no nascimento de 1/65000°, com

Apert Syndrome: Review
and report a case
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serva-se, também, um sulco profundo transversal
acima da regiao supra-orbital o que lhe da um
aspecto de envelhecimento precoce. O nariz ¢
pequeno e sua largura é desproporcional quan-
do comparada a seu comprimento, associada a
ponte nasal deprimida sugerindo um aspecto de
“nariz de papagaio”. Terco médio da face hipo-
plasico, angulo naso-labial diminuido exibindo
auséncia de selamento labial e respiracao bucal.
Orelhas largas deslocadas para baixo.

alta incidéncia em asidticos®. £ comum o re-
tardo mental. A literatura determina que esta
sindrome € causada por uma de 2 mutacoes do
gen de fator de crescimento receptor 2 (FGFR2)
envolvendo dois aminodcidos adjacentes’.

O tratamento destes pacientes ¢é feito
por ordem multidisciplinar. O planejamento
cirirgico deve ser feito em etapas, onde a
craniotomia com objetivo de descompres-
sao cerebral deve ser realizada na infancia;
o avanco do terco médio, melhora o fluxo
aéreo-nasal, pode ser feita na puberdade, e
finalmente a cirurgia ortognatica, que melho-
raria a oclusao e estética, pode ser planejada

WA

para a adolescéncia.

RELATO DO CASO CLINICO

Paciente D. O. S, 19 anos, melanoderma,
estudante, 1° filho de um casal que teve 3. Os
outros dois normais. Apresentou-se ao Servico
de Cirurgia Traumatologia Buco-Maxilo-Facial
da Santa Casa de Misericordia de Sao Félix,
no estado da Bahia, acompanhado de sua
mae com a seguinte queixa principal: “queria
melhorar a aparéncia de meu filho”. Durante
a investigacao da historia familiar nao houve
relatos de casos semelhantes nos antepassados
dos progenitores. Na histéria da doenca atual,
a mae relatou que a gestacao transcorreu de
forma normal sem nenhum tipo de trauma, seja
fisico, farmacolégico ou psicolégico. Foi relatado
também pela genitora que foi o primeiro filho
de um casal que na época possuia a idade na
3* década de vida.

Ao exame fisico observaram-se caracte-
risticas de acrocefalossindactilia (Figura 1). Apre-
senta face ligeiramente achatada e assimétrica,
hipertelorismo, e proptose ocular associada a
depressao das fissuras palpebrais laterais. Ob-

Figura 1. Aspectos clinicos e radiogréaficos do paciente.

Com relacdo as maos e os pés observa-
se fusao dos dedos, muitas vezes formando uma
massa com unha em comum.

Na cavidade bucal, a maxila é atrésica,
a abobada palatina apresenta-se arqueada com
fibromatose gengival, caracteristico de palato
pseudo-sulcado. Observa-se também mal posi-
cionamento dentdrio generalizado, com erup¢oes
ectopicas, apinhamento e giroversoes. A erupcao
dentdria encontra-se retardada. Ha presenca de
dentes destruidos por doenca cirie justificada
parcialmente pala falta de coordenacao motora.
No exame oclusal, deste caso, temos mordida
aberta anterior e cruzada posterior.

Ap0s realizacao de exame clinico foram
solicitados alguns exames radiograficos: PA, per-
fil de face e radiografia das maos e dos pés.

Numa tomada de perfil de face pode-se
notar perfeitamente a hipoplasia do terco médio
e pseudoprognatismo mandibular, demonstran-
do a discrepancia 6ssea e diminuicao antero-
posterior do crinio e alongamento no sentido

vertical dando aspecto turricefalico. Na radiogra-
fia das maos e pés pdde-se observar a sindactilia
patognomonico da sindrome de Apert.

O paciente se submeteu a 9 cirurgias
para separacao dos dedos da mao com o objetivo
de permitir que o mesmo pudesse aprender a
escrever e realizar algumas atividades de ne-
cessidade basica sozinho como apreensiao de
objetos e alimentos, bem como sua higiene de
uma forma geral. As cirurgias lograram éxito e
atualmente o paciente possui independéncia
no tocante a alguns atos.

Finalmente, o mesmo foi encaminhado
para o Centro de Deformidades de face do
Hospital Santo Antonio, Salvador, Bahia, e se
encontra realizando exames pré-operatorios e
a0 mesmo tempo continua sendo acompanha-
do pelo servico que realizou o diagndstico.

CONSIDERACOES FINAIS

E necessdrio classificar cada caso em
particular, dentro do universo heterogéneo
dessas displasias, para que possamos alertar o
clinico ou o cirurgiao quanto ao prognostico
e as possiveis correcoes cirdrgicas, inclusive
estéticas, visando o esclarecimento e uma me-
lhor aceitacao pelo paciente. A importincia do
ajuste social e de se manter para estes pacientes
uma terapia ocupacional, associada as atividades
fisicas, terdo duplo beneficio, emocional e fisico,
retardando consequientemente as malformacoes
maiores causadas pela sinostose.
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