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Introduccion

La atencién y el tratamiento de pacientes con craneosinostosis y los nuevos desarrollos
ya se describieron para los profesionales de la salud involucrados en la «Guia para el
tratamiento y la gestién de la craneosinostosis»,! que se revisé en 2020. Se escribid
una version para pacientes basada en la guia profesional para que la informacion
también fuera accesible para pacientes y padres. En esta version para pacientes, cada
capitulo consta de varias secciones.

En primer lugar, en cada capitulo se proporciona una introducciébn y unos

antecedentes. Luego se responde a varias preguntas basadas en la literatura
cientifica. Finalmente, las recomendaciones indican la importancia de la literatura
para el cuidado en la practica y como se deben prestar esos cuidados.

Esta version para pacientes es una representacion abreviada y simplificada de la guia
profesional. Las secciones de introduccién, conclusiones y recomendaciones de cada
capitulo fueron revisadas y, en su caso, reescritas. Con algunas técnicas quirargicas,
se han afadido enlaces a videos de animacion (reconocibles por las referencias
subrayadas) en el texto para aclaracién. Se hizo un intento de mantenerse lo mas
cerca posible de la guia original en términos de contenido, preguntas, numeracion y
clasificacion. Por lo tanto, la version para pacientes se puede leer facilmente junto con
la guia profesional si se requiere mas informacion sobre un tema especifico. Como
esta version del paciente es un resumen y no trata todos los aspectos en detalle, no
se pueden derivar derechos de su contenido, y la guia profesional tendré& prioridad en
todo momento.

Originalmente, esta version para pacientes ha sido escrita en respuesta a la guia
holandesa establecida sobre craneosinostosis para profesionales de la salud.? Esta
guia profesional se ha adaptado especificamente al entorno y la politica de atencion
de la salud de los Paises Bajos. Sin embargo, hay diferencias entre los sistemas de
atencion de la salud y las politicas nacionales de salud de otros paises y los Paises
Bajos. Es importante tener en cuenta que esto puede, en algunos puntos, resultar en
una gestion de la atencion en su pais u hospital diferente a lo descrito aqui.

1 Mathijssen IMJ, Working Group Guideline Craniosynostosis, Updated Guideline on Treatment and
Management of Craniosynostosis, J Craniofac Surg 2021;32(1):371-450
2NVPC, Richtlijn behandeling en zorg voor craniosynostose [Sitio web de la base de datos de la guia].
17 de febrero de 2020. Disponible en:
https://richtlijnendatabase.nl/richtlijn/craniosynostose/verwijzing_en_diagnostiek_bij_craniosynostose.htm
I. Consultado el 24 de marzo de 2022
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Capitulo 1. Introduccion general

Razonamiento

Se estima que la craneosinostosis ocurre en 4,4 - 7,2 nifios por cada 10 000 nacidos
Vivos. Se espera que la craneosinostosis sindromica ocurra en 0,9 - 1,6 nifios por cada
10 000 nacidos vivos. Estos rangos estan definidos por estudios cientificos recientes
en Noruega®y los Paises Bajos*. Aunque no conocemos el nimero exacto de personas
con craneosinostosis en toda Europa, no se esperan grandes diferencias entre los
paises europeos. Diferentes paises europeos tienen diferentes sistemas de salud y por
lo tanto el nimero de hospitales que tratan a pacientes con craneosinostosis es
diferente por pais.®

Objetivo

Este documento guia contiene recomendaciones para apoyar la practica diaria donde
se sospeche craneosinostosis y después de la confirmacion de este diagndstico. La
guia proporciona recomendaciones para los proveedores de atencion médica en el
reconocimiento de la craneosinostosis, la logistica involucrada en la derivacién de los
padres a los centros craneofaciales, la atencion multidisciplinaria dentro de un centro
craneofacial, y los requisitos que un centro craneofacial y sus miembros deben
cumplir. Asi pues, la guia se centra en la atencién uniforme de la craneosinostosis y
en la aplicacion de esta atencion en los Paises Bajos. En esta seccion se analizé la
craneosinostosis de una sutura craneal (aislada), multiples suturas craneales
(multisutura) y la craneosinostosis sindrémica. La primera directriz se publicé en 2010.
En 2017, la Sociedad Holandesa de Cirugia Plastica y Reconstructiva decidio revisar
la guia ya que varios articulos requerian una actualizacion basada en la literatura
cientifica reciente, y debido a que los temas sobre deteccion prenatal y desarrollo del
habla/ lenguaje aln no se habian incluido.

Grupo objetivo
Esta version de la guia esta destinada principalmente a padres y pacientes.
Sobre la craneosinostosis

La craneosinostosis se refiere a un defecto craneal congénito en el que una o mas
suturas craneales ya estan fusionadas antes del nacimiento. Las suturas craneales
se encuentran entre las placas 0seas del craneo y permiten un rapido crecimiento

3 Tonne E, Due-Tonnessen BJ, Wiig U, Stadheim BF, Meling TR, Helseth E, et al. Epidemiology of
craniosynostosis in Norway. J Neurosurg Pediatr 2020; 26:68—75
4 Cornelissen M, Ottelander B, Rizopoulos D, van der Hulst R, Mink van der Molen A, van der Horst C, et
al. Increase of prevalence of craniosynostosis. J Craniomaxillofac Surg 2016;44(9):1273-9
5 Spivack O, Gaillard L; ERN CRANIO hospital representatives. Cobertura de la craneosinostosis en
Europa ERN CRANIO. Orphanet J Rare Dis 2022;17(1):333
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del mismo en los primeros 2 afios de vida. El crecimiento del craneo se controla en
gran parte por el crecimiento del cerebro.

Las suturas craneales son esenciales para el crecimiento del craneo en los primeros
2 afos (durante el rdpido crecimiento del cerebro). La fusion prematura de las suturas
craneales impide el crecimiento normal del craneo, lo que resulta en desviaciones de
formas caracteristicas del craneo.

La craneosinostosis ocurre en uno de cada 2100 a 2500 nacimientos, y puede
ocurrir como no sindrémica (también indicada como aislada) o sindrémica. La
craneosinostosis sindrémica ocurre cuando hay otros defectos de nacimiento
ademas de la craneosinostosis. En los casos sindrémicos, varias suturas craneales

a menudo se fusionan, por lo general involucrando ambas suturas coronales.

La distincion entre no sindromica y sindromica la determina un genetista clinico

gue realiza un examen fisico y mediante pruebas genéticas.

Los tipos de craneosinostosis se clasifican de la siguiente manera:
Aislado (una sola sutura fusionada), no sindrémico:

- Sinostosis de sutura sagital (escafocefalia: caracterizada por una cabeza
larga y estrecha):

Craneo
normal

L
Sutura
sagital Superior Al lado Atras
Deformacién

(Todas las imagenes: ERN CRANIO, consultado el 19 de septiembre de 2022).6

- Sinostosis de sutura metopica (trigonocefalia: caracterizada por una frente
triangular):

Créneo normal

Superior
Deformacion

6 ERN CRANIO. Craneosinostosis [sitio web de ERN CRANIO]. Disponible en: https://ern-
cranio.eu/diagnoses/craniosynostosis-and-other-craniofacial-anomalies/craniosynostosis/. Consultado el
19 de septiembre de 2022
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- Sinostosis de sutura coronal, 1 cara (plagiocefalia frontal: aplanamiento de un
lado de la frente):

Créaneo
normal

la oreja esta
demasiado baja

Frente

Qjos més altos .
de lo normal .‘

Superior Al lado
Orejas no
simétricas

- Sinostosis de sutura lambdoidea (paquicefalia: aplanamiento de la parte
posterior de la cabeza):

Créneo
normal
Orefas iguales

e
Superior Al lado

Deformacion

Multisutura (multiples suturas fusionadas) o sindromes:

- Sindrome de Apert (mutacién en FGFR2 Ser252Trp y Pro253Arg, exon de
delecidn llic, exon de insercion de Alu llic):

Fontanela muy grande Craneo
normal

Superior Al
Deformacion




- Sindrome de Crouzon o Pfeiffer (mutaciones en FGFR2 excepto
mutaciones en Apert, rara vez mutaciones en FGFR1 o, si se combina
con la afeccién cutdnea acantosis nigricans, mutaciones en FGFR3):

Créneo Protrusion de hueso donde

normal ! solia estar la fontanela

Superior Aside
Deformation

- Sindrome de Saethre Chotzen (mutaciones o deleciones TWIST1):

Posicién baja de 1 0 ambos Créneo
parpados superiores. normal

\

Superior Al lado
Deformacion

- Sindrome de Muenke (mutacién Pro250Arg FGFR3):

Craneo
normal

Superior Al lado

Deformacion




Displasia craneofrontonasal (mutaciones en EFNB1)
Craneosinostosis asociada al TCF12
Craneosinostosis asociada a FER

Craneosinostosis asociada a ILRA

Craneosinostosis multisutura (también llamada craneosinostosis
compleja), a menudo 2 o mas suturas craneales fusionadas sin causa
genética conocida.



Capitulo 2. Metodologia para la elaboracion de directrices

Las siguientes personas participaron en la actualizacion y revision de las directrices:

Nederlandse Vereniging voor Plastische Chirurgie (Asociacion holandesa de cirugia
plastica)

* Profesor 1.M.J. Mathijssen, centro médico de la Universidad Erasmus, Réterdam

* Dr. S.L. Versnel, centro médico de la Universidad Erasmus, Réterdam

Patiénten- en oudervereniging LAPOSA (Asociacion de pacientes y padres de
LAPOSA)
 Sra. B. Lieuwen, maestria en ciencias, Ma

Nederlands Instituut voor Psychologen (Asociacién holandesa de psicélogos) +
Landelijke Vereniging Medische Psychologie (Asociacién nacional de psicologia
médica)

* Dr. J.M.E. Okkerse, centro médico de la Universidad Erasmus, Réterdam

« Sr. J.J. Reuser, centro médico de la Universidad de Radboud, Nimega

Nederlands Oogheelkundig Gezelschap (Sociedad oftalmolégica holandesa)
* Dr. S.E. Loudon, centro médico de la Universidad Erasmus, Réoterdam

Nederlandse Vereniging voor Anesthesiologie (Sociedad holandesa de
anestesiologia)
» Sra. A. Gonzalez Candel, centro médico de la Universidad Erasmus, Réterdam

Nederlandse Vereniging voor Keel-, Neus- en Oorheelkunde (Sociedad holandesa
de cirugia de nariz y garganta)

* Dr. M.P. van der Schroeff, centro médico de la Universidad Erasmus/Sophia,
Roéterdam

» Sra. H.W. de Gier, centro médico de la Universidad Erasmus/Sophia, Réterdam

Nederlandse Vereniging voor Kindergeneeskunde (Asociacion holandesa de
pediatria)

* Dr. K.F.M. Joosten, centro médico de la Universidad Erasmus/Sophia, Réterdam
* Dr. N. Bannink, Franciscus Gasthuis & Vlietland, Réterdam y Schiedam

* Mr L.G.F.M. van’t Hek, centro médico de la Universidad de Radboud, Nimega

Nederlandse Vereniging voor Mondziekten, Kaak- en Aangezichtschirurgie
(Asociacion neerlandesa de cirugia oral y maxilofacial)

* Profesor E.B. Wolvius, centro médico de la Universidad Erasmus, Réterdam

* Dr. W.A. Borstlap, centro médico de la Universidad de Radboud, Nimega

Nederlandse Vereniging voor Neurochirurgie (Sociedad holandesa de neurocirugia)
* Dr. M.L.C. van Veelen, centro médico de la Universidad Erasmus, Réterdam
* Dr. H.H.K. Delye, centro médico de la Universidad de Radboud, Nimega



Vereniging Klinische Genetica Nederland (Sociedad holandesa de genética clinica)
Dr. M.F. van Dooren, centro médico de la Universidad Erasmus, Réterdam

Vereniging Klinisch  Genetische Laboratoriumdiagnostiek (Asociacién de
diagnosticos de laboratorio genético clinico)
* Dr. R. Pfundt, centro médico de la Universidad de Radboud, Nimega

Nederlandse Vereniging voor Logopedie en Foniatrie (Sociedad neerlandesa de
logopedia y foniatria)

* Dr. M.C.J.P. Franken, centro médico de la Universidad Erasmus/locatiSophia,
Roéterdam

* Sra. E. Kerkhofs, centro médico de la Universidad de Radboud, Nimega

Nederlandse Vereniging voor Obstetrie & Gynaecologie (Prenatale geneeskunde)
(Sociedad holandesa de obstetricia y ginecologia (medicina prenatal))

* Dr. T.E. Cohen-Overbeek, centro médico de la Universidad Erasmus/Sophia,
Roéterdam

» Sra. M. Woiski, centro médico de la Universidad de Radboud, Nimega

Nederlandse Vereniging voor Orthodontisten (Union holandesa de ortodoncistas)
* Dr. S.T.H. Tjoa, centro médico de la Universidad Erasmus/Sophia, Réterdam

Nederlandse Vereniging voor Radiologie (Sociedad de radiologia de los Paises
Bajos)
* Dr. M.H.G. Dremmen, centro médico de la Universidad Erasmus/Sophia, Réterdam

Nederlandse Vereniging Relatie- en gezinstherapie (Asociacion holandesa de
terapia de relaciones y familia)
* Sra. F. Meertens, centro médico de la Universidad Erasmus/Sophia, Roterdam

Koninklijk Nederlands Genootschap voor Fysiotherapie/Nederlandse Vereniging
voor Fysiotherapie in de Kinder- en Jeugdgezondheidszorg (Real sociedad
neerlandesa de fisioterapia/asociacién neerlandesa de fisioterapia en la asistencia
sanitaria a la infancia y la juventud)

* Dr. L.A. van Vlimmeren, centro médico de la Universidad de Radboud, Nijmegen

Nederlandse Vereniging voor Psychiatrie (Sociedad neerlandesa de psiquiatria)
* Mw M.H.M. van Lier, centro médico de la Universidad Erasmus/Sophia, Réterdam

Nederlandse Vereniging voor Neurologie (Sociedad neerlandesa de neurologia)
» Profesor M.A.A.P. Willemsen, centro médico de la Universidad de Radboud,
Nijmegen

Apoyado por:

. Sra. B.S. Niél-Weise, microbidlogo médico (no practicante), metod6logo guia
independiente, Deventer
. Dr. J.J.A. de Beer, metoddlogo guia independiente, Utrecht

. Sr. H. Deurenberg, SIROSS, especialista en informacion, Oss
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Capitulo 3. Derivacién y diagndstico

Pregunta 3.1: ¢Cuales son las implicaciones para la atencion del
embarazo una vez que se diagnostica la craneosinostosis prenatal?

La craneosinostosis se diagnostica muy raramente durante el embarazo. La prueba
(diagnastico prenatal) se puede hacer en un hospital académico si la craneosinostosis
ya se sospecha durante el embarazo. Una vez diagnosticada la craneosinostosis, el
centro especializado se hara cargo del asesoramiento y del posible tratamiento. Esto
es necesario, ya que existe un mayor riesgo de obstruccién en el trabajo de parto con
todas las formas de craneosinostosis. Ademas, la craneosinostosis sindromica
requiere una atencién adecuada debido a posibles problemas respiratorios en el bebé
durante el nacimiento.

Pregunta 3.2: ¢Cual es la politica de reconocimiento, derivacion y
diagndstico radiolégico en atencion primaria o secundaria en nifios
con sospecha de craneosinostosis?

La craneosinostosis debe reconocerse a tiempo para un tratamiento Optimo. Sin
embargo, a menudo no se reconoce la craneosinostosis de los pacientes o se remite
en una fase tardia. Esto se debe a que se cree que la postura preferida del nifio es la
causa de una forma anormal del craneo, que es mucho mas comun que la
craneosinostosis. Debido a que cada vez mas se usa un diagrama de flujo especial
en la atencién primaria o secundaria (médicos generales, médicos clinicos, pediatras),
el diagnostico y la derivacion han mejorado considerablemente. La presencia de una
forma anormal del craneo inmediatamente después del nacimiento, si hay o no una
postura preferida y si se ha producido una mejora en la forma del craneo, son puntos
gue se incluyen en el diagrama de flujo.

A menudo hay demasiados diagndésticos que se llevan a cabo antes de la derivacion
a un hospital académico (atencion terciaria), lo que lleva a un nuevo retraso en la
derivacién, una carga adicional e incertidumbre para el paciente y los padres, y costes
innecesarios. Las pruebas pueden realizarse en el centro especializado para
determinar si las suturas craneales estan fusionadas y cuales son. Esto se hace
preferiblemente con una ecografia de la cabeza ya que no genera radiacion. Sin
embargo, requiere mas experiencia del radidlogo. También se puede hacer una
radiografia de la cabeza, pero la evaluacién también requiere mucha experiencia y el
examen genera algo de radiacién. Una tomografia computarizada en 3D del craneo
es el examen mas fiable, y generalmente se puede hacer rapidamente, pero genera
radiacion. En el caso de craneosinostosis sindrOmica, podria ser necesaria una
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resonancia magnética del cerebro.

Pregunta 3.3 ¢Cual es la politica con respecto al diagnéstico genético en un
nifio con craneosinostosis confirmada o sospechada?

En principio, el diagnéstico genético se realiza en un centro especializado en
craneosinostosis tan pronto como se confirma el diagnostico, y una vez que los
padres lo han aceptado. El papel del genetista clinico dentro de un equipo
craneofacial multidisciplinar tiene como objetivo poder responder a las preguntas
tanto de los padres como de los médicos tratantes.

Las preguntas mas importantes de los padres son si su hijo esta sano, cual es la causa
de la afeccion, el grado de probabilidad de recurrencia para cualquier otro nifio en su
familia o futuros nietos, y cuéles son las posibilidades de diagnéstico prenatal. En
cuanto a la realizacion de diagndsticos genéticos, esto depende de los valores y
preferencias de los padres.

Recomendaciones

Pregunta 3.1

Si el médico general o el obstetra sospecha craneosinostosis al hacer una
ecografia, la mujer embarazada debe ser derivada a un hospital académico
para el diagnostico prenatal. Si se realiza alli el diagnostico de
craneosinostosis, la mujer embarazada sera remitida al centro especializado
en craneosinostosis para recibir asesoramiento y orientacion.

Pregunta 3.2

Utilice el diagrama de flujo para asegurarse de que la craneosinostosis se
reconozca mejor en la atencién primaria y secundaria. Un nifio sospechoso
de padecer craneosinostosis es derivado a un centro especializado en
craneosinostosis tan pronto como sea posible, sin diagndstico adicional. Esto
aumenta la probabilidad de que los nifios todavia califiquen para una
operacion minimamente invasiva antes de los 6 meses de edad.

Las radiografias de craneo o una ecografia del craneo siempre se realizan si
hay una sospecha moderada de craneosinostosis. Si hay una fuerte sospecha
de craneosinostosis basada en caracteristicas externas, entonces habra que
realizar una tomografia computarizada en 3D inmediatamente con fines de
diagnéstico. A los nifios con craneosinostosis sindromica a veces se les realiza
una resonancia magneética adicional para evaluar otros trastornos cerebrales y
sintomas de aumento de la presion intracraneal antes de la cirugia.

Pregunta 3.3

El diagnostico genético se realiza en un centro especializado.

Las pruebas genéticas especificas se realizan en nifios con craneosinostosis
probada y caracteristicas externas obvias.

Las pruebas genéticas mas extensas y amplias se realizan en nifios con
craneosinostosis establecida combinada con otros trastornos congénitos o
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Capitulo 4. Cuidados perioperatorios

Pregunta 4.1 ;/Qué es la cirugia perioperatoria de la craneosinostosis?

La correccion de la craneosinostosis durante la infancia puede estar asociada con
una pérdida de sangre relativamente alta. Este riesgo aumenta con cirugia extensa y
abierta del craneo. Administrar ciertos medicamentos y recoger sangre y devolverla
al paciente durante la cirugia puede reducir la pérdida de sangre y las transfusiones
de sangre. Ademas del desafio quirargico y anestésico, se deben tener en cuenta
otras condiciones (comorbilidades) que puedan estar asociadas con las condiciones
sindrémicas. Por esta razon, deben imponerse condiciones organizativas estrictas al
proceso quirargico, antes, durante y después del procedimiento.

¢, Qué medicamentos, productos sanguineos o medidas, como inducir la presion arterial
baja o el uso del protector celular son eficaces para reducir la pérdida de sangre o la
necesidad de una transfusion de sangre?

El uso de acido tranexamico (un medicamento que evita la descomposicion de los
coagulos de sangre) probablemente asegura que se deban administrar muchos
menos productos sanguineos como resultado de la pérdida de sangre.

El uso de un protector celular (un dispositivo que recoge la sangre perdida y la
devuelve al paciente) y eritropoyetina (medicamento que promueve la produccion de
glébulos rojos) puede dar lugar a que menos productos sanguineos tengan que ser
transfundidos debido a la ocurrencia de menos pérdida de sangre.

El efecto de otras estrategias todavia no esta probado.

Al administrar fibrindgeno (un factor de coagulacién) basado en una extensa medicion
de coagulacion en la que se persigue un valor < 13 mm en la FIBTEM (parte de la
prueba de coagulacién), puede haber menos pérdida de sangre que cuando se busca
un valor < 8 mm. Alun no se ha demostrado si es seguro administrar fibrinbgeno a un
valor limite de 13 mm.

La administracion de plasma fresco congelado (plasma sanguineo) antes de que se
produzca la pérdida de sangre, no conduce a una menor pérdida de sangre en
comparacién con cuando solo se administra cuando ya se ha producido la pérdida
de sangre y hay una necesidad inmediata.

No se observa diferencia en la pérdida de sangre real con una presion arterial media
entre 55 mm Hg y 65 mm Hg. Por lo tanto, luchar por una presién arterial normal
baja no representa ningun beneficio afiadido.

No esta claro si la administracién de vitamina K1 (una sustancia que causa la
produccion de factores de coagulacion) conduce a menos pérdida de sangre y
menos transfusiones de sangre.

Recomendaciones
Pregunta 4.1
- Los niflos con craneosinostosis solo reciben tratamiento en un centro
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pediatrico especializado.

Use acido tranexamico durante la cirugia para limitar la pérdida de sangre.
Considere recoger la sangre del paciente durante la cirugia (usando un
protector celular) y luego devolverla para limitar el numero de transfusiones de
sangre.

Use plasma fresco congelado o fibrinbgeno tan pronto como se presenten
signos de coagulacion anormal durante la cirugia.
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Capitulo 5. Tratamiento quirurgico de la craneosinostosis
aislada no sindromica

Pregunta 5.1 ¢{Cual es el tratamiento quirargico de la craneosinostosis
no sindromica?

Las cuatro formas mas comunes de craneosinostosis aislada no sindromica son por
orden de aparicion: sinostosis de sutura sagital, sinostosis de sutura metopica,
sinostosis de sutura coronal unilateral y sinostosis de sutura lambdoidea unilateral. La
sinostosis de sutura coronal unilateral puede estar asociada con un sindrome, como
el sindrome de Muenke o Saethre-Chotzen, y se debe considerar una posible causa
genética.

1 ¢Cuédles son las indicaciones para el tratamiento quirurgico?

La craneosinostosis no sindrémica puede presentarse con diferente gravedad de la
anomalia craneal. El tratamiento quirGrgico parece evaluarse sobre la base de:

1. El riesgo asociado de aumento de la presion intracraneal

2. La prevencion o limitacion de las anomalias cerebrales asociadas

3. La anormalidad externa (con consecuencias estéticas y psicologicas) El
tratamiento quirdrgico de la sutura sagital, la sutura coronal unilateral y la sinostosis
unilateral de la sutura lambdoidea esta indicado ya que no se espera una mejora
espontanea de la forma anormal del craneo.

En los nifios con un crdneo en forma de triangulo leve o moderado (sinostosis
metodpica) hay dudas sobre la utilidad y la necesidad de la cirugia. Solo con un craneo
en forma de triangulo pronunciado «grave» la cirugia realmente mejora la apariencia.

2 ¢Cuales son los efectos relevantes para el paciente de diferentes técnicas
quirargicas, en particular la cirugia minimamente invasiva frente a la cirugia de
craneo abierto paralos 4 tipos de sinostosis no sindrémica?

Se han descrito muchas técnicas quirargicas diferentes para el tratamiento de la
craneosinostosis unilateral no sindromica. La cirugia minimamente invasiva (la
eliminacion de la sutura craneal fusionada y la terapia con casco o la distraccion
asistida por resorte) y la correccién del craneo abierto son las técnicas actuales que
se utilizan. La cirugia minimamente invasiva se asocia con menos pérdida de sangre,
menos transfusiones de sangre, menor duracién de la cirugia y tiempo de admision
y un resultado estético similar en ambas suturas sagitales’, sutura metépica®, sutura
unicoronal® y sinostosis de sutura unilambdoidea en comparacién con la cirugia

" ERN CRANIO. Suturectomia endoscoépica asistida para escafocefalia [Video de YouTube]. 7 de
enero de 2022. Disponible en:
https://www.youtube.com/watch?v=gcpWY-9cCoM. Consultado el 19 de septiembre de 2022

9 ERN CRANIO. Suturectomia endoscépica asistida por plagiocefalia anterior [Video de YouTube].
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‘clasica’ de craneo abierto de la sutura metépical®, sutura coronal'!, sutura sagital'?
y sutura lambdoidea.

La distraccion asistida por resorte en la sinostosis de sutura sagital*®> es menos
probable que conduzca a un aumento de la presion intracraneal en los afios
posteriores a la cirugia que una correccion abierta del craneo. Los resultados
oftalmicos después de un procedimiento minimamente invasivo con sinostosis de
sutura coronal también pueden ser mejores que con una correccion abierta.
Todavia no esta claro si esto se debe al tipo de operacion, la gravedad de la
anomalia o el momento en que se realiza la cirugia.

Sin embargo, todavia hay poca informacion sobre la aparicion de aumento de la
presion intracraneal en el seguimiento, el desarrollo de la apariencia a largo plazo y
los resultados neurocognitivos en los nifios que se han sometido a cirugia
minimamente invasiva.

No hay evidencia cientifica para elegir entre los dos métodos de cirugia minimamente
invasiva (extraccion de sutura craneal fusionada y terapia con casco versus
distraccion asistida por resorte).

3 ¢Cuales son los efectos relevantes para el paciente de diferentes momentos
de la cirugia, es decir, «precoz» (menos de 6 meses de edad) frente a «tardio»
(més de 6 meses de edad)?

La cirugia minimamente invasiva casi siempre se realiza antes de los 6 meses de
edad. Las correcciones craneales abiertas se realizan principalmente después de
esta edad. En los nifios con sinostosis de sutura sagital, la probabilidad de
desarrollar un aumento de la presion intracraneal aumenta en el transcurso del
primer afio de vida (del 2,5 % a los 6 meses al 10 % a los 11 meses).

Por lo tanto, la cirugia es aconsejable antes de los 6 meses. Con la sinostosis de
sutura metopica, la probabilidad de aumento de la presion intracraneal dentro del
primer afio de vida sigue siendo baja. No es necesario realizar la operacion antes de
los 6 meses de edad.

Una operacion endoscOpica temprana puede conducir a mejores resultados
oftdlmicos en la sinostosis de sutura coronal. Esto puede ser debido al momento
temprano de la operacion o porque generalmente solo los nifios con una forma
«leve» se someten a este tipo de cirugia.

El tratamiento temprano y tardio para la sinostosis de sutura lambdoidea

7 de enero de 2022. Disponible en: https://www.youtube.com/watch?v=Alb93ynobijl. Consultado el
19 de septiembre de 2022

13 ERN CRANIO. Distraccion de resorte para escafocefalia [Video de YouTube]. 25 de septiembre de
2020. Disponible en:
https://www.youtube.com/watch?v=Rs530tFKNRo. Consultado el 19 de septiembre de 2022
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unilateral puede conducir a un resultado estético similar.

Los resultados de las comparaciones entre correcciones abiertas y minimamente
invasivas provienen de estudios que presentan colectivamente evidencia débil debido
a limitaciones en los propios estudios o porque los estudios no muestran exactamente
los mismos resultados.

Recomendaciones
Pregunta 5.1

1

No opere a nifios con una cresta de hueso en la sutura metopica o con una
forma leve de trigonocefalia. No se recomienda operar 0 no operar en nifios
con un grado moderado de trigonocefalia.

A la edad de 5 afios, evaluar la apariencia de los nifios con una forma leve y
moderada de trigonocefalia que aun no han tenido cirugia.

La correccion quirdrgica de la anomalia esté indicada en todas las
demas formas de craneosinostosis aislada no sindrémica.

Realice una cirugia minimamente invasiva en un nifio con sinostosis de sutura
sagital si es menor de 5 meses y medio o 6. Si el nifio es mayor, es preferible
realizar una correccion abierta. No se recomienda ningun tipo de cirugia con
sutura metopica, sutura unicoronal y sinostosis de sutura lambdoidea unilateral.

La cirugia para la craneosinostosis no sindromica aislada se realiza
dentro del primer afio de vida.

Con la sinostosis de sutura sagital, la operacion se realiza preferiblemente
antes de los 6 meses de edad.

Para la sutura metépica, la sutura unicoronal y la sinostosis de sutura
lambdoidea unilateral, no hay ninguna recomendacién con respecto al momento
de la operacion.

La derivacién temprana al centro especializado (mucho antes de los 6 meses

de edad) asegura que la opcion quirdrgica minimamente invasiva sea
posible.
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Capitulo 6. Tratamiento quirurgico de la craneosinostosis
sindromica: la cavidad craneal

Pregunta 6.1 ¢Cudl es la politica sobre el tratamiento quirargico de la
cavidad craneal en la craneosinostosis multisutura y sindromica?

La distincion entre la craneosinostosis multisutura (multiples suturas craneales
fusionadas) y la craneosinostosis sindromica se basa en caracteristicas externas. La
craneosinostosis multisutura puede ocurrir en todas las variaciones de dos 0 mas
suturas craneales afectadas. En este grupo se siguen identificando nuevas causas
genéticas de craneosinostosis, como los genes TCF12, ERF, IL11RA. En la
craneosinostosis sindromica existen multiples defectos congénitos. Las cuatro formas
méas comunes de craneosinostosis sindromica son: Apert, Crouzon (incluyendo el
sindrome de Pfeiffer), Saethre-Chotzen y el sindrome de Muenke.

1 ¢Cuales son los efectos relevantes para el paciente de diferentes
indicaciones para el tratamiento quirdrgico de la multisutura y la
craneosinostosis sindromica, es decir, la rutina frente a la terapia en respuesta
a sefiales de aumento de la presién intracraneal?

A nivel internacional, hay diferentes opiniones sobre el tipo de operacidn que se lleva
a cabo primero y sobre cuando sucede esto. En los diversos centros internacionales,
la primera operacion del craneo es a veces una expansion del occipucio* o la posicién
delantera de la frente. La primera expansion del craneo a menudo se realiza a cierta
edad, segun el protocolo, pero en un centro especifico, solo cuando se han detectado
signos de aumento de la presion intracraneal. El nUmero de nifios con sindrome de
Apert o Crouzon que son operados, cuando esto se hace segun el protocolo, es de
10 a 20 % mas alto que cuando la cirugia solo se lleva a cabo sobre la base de los
sintomas de aumento de la presion intracraneal. Esta ultima opcion solo se puede
hacer de forma segura si hay pruebas frecuentes para detectar signos de aumento de
la presion intracraneal, como a través de oftalmoscopio u otros examenes oftalmicos.
Sin embargo, estas pruebas no son 100 % fiables, por lo que se puede pasar por alto
el aumento de la presion intracraneal.

En pacientes con sindrome de Saethre-Chotzen o craneosinostosis multisutura, se
requiere cirugia tanto para la forma anormal del craneo como para el riesgo de
aumento de la presion intracraneal. Para el sindrome de Muenke, la forma anormal
del craneo es la principal indicacién para la cirugia, dado el bajo riesgo de aumento
de la presion intracraneal. No hay diferencia relevante en la ocurrencia de aumento
de la presion intracraneal en el sindrome de Apert y Crouzon después de 5 afios de
seguimiento entre los pacientes que han tenido cirugia basada en el protocolo que

14 ERN CRANIO. Distraccion de la parte posterior del craneo o distraccion occipital [Video de YouTube].
25 de septiembre de 2020. Disponible en: https://www.youtube.com/watch?v=wW-everrA8k. Consultado
el 19 de septiembre de 2022
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con cirugia después de signos de aumento de la presion intracraneal. Con el sindrome
de Saethre Chotzen, el sindrome de Muenke y la craneosinostosis multisutura,
todavia no queda nada claro al respecto.

2 ¢Cudles son los resultados quirdrgicos especificos a largo plazo de
diferentes técnicas quirdrgicas, en particular la cirugia minimamente invasiva
(craniectomia de tiras endoscopicas con terapia con casco, o distraccion
asistida por resorte o distraccion convencional (torsion lenta de los elementos
0seos) del occipucio frente a la correccion craneal abierta (de la frente u
occipucio)?

Una expansion occipital** (con distraccién o resortes) en pacientes con sindrome de
Apert y Crouzon probablemente resulta en un aumento de la circunferencia del
craneo, aumento del volumen craneal, menor desviacion en la posicion del cerebelo
(hernia amigdalina) y una reduccion de la aparicion de aumento de la presion
intracraneal en comparacion con una expansion de la frente o una expansion del
occipucio sin distraccion. Estos mejores resultados de la cirugia occipital se detectan
hasta cinco afios después de la cirugia.

La cirugia minimamente invasiva a través de la extirpaciéon endoscépica de las
suturas coronales fusionadas con terapia con casco en craneosinostosis
sindrémica tiene un mayor riesgo de repetir la cirugia debido al retraso en el
crecimiento del crdneo o signos de presion intracraneal excesiva que ocurren
dentro de 1 afio de la cirugia. Una operacion endoscopica tiene menos pérdida de
sangre, menos tiempo quirargico y menos tiempo de hospitalizacion que una
operacion de craneo abierto.

3 ¢Cudles son los resultados a largo plazo con respecto a la cognicion y la
estética (apariencia) de un momento diferente de la cirugia, por ejemplo,
«precoz», definido como antes de la edad de 12 meses, frente a «tardia», por
ejemplo, después de la edad de 12 meses?

Los pacientes con craneosinostosis sindromica o en los que se fusionan ambas
suturas coronales, que se someten a cirugia craneal en los primeros 12 meses,
pueden tener un Cl mas alto que los pacientes operados después de los primeros
12 meses.

La cirugia craneal de 6 a 9 meses da un mejor resultado estético en pacientes con
sindrome de Muenke que una operacién anterior. La presién intracraneal excesiva es
relativamente rara en este sindrome, y por lo tanto esta operacion «posterior» no
resulta perjudicial. La cirugia craneal entre 6 y 9 meses en pacientes con sindrome
de Apert, Crouzon o Saethre-Chotzen produce mejores resultados estéticos que la
cirugia antes o después de ese periodo.

Recomendaciones
Pregunta 6.1
1
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Operar a niflos con craneosinostosis  sindrébmica o
craneosinostosis multisutura.

Se debe examinar regularmente si los pacientes sufren aumento de la presion
intracraneal en el caso de que se haya decidido esperar para operar. Si se
produce un aumento de la presion intracraneal, es necesario operar.

Evaluar el funcionamiento neurocognitivo y la vision de los nifios con
multisutura o craneosinostosis sindromica a la edad de 7 afos.

En pacientes con sindrome de Apert y Crouzon y en pacientes con
craneosinostosis multisutura donde se fusionan al menos ambas suturas
occipitales, la primera cirugia craneal se realiza en la parte posterior de la
cabeza mediante distraccion craneal.

Los pacientes con sindrome de Saethre-Chotzen y Muenke tendran la
primera cirugia craneal para agrandar la frente con la mitad superior

del borde de la cuenca del ojo.

En otras formas de craneosinostosis sindrémica, el tipo de cirugia depende
de la deformidad craneal.

Considere el tratamiento minimamente invasivo en pacientes con
craneosinostosis no sindrémica en los que se fusionan ambas suturas
coronales.

En otras craneosinostosis multisutura, el tipo de cirugia que se realiza
depende de la deformidad craneal. No hay evidencia disponible sobre

si la cirugia abierta o0 minimamente invasiva es mejor.

En la multisutura y la craneosinostosis sindromica, la cirugia se lleva a cabo
entre 6 y 9 meses. En el sindrome de Muenke, la cirugia se lleva a cabo
entre los 9 y los 12 meses.

La cirugia minimamente invasiva para la craneosinostosis multisutura debe
realizarse lo antes posible, y como maximo antes de los 6 meses de edad.
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Capitulo 7. Tratamiento quirudrgico de la craneosinostosis

sindromica: facial

Pregunta 7.1 ¢(Cudl es el tratamiento quirargico de la cara en la
craneosinostosis sindrémica con subdesarrollo de la mandibula superior
y las cuencas oculares?

El sindrome de Apert y Crouzon se asocia con el subdesarrollo de la mandibula
superior, las cuencas oculares demasiado poco profundas y los ojos demasiado
separados y, en menor medida, con el subdesarrollo de la mandibula inferior. La
indicacion para la correccién quirdrgica varia desde una caida aguda de la vision,
problemas respiratorios, la mandibula inferior no encaja en la mandibula superior o
un problema estético y las consecuencias psicoldgicas resultantes. Varias técnicas
diferentes son posibles para corregir estas deformidades, el momento en que se
realicen tiene una gran influencia en el resultado final.

1 ¢Cudles son los factores quirdrgicos especificos que influyen en la
eleccidn entre las diferentes técnicas quirargicas (distraccion interna versus
externa y osteotomia de Le Fort Ill versus variaciones en la osteotomia de Le
Fort Ill) para el tratamiento de una cara media subdesarrollada (hipoplasia de
la cara media)?

Una operacion de Le Fort IlI*® (desde la mitad de la mandibula superior hasta los
bordes de la cuenca del ojo inferior) con distraccién (separando lentamente los
elementos 6seos) puede mover la cara media mas hacia adelante que un Le Fort llI
sin distraccion. También hay menos recurrencia del desplazamiento hacia adelante
después del uso de la distraccion. Es preferible colocar un marco externo en lugar de
distracciones internas porque la direccion del desplazamiento puede estar mejor
influenciada. Otras posibles ventajas de un marco externo son una mejor correccion
de la concavidad facial y menos infecciones de heridas.

Una operacion monobloque (en la mitad de la cara, la frente y los bordes de la cuenca
del ojo superior) con distraccién® (con marco externo o distracciones internas) corrige
las cuencas oculares demasiado poco profundas y problemas respiratorios.
Complicaciones como la fuga de liquido cefalorraquideo y problemas con el equipo
son raramente diferentes entre si en ambos métodos.

En el sindrome de Apert, una biparticién facial'’ (monobloque y unién de las cuencas

15 ERN CRANIO. Correccion de cara de Le Fort [2:09-3:13] [Video de YouTube]. 17 de marzo de 2022.
Disponible en: https://www.youtube.com/watch?v=0KICPkIWB_c. Consultado el 19 de septiembre de
2022
16 ERN CRANIO. Monobloque y faciotomia [0:08-1:34] [Video de YouTube]. 25 de septiembre de 2020.
Disponible en:
https://www.youtube.com/watch?v=KLeh6ZnC3iY. Consultado el 19 de septiembre de 2022
17 ERN CRANIO. Monobloque y faciotomia [1:35-2:34] [Video de YouTube]. 25 de septiembre de 2020.
Disponible en: https://www.youtube.com/watch?v=KLeh6ZnC3iY. Consultado el 19 de septiembre de
2022
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oculares) con distraccion se realiza preferiblemente con un marco externo. Una
operacion de Le Fort 11*® (mandibula superior a nariz) con distraccion combinada con
el avance de ambos lados de los pdmulos también tiene mejores resultados de
contorno facial que una operacién de Le Fort Ill) con distraccion.

2 ¢Cuales son los resultados quirdrgicos especificos a largo plazo de
diferentes momentos de la cirugia en ausenciade unaindicacion clara, es decir,
«precoz», definido como antes de los 6 a 8 afios, frente a «tardio», es decir,
después de los 6 a 8 afios?

Un Le Fort Ill sin distraccion, realizado antes de los 6 afios, probablemente conduce
a un alto riesgo de hipoplasia recurrente en la cara media en la edad adulta. Un Le
Fort lll con distraccién externa realizada antes de los 8 afios sin sobrecorreccion (mas
correccion de la necesaria a la edad de la cirugia) aumenta el riesgo de hipoplasia
recurrente de la cara media en la edad adulta. Un monobloque (adelantando toda la
cara y la frente) con distraccidon externa parece proporcionar un buen movimiento
hacia adelante de la cara, independientemente de la edad a la que se realiza la
cirugia. Este procedimiento realizado antes de los 8 afios parece conducir a un mayor
riesgo de recurrencia de problemas respiratorios.

Recomendaciones
Pregunta 7.1
1

- Un avance de la mitad de la cara en los nifios con Apert y Crouzon/ Pfeiffer en
realidad siempre se combina con la distraccion.

- Un marco externo se utiliza preferentemente para una distraccion de Le Fort
[Il'y una biparticion facial.

- Sies necesario un marco externo, también se puede considerar la colocacién
de distractores internos. Por lo tanto, es posible quitar el marco antes, tan
pronto como se complete la distraccion.

- El tipo de cirugia requerida se determina en base a la
deformidad facial del paciente individual.

- Realizar un avance de la cara media con distraccion en nifios con sindrome
de Aperty Crouzon entre 8 y 12 afios de edad, o a partir de los 17 afios de
edad.

- La operacién debe realizarse antes si hay problemas respiratorios graves
durante el suefio o los 0jos no se pueden cerrar correctamente y puede
ocurrir dafio a la cornea.

- Unavance de la mitad de la cara preferiblemente no debe llevarse a cabo entre

18 ERN CRANIO. Correccion de cara de Le Fort [1:19-2:06] [Video de YouTube]. 17 de marzo de 2022.
Disponible en:
https://www.youtube.com/watch?v=0KICPKIWB_c. Consultado el 19 de septiembre de 2022
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las edades de 12 y 17 afios, porque hay una mayor probabilidad de problemas
psicosociales y expectativas poco realistas del resultado del tratamiento.
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Capitulo 8. Aumento de la presion intracraneal

Pregunta 8.1 ¢COomo se trata el aumento de la presién intracraneal (ICP) en la
craneosinostosis?

El riesgo de aumento de la presion intracraneal varia mucho dependiendo del tipo
de craneosinostosis, con la forma multisutura y la forma sindromica asociada con un
riesgo mucho mayor que la forma aislada no sindrémica. Sin embargo, el riesgo de
estos problemas en el grupo no sindrémico aislado es mucho menos reconocido vy,
por lo tanto, posiblemente infradiagnosticado si esta presente. Es importante
detectar y tratar rapidamente el aumento de la presion intracraneal. La presion
intracraneal alta, por ejemplo, puede conducir a un deterioro irreversible de la vision.
No esta claro qué método es el mas adecuado para detectar el aumento de la presion
intracraneal, qué valores de corte deben utilizarse y con qué frecuencia debe
realizarse este examen para detectar problemas a tiempo.

El aumento de la presion intracraneal es causado por un desequilibrio
craneocerebral, drenaje venoso aberrante, sindrome de apnea obstructiva del suefio
(SAQS), una ubicacion anormal del cerebelo e hidrocefalia. El riesgo de aumento de
la presion intracraneal continla aumentando mientras no haya cirugia. A veces, el
aumento de la presién intracraneal se produce en los afios posteriores a la cirugia
de expansion craneal.

1 ¢Cudl es la incidencia de aumento de la presion intracraneal en
diferentes tipos de craneosinostosis?

A veces, con craneosinostosis unisutural, el aumento de la presion intracraneal ya
existe antes de la operacién. Con sinostosis de sutura sagital, esto esen 2,5a 14 %
de los nifios. Con la sinostosis metopica de la sutura, ocurre en 2 a 8 % de nifios. Con
sinostosis de sutura unicoronal, este es el caso en el 16 % de los nifos.

En algunas situaciones, el aumento de la presion intracraneal todavia se produce en
los afios posteriores a la operacién del craneo. Para la sinostosis de sutura sagital
esto ocurre en el 2 al 9 % y con sutura metodpica, en el 1,5 % de los casos. Se
desconoce con qué frecuencia ocurre esto con la sinostosis de sutura unicoronal.
Antes de la cirugia craneal, la presion intracraneal aumentada se presenta en

nifios con sindrome de Apert en 9 a 83 %, sindrome de Crouzon en el 53 al

64 %, Saethre-Chotzen en el 19 al 43 % y sindrome de Muenke en el 0 al 4 %

de los casos.

Después de la cirugia craneal, el aumento de la presion intracraneal se produce en el
35 al 45 % de los nifios con Apert, en el 20 al 47 % con Crouzon, en el 17 al 42 % con
Saethre-Chotzen y en el 0 al 5 % de los nifios con sindrome de Muenke. Cuando se
fusionan varias suturas craneales, el aumento de la presién intracraneal después de
la correccion craneal ocurre en el 58 % al 67 % de los casos. En la sinostosis de sutura
bicoronal después de la correccion craneal, esta presente en el 31 % de los nifios.

2 ¢Cual es la precision diagnostica de las siguientes herramientas de
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diagnostico para detectar o excluir el aumento de la presion intracraneal:
(anormal) curvas de crecimiento de la circunferencia de la cabeza, presencia
de impresion del cerebro/ vasos sanguineos en el interior del craneo en rayos
X, ultrasonido del nervio 6ptico, presencia o ausencia de papiledema (liquido
alrededor del nervio 6ptico) detectado por fundoscopiay OCT (tomografia de
coherencia 6ptica - medicidn del espesor de laretina)?

Se puede utilizar una curva de crecimiento de la circunferencia craneal para
demostrar el aumento de la presion intracraneal en la sinostosis de sutura metopica.
Este método es menos adecuado para la sinostosis de sutura sagital. Esto se debe
a que una curva de crecimiento desviada no siempre indica la presencia de un
aumento de la presion intracraneal. La utilidad de la curva de crecimiento de la
circunferencia craneal alun no se ha investigado y descrito para la sinostosis de
sutura unicoronal. La curva de crecimiento de la circunferencia craneal
probablemente se puede utilizar en la craneosinostosis sindrémica para determinar
el aumento de la presion intracraneal.

La presencia o ausencia de huellas visibles del gyri del cerebro en una radiografia si
un nifio es menor de 18 meses de edad puede ser poco fiable para determinar la
presencia de un aumento de la presion intracraneal. La presencia de giros visibles del
cerebro en los rayos X es un signo fiable de aumento de la presion intracraneal, pero
la ausencia de estos signos no significa que la presion intracraneal sea normal. Para
los nifios de 18 meses a 4 afos, el uso de estos signos como método de deteccion es
mas fiable.

Si una sutura coronal también se cierra después de la operacion para la sinostosis de
sutura sagital en los primeros 2 afios, esto puede llevar a un mayor riesgo de aumento
de la presion intracraneal.

Un ultrasonido para comprobar el espesor del nervio Optico no parece ser un
meétodo de deteccion fiable para determinar el aumento de la presion intracraneal.

El papiledema en un oftalmoscopio (fundoscopia) puede ser un signo de aumento
de la presion intracraneal, pero la ausencia de papiledema en nifios menores de 8
afios no excluye el aumento de la presion intracraneal.

Las pruebas oculares de OCT son probablemente un método confiable para detectar
el aumento de la presién intracraneal, pero solo se pueden realizar correctamente si
el nifio coopera adecuadamente.

3 ¢Cuales son los factores especificos de la craneosinostosis en juego en la
eleccidn entre las diferentes técnicas quirdrgicas para tratar el aumento de la
presion intracraneal?

La razon del aumento de la presion intracraneal en la sinostosis de la sutura
sagital suele ser un craneo demasiado pequefio. Por lo tanto, el tratamiento
esta dirigido a agrandar el craneo.

Hay multiples causas para la craneosinostosis sindrémica, como un volumen del
craneo demasiado pequefio, problemas respiratorios de moderados a graves,
hidrocefalia o presion demasiado alta en las venas del cerebro. El objetivo del
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tratamiento es eliminar la causa principal del aumento de la presion intracraneal.

Recomendaciones
Pregunta 8.1
2

- Examinar anualmente el aumento de la presion intracraneal en la sinostosis
de sutura sagital utilizando un oftalmoscopio u OCT hasta la edad de 6 afios.

- Examinar anualmente el aumento de la presion intracraneal en la sutura
metodpica, la sutura unicoronal y la sinostosis unilateral de la sutura
lambdoida midiendo la circunferencia craneal. Si hay una curva de
crecimiento desviada, también se realiza una prueba oftalmoldgica o de OCT.

- Los nifios con craneosinostosis sindromica y multisutura son examinados para
detectar un aumento de la presion intracraneal hasta la edad de 6 afos. En el
sindrome de Crouzon, esto es una vez cada 4 meses hasta la edad de 2, luego
cada seis meses hasta la edad de 4, y luego cada afio. Deteccién cada seis
meses con sindrome de Apert, Saethre-Chotzen y craneosinostosis
multisutura, y cada afio para el sindrome de Muenke.

- El tratamiento del aumento de la presion intracraneal depende de los factores
causales y el tratamiento debe adaptarse en consecuencia.
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Capitulo 9. Hidrocefalia

Pregunta 9.1 ¢Cual es el tratamiento quirdrgico de la hidrocefalia en la
craneosinostosis?

Hidrocefalia es un aumento en la anchura de las camaras craneales que acompafa
a los signos de aumento de la presion intracraneal. Esto debe distinguirse de las
camaras agrandadas que contienen liquido cefalorraquideo sin aumento de la
presion intracraneal (ventriculomegalia). Estos trastornos pueden causar
problemas en el funcionamiento y desarrollo de los nifios. Ambos trastornos son
casi inexistentes (0,88 %) en la craneosinostosis no sindromica y por lo tanto no
se discuten mas en este capitulo.

1 ¢Cuén comun es la hidrocefalia en nifios con craneosinostosis y como se
puede detectar?

La ventriculomegalia ocurre regularmente (8 % en Muenke; 6-17 % en Saethre-
Chotzen; 24 % en craneosinostosis multisutura) o se considera comun (13-56 % en
Crouzon; 39-71 % en Apert) en craneosinostosis sindromica. Los pacientes con
sindrome de Apert y un Chiari (flacidez parcial de la parte inferior del cerebelo en el
foramen magnum que impide el flujo del liquido cefalorraquideo) tienen una mayor
probabilidad de ventriculomegalia.

Hidrocefalia ocurre en el 6 al 26 % de los nifios con Crouzon/ Pfeiffer, en el 0 al 6 %
en Apert, en el 5 al 12 % en craneosinostosis multisutura y no se produce, 0 €s muy
raro en Saethre-Chotzen y el sindrome de Muenke.

2 ¢Cudles son los factores en la ubicacion y estructura del cerebro que
influyen en la eleccion entre diferentes técnicas quirdrgicas para el
tratamiento de la hidrocefalia?

No se conocen los factores que predicen un tratamiento exitoso. La hidrocefalia en la
craneosinostosis posiblemente se pueda tratar adecuadamente con una expansion
del craneo o la colocacion de un drenaje desde el ventriculo al abdomen para permitir
la descarga de liquido cefalorraquideo excesivo (derivacion ventriculoperitoneal).
También es posible hacer un agujero en la parte inferior del tercer ventriculo para que
el liquido cefalorraguideo pueda fluir de otra manera (tercera ventriculostomia
endoscopica) o para agrandar el foramen magnum (descompresion foramen
magnum). Se han descrito buenos y malos resultados para todos estos tratamientos.
Si el tratamiento realizado no ha ayudado lo suficiente, puede ser necesario otro
tratamiento de seguimiento.

Recomendaciones
Pregunta 9.1
1
- Examinar a todos los pacientes con sindrome de Crouzon y craneosinostosis
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multisutura con RMN a su derivacién. Los pacientes con ventriculomegalia
deben recibir una segunda resonancia magnética para excluir la hidrocefalia.
Cuando esto se hace, depende del progreso de la condiciébn en si y qué
sintomas ocurren con el tiempo.

Tratar la hidrocefalia por expansion craneal con o sin descompresion del
foramen magnum colocando una derivacion ventriculoperitoneal o haciendo un
agujero en la parte inferior del tercer ventriculo. El tratamiento que se esta
utilizando esta adaptado por paciente, y depende de los resultados de la RMN,
entre otras cosas.

El efecto post-tratamiento se controla bien mediante RMN. Si el
tratamiento no refleja el resultado deseado, se utiliza un tratamiento
adicional.

29



Capitulo 10. Chiari

Pregunta 10.1 ¢ Cual es el tratamiento de Chiari en la craneosinostosis?

El riesgo de malformacion de Chiari | (flacidez parcial de la parte inferior del cerebelo
en el foramen magnum) varia mucho segun el tipo de craneosinostosis sindromica y
apenas 0 no se observa en la craneosinostosis no sindromica. La ocurrencia, las
causas, las consecuencias y la necesidad de tratamiento a menudo no estan claras.
La malformacién de Chiari | se capta mejor con una resonancia magnética, pero no
esta claro con qué frecuencia se debe hacer para los diferentes tipos de
craneosinostosis y cuando se indica un tratamiento especifico.

1 ¢Cuén comun es la malformaciéon de Chiari en nifios con craneosinostosis y
gué se necesita para diagnosticarla?

Chiari se presenta en nifilos con craneosinostosis no sindromica aislada. Esto es en el
3 al 8 % con sinostosis de sutura sagital, en el 0 % en sinostosis de sutura metépica,
en el 6 al 18 % con sinostosis de sutura coronal y en el 25 al 60 % con sinostosis de
sutura lambdoida. Es posible que la presencia de Chiari rara vez cause sintomas en
estos niflos. Se diagnostica preferiblemente por RMN.

Chiari puede ocurrir en Crouzon y Pfeiffer en el 70 al 82 % de los casos, y en el 2 al
29 % en Apert. En la craneosinostosis multisutura, donde las suturas lambdoideas
también se fusionan, Chiari se encuentra en el 57 al 71 % y sin suturas lambdoideas
fusionadas, en el 7 al 11 %. No se sabe si esto es comun en el sindrome de Saethre-
Chotzen y Muenke. Es posible que Chiari a menudo pueda estar presente sin quejas
y sintomas en multisutura y craneosinostosis sindrémica. A menudo, solo se puede
determinar con la ayuda de rayos X y preferiblemente RMN.

2 ¢Qué factores especificos de Chiari juegan un papel en la decisiéon de
tratar o no?

Es posible que el 17 al 50 % de los pacientes con craneosinostosis de Crouzon-
Pfeiffer o multisutura todavia desarrollen quejas y sintomas, por lo tanto, requieren
cirugia.

3 ¢Cuales son los factores que determinan si una operacion es
necesaria, qué operacion se realizaray en qué momento se hara?

No se conocen los factores que son importantes para determinar si una
operacion es necesaria, qué operacion se realizara y en qué momento se
realizara.

Se han descrito varios tipos de operaciones para el tratamiento con Chiari
(ensanchamiento del foramen magnum antes o después de una expansion occipital

antes o después del inicio de los sintomas).
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Recomendaciones
Pregunta 10.1

1

2&3

Examinar a los pacientes con sinostosis de sutura lambdoidea unilateral no
sindromica, niflos con sindrome de Crouzon/Pfeiffer y craneosinostosis
multisutura con suturas lambdoideas fusionadas inmediatamente mediante
RMN en el centro especializado.

Repetir la RMN a la edad de 4 y 18 afos, y cuando haya indicios que
puedan indicar un Chiari.

Deteccion de la presencia de una siringe (una formacion de cavidad en la
meédula espinal que contiene liquido cefalorraquideo) mediante una
resonancia magnética de la médula espinal en el cuello, el pecho y la parte
inferior de la espalda (mielum cervical, toracico y lumbar) si el Chiari
diagnosticado aumenta o se vuelve sintomatico.

El tratamiento quirargico de Chiari solo se recomienda si el paciente tiene
guejas. De lo contrario, el neurocirujano pediatrico o el neurélogo
pediatrico aplicara una politica activa de seguimiento mediante un
seguimiento anual de las quejas o0 sintomas neurolégicos, una
resonancia magnética cuando sea necesario e instrucciones a los
padres.
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Capitulo 11. Trastornos visuales, refractivos y de movilidad

Pregunta 11.1 ¢(Qué pruebas de deteccidbn son necesarias para detectar
trastornos relacionados con la vision o el movimiento ocular en los diferentes
tipos de craneosinostosis sindrémicay no sindromica de manera oportuna?

La pérdida de vision en la craneosinostosis es causada por dafio al nervio optico
debido al aumento de la presion intracraneal, deformacion corneal debido al cierre
incompleto de los parpados, o un ojo perezoso debido al estrabismo o trastornos
refractivos.

Un diagndstico y tratamiento oportuno es esencial para mantener la vision.

1 ¢Cuan comunes son los trastornos de la vision o del movimiento ocular en
diferentes tipos de craneosinostosis no sindrémica?

Es posible que las anomalias oculares (vision alterada, estrabismo, etc.) ocurran
regularmente con sutura metopica y sinostosis de sutura coronal unilateral. Estas
anomalias ocurren muy regularmente en la craneosinostosis sindromica. La
evaluacion regular puede asegurar la prevencion de un 0jo perezoso y que se
mantenga una buena vision.

2 ¢Qué pruebas de deteccion son las mas precisas?

Hay poca evidencia cientifica disponible en cuanto a qué pruebas pueden usarse
mejor en momentos especificos para determinar problemas oculares en
presencia de craneosinostosis.

Recomendaciones
Pregunta 11.1
1
- Debido a la frecuente aparicibon de anomalias oculares, se requieren
examenes oftalmicos en la sinostosis de sutura metodpica, sinostosis de
sutura unicoronal, craneosinostosis multisutura que involucra una sutura
coronal y todas las formas sindromicas de craneosinostosis.
- La derivacion se realiza en la primera consulta en el centro terciario.
Dependiendo de los resultados, se reservan pruebas de seguimiento.
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Capitulo 12. Trastornos respiratorios

Pregunta 12.1 ¢Cual es la politica sobre trastornos respiratorios en
la craneosinostosis sindromica?

El sindrome de apnea obstructiva del suefio (SAOS) se caracteriza por episodios de
obstruccion superior parcial o completa de las vias respiratorias durante el suefio vy,
por lo tanto, provoca pausas respiratorias durante el suefio. Los sintomas clinicos son
diversos y pueden clasificarse en sintomas nocturnos: suefio inquieto, ronquidos,
apnea, enuresis y sudoracion, y durante el dia: boca seca al despertarse, fatiga,
alteracion de la funcién mental, disminucion del rendimiento escolar y trastornos del
comportamiento. Los trastornos de crecimiento pueden ocurrir a largo plazo.

Los nifios con sindromes de craneosinostosis se encuentran entre los grupos de
riesgo de SAOS. Los trastornos respiratorios también pueden causar un aumento de
la presidn intracraneal. Esto se debe probablemente a que los vasos sanguineos del
cerebro se dilatan cuando se interrumpe la respiracién debido a mas CO2 y més
sangre que llega al cerebro en respuesta. Los nifios con craneosinostosis sindromica
a menudo ya han aumentado la presion intracraneal. Los trastornos respiratorios
pueden hacer que esta presion intracraneal sea aun mayor o demasiado alta.

Dada la gravedad del sindrome de apnea obstructiva del suefio y

las excelentes opciones de tratamiento, el diagndstico temprano

es de suma importancia.

1 ¢Qué trastornos respiratorios ocurren con la craneosinostosis, con qué
frecuencia ocurren y cual es su gravedad?

En los nifios con multisutura y craneosinostosis sindrémica, la AOS se presenta en
el 70 % de los pacientes. El cuadro clinico es el mas grave y se presenta con mayor
frecuencia en pacientes con sindrome de Apert, sindrome de Crouzon y sindrome de
Pfeiffer.

La apnea central ocurre en el 4 % de los casos y disminuye con la edad.

2 ¢Cuales son los factores especificos de la AOS que influyen en el
sistema de indicacién para el tratamiento, especialmente en el caso de la
AOS leve?

El sufrimiento de AOS moderado o grave puede estar asociado con aumento de la
presion intracraneal y alteracion del suefio y, por lo tanto, es una razon para el
tratamiento. La AOS leve puede no estar asociada con un aumento de la presion
intracraneal y una relacién de perturbacion y duracién de las diversas profundidades
y fases del suefio. Esto solo se trata si el paciente estad siendo afectado muy
negativamente.

3 ¢Cuales son los factores anatomicos que influyen en la eleccion del
tratamiento quirurgico a utilizar?
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Si se diagnostican amigdalas y adenoides agrandados en nifios con
craneosinostosis sindromica junto con AOS, la extirpacion de las amigdalas puede
reducir la gravedad de los trastornos respiratorios. Desafortunadamente, esto a
menudo resulta no ser suficiente para resolver completamente el problema.

Un tracto respiratorio superior estrecho puede causar AOS a multiples niveles. Es
posible buscar la ubicacion de la causa o las causas de la AOS endoscépicamente
(cirugia de ojo de cerradura en las vias respiratorias).

Si hay un subdesarrollo de la cara, un avance de la mitad de la cara posiblemente
puede reducir los trastornos respiratorios moderados o graves a leves 0 a que
desaparezcan. Si las vias respiratorias se estrechan en la base de la lengua, extender
la mandibula inferior puede reducir los trastornos respiratorios moderados o graves a
sintomas leves o eliminarlos por completo.

Recomendaciones
Pregunta 12.1
2

- Derivar a los nifios con craneosinostosis sindrémica sospechosos de tener
AOS a un centro especializado para la deteccion diagndstica del suefio.

- Examinar anualmente a los nifios con craneosinostosis sindromica con una
prueba diagnéstica del suefio (polisomnografia tipo 1) en un centro
especializado, hasta por lo menos los 6 afios de edad.

- Realizar una prueba de diagnostico del suefio si la conversacion con el
meédico apunta a quejas que indican trastornos respiratorios.

- Realizar una endoscopia de las vias respiratorias superiores (cavidad oral,
nariz, garganta) si se ha identificado AOS moderada o grave para determinar
los niveles de obstruccién en las vias respiratorias.

- Encaso de AOS leve, el tratamiento se inicia si hay otras quejas también. Se
prefieren las intervenciones quirdrgicas no invasivas, como la extirpacion de
las amigdalas y el adenoides.

- Elija un tratamiento AOS basado en la gravedad de esta, la edad del paciente,
los factores relacionados, la viabilidad del tratamiento y otras quejas fisicas.

- Considere la cirugia Le Fort IlI*® o el avance monobloque'® en nifios con
craneosinostosis sindromica y AOS grave donde se requiere apoyo
respiratorio para tratar los problemas. Si es necesario, este procedimiento
se combina con un avance de la mandibula inferior.

- Considere la cirugia de tabique desde la edad adulta para una mejora
adicional del flujo de aire nasal y las quejas relacionadas con el SAOS.
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Capitulo 13. Deficiencias auditivas y desarrollo del habla/lenguaje

Pregunta 13.1 ¢;Cual es la politica sobre discapacidad auditiva y desarrollo
del habla/lenguaje en la craneosinostosis?

Hay varias razones por las que los pacientes con craneosinostosis tienen deficiencias
auditivas o un retraso en el desarrollo del lenguaje o el habla. La pérdida de audicion
puede ser una causa adicional de retraso del desarrollo en nifios que ya estan en
mayor riesgo.

1 ¢(Qué tipo de pérdida de audicion se presenta en pacientes con
craneosinostosis y con qué frecuencia?

La pérdida de audicion debe considerarse en todos los nifios con craneosinostosis
sindromica: del 61 al 71 % en el sindrome de Muenke, del 44 al 80 % en el sindrome
de Apert, el 92 % en el sindrome de Pfeiffer, del 29 al 74 % en el sindrome de
Crouzon y el 29 % en el sindrome de Saethre-Chotzen. Aproximadamente el 7 % de
los nifios con craneosinostosis multisutura tienen pérdida auditiva.

La pérdida auditiva en nifios con craneosinostosis sindromica y multisutura es
causada por sonidos que no se conducen adecuadamente a través del canal auditivo
o el oido medio hasta el oido interno (pérdida auditiva conductiva). En el sindrome
de Muenke, la pérdida de audicion se debe principalmente a que el oido interno o el
nervio auditivo son anormales (pérdida de audicién neurosensorial).

Pregunta 13.2 ¢Cual es la indicacion para la detecciéon del habla y el desarrollo
del lenguaje?

1 Los nifios, adolescentes y adultos con craneosinostosis aislada o multisutura,
0 con craneosinostosis sindrémica, ¢estan sujetos a un mayor riesgo de
problemas del habla y el lenguaje en comparacion con los nifios sin
craneosinostosis?

Los nifios con craneosinostosis aislada entre las edades de 6 y 18 meses tienen un
riesgo ligeramente mayor de problemas del habla y el lenguaje en comparacion con
los nifios sin una anomalia craneofacial. La sinostosis de sutura sagital es la
excepcion.

A la edad de 36 meses, los nifios con craneosinostosis aislada tienen un riesgo
moderadamente mayor de problemas del habla y el lenguaje. Esto es
probablemente mas cierto para la sutura unicoronal y la sinostosis de sutura
lambdoidea y en menor medida para la sutura metopica y la sinostosis de sutura
sagital.

A la edad de 7 afos, los problemas del habla y del lenguaje en nifios con sutura
metopica, sutura lambdoidea unilateral y sinostosis de sutura coronal son
probablemente un poco mas comunes que en niflos de la misma edad con sinostosis
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de sutura sagital. Es poco probable que los nifios con sinostosis de sutura sagital
tengan un mayor riesgo de problemas del habla y el lenguaje. No se encontraron
estudios en niflos con craneosinostosis multisutura que puedan abordar
adecuadamente la cuestion de prevenir los problemas del habla y el lenguaje.

Recomendaciones
Pregunta 13.1
En los nifios con craneosinostosis hasta la edad de 4 afios:

La prueba de audicién neonatal se realiza como en todos los recién nacidos.
Si se necesitan mas pruebas después de los resultados, esto se hace en un
centro audioldgico.

El otorrinolaring6logo examina el canal auditivo y el timpano cada afio y se
realiza una prueba de audicion.

En nifilos con craneosinostosis a partir de los 4 afios:

La audicidon se examina haciendo un examen auditivo si hay una razon para
hacerlo. Este examen puede realizarse en un centro audioldgico local o en
el centro audioldgico del centro especialista craneofacial. Si la prueba se
realiza en un centro audioldgico local, el informe se envia al centro
especialista craneofacial.

Pregunta 13.2
En caso de craneosinostosis aislada (sutura sagital o sinostosis de sutura metépica):

Si los padres o los profesionales de la salud estan preocupados por el
desarrollo del habla y el lenguaje, se les pide a los padres o a los proveedores
de atencién médica que completen un cuestionario de deteccién especifico
(SNEL). Si hay preocupaciones basadas en las respuestas rellenadas, se
realizan pruebas adicionales relacionadas con la terapia del habla,
preferiblemente en un centro craneofacial.

Con craneosinostosis aislada (sutura coronal y sinostosis de sutura lambdoidea) y
craneosinostosis multisutura:

Menores de 36 meses:

Si los padres o los profesionales de la salud estan preocupados por el
desarrollo del habla y el lenguaje, se les pide a los padres o a los proveedores
de atencion médica que completen un cuestionario de deteccion especifico
(SNEL). Si hay preocupaciones basadas en las respuestas proporcionadas,
se realizan pruebas adicionales relacionadas con la terapia del habla,
preferiblemente en un centro craneofacial.

A partir de 36 meses:

Pida a los padres o0 a los proveedores de atencion meédica que llenen un
cuestionario de deteccion especifico (SNEL). Si existen dudas basadas en
las respuestas proporcionadas, se realizan pruebas adicionales
relacionadas con la terapia del habla, preferiblemente en un centro
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craneofacial.

5-6 afos:

Para los niflos de segundo grado, pida a los padres que lleven una copia
impresa del sistema de evaluacion escolar a la visita al centro craneofacial.
Cuando el rendimiento escolar indica que hay problemas con la lectura y la
ortografia, se realizan pruebas adicionales relacionadas con la terapia del
habla. Si existe la sospecha de que estos problemas se deben a problemas
de ClI o de atencion, se realizan més pruebas neuropsicolégicas.

7-8 afnos:

Para los nifios de 5 y 6 afos, pida a los padres que lleven una copia impresa
del sistema de evaluacion escolar a la visita al centro craneofacial porque
existe un mayor riesgo de problemas de lectura y ortografia.

Cuando el rendimiento escolar indica que hay problemas con la lectura y la
ortografia, se realizan pruebas adicionales relacionadas con la terapia del
habla. Si existe la sospecha de que estos problemas se deben a problemas
de Cl o de atencidn, se realizan més pruebas neuropsicoldgicas.

Craneosinostosis sindromica

Realice exdmenes de logopedia regulares sobre el desarrollo del habla y el
lenguaje desde el momento en que el nifio es referido por primera vez al equipo
especialista en craneosinostosis.
Si existe la sospecha de que estos problemas se basan en el coeficiente
intelectual o problemas de atencion, se llevan a cabo mas pruebas
neuropsicoldgicas y psicolégicas.
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Capitulo 14. Anomalias dentofaciales

Pregunta 14.1 ¢ Cual es la politica relativa a la atenciéon de ortodoncia
con craneosinostosis sindrémica?

Las anomalias dentofaciales ocurren en casi todas las anomalias sindromicas y
son reforzadas por los procedimientos quirdrgicos necesarios. A menudo, los
tratamientos se llevan a cabo en varias fases. La correccion final siempre debe
estar alineada con la correccion quirdrgica ortognatica que se planea en el futuro.

¢,Qué anomalias dentofaciales ocurren en pacientes con craneosinostosis
sindrémica, y con qué frecuencia?

Los problemas ortodonticos y dentales en pacientes con sindrome de Aperty Crouzon
probablemente son causados por un crecimiento anormal y atrofiado de la mandibula
superior en longitud, anchura y altura, lo que hace que la mandibula superior sea
demasiado pequefa en todas las direcciones.

Es probable que el subdesarrollo de la mandibula superior y el paladar se presente
con frecuencia en pacientes con craneosinostosis sindrémica.

El crecimiento de la mandibula inferior se ve posiblemente afectado por la fusion
prematura de las suturas craneales.

El crecimiento no simétrico de la mandibula inferior se puede ver con mas frecuencia
en pacientes con sindrome de Apert y Crouzon que en grupos de control.

El labio leporino (paladar blando abierto) y una Uvula hendida se presentan en el

75 % de los pacientes con sindrome de Apert y en el 5 % de los pacientes con
sindrome de Muenke.

El arco dental puede no ensancharse durante el crecimiento en pacientes con
sindrome de Apert y Crouzon. También se observan hinchazones excesivas de

las encias que pueden hacerse mas grandes con la edad.

Debido al subdesarrollo de la mandibula superior en pacientes con sindrome de Apert
y Crouzon, las mandibulas pueden no encajar correctamente debido a una
submordida (68 %). A menudo, hay problemas adicionales como una mordida abierta
0 una mordida cruzada (los dientes superior e inferior no se alinean correctamente).
El desarrollo dental en pacientes con sindrome de Apert y Crouzon puede retrasarse
o parecer un desarrollo normal bastante tardio, y llevar a que los dientes salgan mas
tarde y de una manera y secuencia diferentes.

Los dientes no erupcionados son mas comunes en pacientes con sindrome de Apert
(46,4 %) y sindrome de Crouzon (35,9 %), que en el grupo de control.

Se pueden observar mas caries, placa, enfermedad de las encias y defectos

del esmalte en pacientes con craneosinostosis que en la poblaciéon normal.

Recomendaciones
Pregunta 14.1
- Un dentista u ortodontista que no forme parte del equipo craneofacial nunca
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debe tratar a un paciente con craneosinostosis sin consultar al equipo de
especialistas en craneosinostosis.
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Ademas de la recomendacion de visitar a un proveedor de atencion oral antes
del segundo afio de vida, el ortodontista aconseja a los padres que consulten
regularmente al dentista, al dentista pediatrico o al higienista dental si la
higiene oral es inadecuada.

Realizar controles ortodénticos dentro del equipo especialista en
craneosinostosis en pacientes con craneosinostosis sindromica alrededor de
la edad de: 4, 6, 9, 12, 15y 17 afios.

Se elabora un plan de tratamiento a largo plazo en el primer contacto, a la
edad de 4 afnos. Este plan se puede ajustar durante los controles de
seguimiento de ortodoncia, dependiendo de los resultados.

El ortodontista en el centro especializado en craneosinostosis elabora el
tratamiento. Esto siempre se hace en consulta con los cirujanos
maxilofaciales y plasticos.

El plan de tratamiento ortodontico no tiene por qué aplicarse necesariamente
en el centro craneofacial, sino bajo la supervisién del ortodontista del centro
especializado en craneosinostosis.
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Capitulo 15. (Neuro) funcionamiento cognitivo, socioemocional vy

conductual

Pregunta 15.1 ¢(Cudl es la politica sobre problemas (neuro) cognitivos,
socioemocionales y de comportamiento con craneosinostosis?

Se han realizado muchas investigaciones sobre la funcion mental (cognicién) y el
comportamiento de los nifios con craneosinostosis no sindromica. Sin embargo, los
resultados de estos estudios varian ampliamente: algunos investigadores apenas
informan de problemas cognitivos o de comportamiento en nifios con craneosinostosis
no sindrémica, mientras que otros investigadores mencionan porcentajes muy altos
(hasta el 100 %) de problemas cognitivos o de comportamiento. Estas diferencias en
los resultados a menudo pueden explicarse por las limitaciones del disefio del estudio.
Por el contrario, hasta ahora se han realizado pocos estudios sobre la funcion
cognitiva y el comportamiento de los nifios con craneosinostosis sindromica.

¢, Qué problemas (neuro) cognitivos, socioemocionales y de comportamiento
se presentan en nifios con craneosinostosis no sindromica de una sola
sutura, craneosinostosis multisutura o craneosinostosis sindromica, y con
gué frecuencia?

- Los retrasos del desarrollo mental y motor son mas comunes en la
craneosinostosis aislada que en los nifios sin craneosinostosis. En un estudio
de desarrollo, estos nifios menores de 4 afios a menudo puntlian mas alto en
la escala mental que en la escala motora. No hay diferencias notables en la
funcion mental entre los diferentes tipos de craneosinostosis aislada.

- EICI (inteligencia) en nifios en edad escolar primaria con craneosinostosis no
sindrémica es probablemente ligeramente inferior o comparable al Cl de nifios
sin craneosinostosis. El coeficiente intelectual verbal que se relaciona con el
vocabulario, el sentido del lenguaje y la capacidad de razonamiento es a
menudo menor que el coeficiente intelectual de rendimiento, que se relaciona
con la visién practica, la resolucion de problemas, la vision espacial y visual.
Las puntuaciones de Cl por debajo de 80-85 son mas comunes en nifios con
sutura metopica, sutura lambdoidea y sinostosis de sutura coronal que en nifios
sin craneosinostosis.

- Alaedad de 3 afios, los padres de nifios con craneosinostosis no sindromica
aislada pueden reportar problemas de comportamiento con mas frecuencia
en un cuestionario de comportamiento (escala CBCL externalizante) que los
padres de nifios sin craneosinostosis (el 14,5 % frente al 7,6 %).

- Alaedad de 7 afios, los padres de nifios con craneosinostosis no sindrémica
aislada pueden reportar problemas de comportamiento con mas frecuencia
en un cuestionario de comportamiento (escala CBLB de Total Problem
Score) que los padres de nifios sin craneosinostosis (el 33 % frente al 21 %).

- Los nifios con sinostosis de sutura metopica son los que tienen mas problemas
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de comportamiento (41 %) y los nifios con sinostosis de sutura sagital la menor
(29 %).

- Los nifios con sindrome de Apert, sindrome de Muenke y craneosinostosis
multisutura parecen tener un mayor riesgo de discapacidad intelectual.

- Los padres de nifios con craneosinostosis sindrémica o multisutura reportan
mas problemas sociales, problemas de atencién y trastornos de atencion y
problemas de internalizacion en su hijo en comparacion con el grupo de
control.

- Los nifios con sindrome de Apert o Muenke son los que tienen mas
problemas. Los problemas sociales, emocionales y de comportamiento
estan estrechamente relacionados con la inteligencia.

- Los padres de nifios con craneosinostosis sindrémica o multisutura indican
una calidad de vida inferior a la de la poblacién control. En los nifios menores
de 4 afos, esto afecta principalmente al sindrome de Apert y la
craneosinostosis multisutura, y en los nifios mayores de 4 afos, el sindrome
de Apert y Muenke en patrticular.

Recomendaciones
Pregunta 15.1
En nifios con craneosinostosis no sindromica aislada:

- Examine a estos nifios entre 18 meses y 4 afios para detectar retraso del
desarrollo motor, problemas mentales e intelectuales, socioemocionales y
de comportamiento. Si la deteccion es anormal, se requiere un examen
fisioterapéutico psicolégico o pediatrico adicional.

En nifios con una sutura metoépica, sutura coronal o sinostosis de sutura lambdoidea:
- Sitienen 7 u 8 afos, evalle a estos nifios sobre problemas mentales e
intelectuales, socioemocionales y de comportamiento. Se realizan mas
pruebas psicoldgicas si los resultados son anormales.

En niflos con sinostosis de sutura sagital:

- Si tienen entre 8 y 9 afos, evalle a estos nifios para comprension verbal
(prueba de vocabulario), habilidades de calculo, inhibicién (capacidad de
controlar el comportamiento y reconsiderar antes de una respuesta
(impulsiva)) y la capacidad de realizar multiples tareas simultaneamente
(atencion dividida). Se realizan mas pruebas psicologicas si los resultados
son anormales.

En nifios con craneosinostosis sindrémica o craneosinostosis multisutura:

- Examine a estos niflos en busca de funcionamiento mental y cognitivo,
problemas socioemocionales y de comportamiento: si el nifio tiene 2 o 3 afios,
alrededor del momento de la seleccion de la escuela primaria, y si el nifio
tiene 8 0 9 afnos.

- Siempre deben realizarse pruebas a estos niflos si hay problemas de
comportamiento y de funcionamiento social y cognitivo.
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Mida la calidad de vida de los nifios utilizando cuestionarios especialmente
disefiados para los padres. Si un nifio es lo suficientemente mayor (a partir de
la edad de 12) el propio nifio puede completarlo. La politica de tratamiento se
orienta entonces a las esferas en que el nifio obtiene una calificacion
deficiente, siempre que sea posible.

Informacién general sobre el cribado:

Las pruebas y exadmenes psicologicos en nifios con craneosinostosis se
realizan preferentemente por el psicologo del equipo de especialistas en
craneosinostosis donde se trata al nifio.

En caso de un retraso del desarrollo, se pueden realizar mas pruebas y
tratamientos como se describe en la «Guia para el diagnostico etiolégico

en niflos con retraso del desarrollo o discapacidad cognitiva.
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Capitulo 16. Desempefio psicosocial

Pregunta 16.1 ¢Cual es la politica sobre desempefio psicosocial en nifios
con craneosinostosis y su familia?

La propia afeccion craneosinostosa afecta al desempefio psicosocial, pero su
tratamiento meédico también influye en el lado psicosocial. Puede afectar al nifio, sus
padres, hermanos, la familia, los amigos, la escuela, el trabajo de los padres, etc.
Todo un sistema esta involucrado en el tratamiento de un nifio con un trastorno
craneofacial. Psicosocial se refiere a los aspectos psicolégicos, relacionales y
sociales de la vida.

En el cuidado craneofacial, hay una clara diferencia en el tratamiento de las
craneosinostosis sindromicas y las craneosinostosis no sindromicas. En general,
parece que la craneosinostosis sindromica tiene un proceso de tratamiento mucho
mas largo, requiere mas operaciones y tiene un impacto a largo plazo en la vida,

lo que posiblemente podria conducir a mas problemas psicosociales.

¢ Qué cuestiones psicosociales afectan al paciente y a su familia? ¢Con qué
frecuencia ocurren estos problemas y cuales son los factores de riesgo para la
apariciéon de estos problemas?

Existe un mayor riesgo de problemas psicosociales en nifios con
craneosinostosis sindromica.

La calidad de vida, cuando se considera especificamente la salud fisica, es menor
en los nifilos con craneosinostosis sindromica que en los nifios sin craneosinostosis.
En particular, las puntuaciones sobre la vision, la audicion y el habla fueron mas bajas.
Para el sindrome de Apert, las puntuaciones sobre la funcion fisica, el impacto
emocional de los padres (s), las actividades familiares y la cognicion también fueron
mas bajas que en las familias y los nifios sin craneosinostosis.

Los padres de nifios con multisutura o craneosinostosis sindrémica tienen una
calidad de vida reducida en comparacibn con los padres de nifios sin
craneosinostosis. Ellos principalmente puntian mas bajo en el nivel psicosocial.

El trastorno de estrés postraumético (TEPT) ocurre en aproximadamente el 10 % de
los nifios que han sido ingresados en la UCI y sus padres.

Las respuestas al estrés de los padres (especialmente de las madres) son el
principal factor predictivo de TEPT en los nifios.

Mas de 1/3 de los jovenes con una condicion craneofacial experimentan problemas
relacionados con la apariencia.

Los factores predictivos mas importantes para la mejoria psicosocial después de la
cirugia incluyen la edad del paciente, la expectativa del paciente antes del resultado
de la cirugia y quién tomo la decisiéon de realizar la cirugia (especialmente en adultos
jovenes).

Recomendaciones
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Pregunta 16.1
Apoyo a padres y familiares por parte del equipo de expertos en craneosinostosis
Prevencion de problemas psicosociales

Informar a pacientes y padres sobre la Asociacion de Pacientes y Padres
LAPOSA.

Informar a los padres sobre la posibilidad de derivar a un trabajador social

0 un psicologo para que los ayude a criar al nifio.

Ofrezca repetidamente a los padres con un nifio con craneosinostosis
sindrémica el contacto con un trabajador social o un psicoélogo,
principalmente en torno a las fases de transicion del nifio, como al elegir
una escuela.

Examine a la familia para detectar la presencia de problemas psicosociales y
sintomas de trastorno de estrés postraumatico regularmente durante el
tratamiento.

En cuanto a las indicaciones

Derivar a la familia a un trabajador social 0 a un psicélogo en caso de
problemas psicosociales.

Derivar a los padres y al nifio con PTSD o sospecha de PTSD al psicélogo
del equipo especialista en craneosinostosis 0 a un psicologo en o cerca del
lugar de residencia.

Apoyo a un paciente con craneosinostosis por parte del equipo especialista en
craneosinostosis

Ofrecer atencién psicosocial del equipo durante todo el proceso de tratamiento.
Realizar pruebas psicosociales para tratamientos a largo plazo que requieran
mucha motivacion del paciente. Si es necesario, ofrezca apoyo para mejorar

la viabilidad del tratamiento.

Ofrecer asesoramiento centrado en la adaptacion psicosocial, la
autocomprension (cémo se evallan), las habilidades sociales y la imagen de
si mismos para los jévenes que experimentan problemas en estas areas.
Ofrecer a los adolescentes que deseen un tratamiento quirdrgico al menos
un contacto con un asesor psicosocial especializado para evaluar sus
expectativas y motivacion.
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Capitulo 17. Criterios para el centro de expertos en

craneosinostosis y los miembros del equipo

Pregunta 17.1 ¢Cudles son los requisitos minimos para un centro
especializado en craneosinostosis y sus miembros?

La atencidn a pacientes con craneosinostosis no sindromica o sindromica
requiere un abordaje multidisciplinar, dada la compleja atencion que estos
pacientes requieren. Dado que se trata de una afeccién poco frecuente, es
conveniente centralizar esta atencién para garantizar la maxima experiencia,

una elevada calidad de la atencién y facilitar la investigacion cientifica para
mejorar la atencion. La atencion multidisciplinaria requiere una buena
coordinacion y comunicacion dentro del propio equipo, con los profesionales
involucrados fuera del centro y con el paciente y los padres. Por lo tanto, debe
definirse claramente la responsabilidad y la division de tareas de los distintos
proveedores de atencion dentro del equipo.

Los estudios comparativos de los resultados de varios equipos craneofaciales podran
ejercer un efecto positivo en la calidad de la atencion. Esto puede ocurrir tanto a nivel
nacional como internacional. La consulta en el seno de los equipos y de forma
colectiva también supondra una importante contribucion a la calidad de la atencion,
pero también a la investigacién e innovacién conjuntas.

Recomendaciones
Pregunta 17.1
Composicion del equipo de expertos en craneosinostosis
- La atencion a los pacientes con craneosinostosis se proporciona desde un
entorno multidisciplinario.
- Un centro especializado en craneosinostosis tiene al menos los siguientes
proveedores de atencion médica e instalaciones:

Proveedor de Unisutural no Multisutural o
atencioén sindromica sindromica
médical/instalacién
Pediatra

Genetista clinico
Anestesista pediatrico
Intensivista pediatrico
Neurocirujano
Neurdlogo pediatrico
Oftalmdlogo
Radiologo pediatrico
Cirujano plastico
Cirujano maxilofacial
Ortodontista
Otorrinolaringologo
Psicdélogo X

X X X X X

X X X X
X X X X X X X X X X X X X
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Trabajador social X X
Logopeda X X
Empleado pedagogico x X
Presidente del equipo x X
(1 de los especialistas

principales)

Coordinador de X X
cuidados

(3D) fotogrametria, X X
rayos X, ultrasonido,

TC

RMN X
UCI pediatrica X X
Polisomnografia X
nocturna (estudio del

suefo)

Se aconseja duplicar la capacidad de las especialidades basicas (de forma
gue haya al menos 2 especialistas en neurocirugia, cirugia plastica, cirugia
oral) para garantizar la continuidad de la atencion.

Colaboracion en el centro especializado en craneosinostosis:

La atencidn de los pacientes con craneosinostosis debe proporcionarse
desde un entorno multidisciplinario. Es preciso establecer una via de
atencion.

Las funciones del equipo deben definirse claramente.

Se realizan consultas conjuntas con la presencia de los especialistas
principales (cirugia plastica, cirugia oral y neurocirugia) y la disponibilidad
de los otros especialistas.

Colaboracion fuera del centro de expertos en craneosinostosis:

Los pacientes con craneosinostosis solo son tratados en un centro de expertos
en craneosinostosis acreditado. Las partes especificas del programa de
atencion se pueden realizar en su propia region bajo peticion y bajo la
coordinacion del centro de expertos en craneosinostosis

Divisién de tareas en el centro de expertos en craneosinostosis:

La atencion se presta sobre la base de protocolos establecidos que se revisan
anualmente.

La atencién multidisciplinaria por paciente individual se coordina entre los
proveedores de atencion y se comunica al paciente y a los padres y a
cualquier proveedor de atencion externa al equipo.

Un profesional de una especializacion importante es el lider del equipo.
En dltima instancia, es responsable de garantizar que el centro de

expertos en craneosinostosis cumpla todos los criterios.
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- El coordinador de atencion (generalmente un especialista en enfermeria) es
responsable de coordinar la atencién y es el punto de contacto para los
pacientes y los proveedores de tratamiento conjunto de fuera del equipo.

Centralizacioén

- La atencion de la craneosinostosis no sindromica y unisutural en los Paises
Bajos se presta de forma centralizada en dos centros especializados en
craneosinostosis.

- La atencion de la craneosinostosis sindromica se presta de forma centralizada
en un centro.

- Elnimero minimo de operaciones intracraneales (= cirugia de craneo)
para la craneosinostosis es de 20 por cirujano por afo.

Presentacion de informes sobre los resultados y las actividades

- Una auditoria interna tiene lugar al menos una vez al afio. Esto implica
examinar la calidad del rendimiento y los métodos de trabajo del equipo de
expertos en craneosinostosis y cualquier accién de mejora necesaria.

- Cada equipo de expertos en craneosinostosis emite un informe anual:

Elemento Unisutural no Multisutural o
sindromica sindromica

NUmero de operaciones  x X

por diagnostico

Numero de X X

procedimientos por tipo
de operacion

NUmero de pacientes X X
tratados segun el

protocolo

Lesiones durales y X X
cerebrales en el

perioperatorio.

Pérdida excesiva de X X
sangre

Infecciones X X
Intervencion repetida no X X
planificada

Problemas con el equipo X X
(resortes, distractores,

casco)

Calidad de vida/Medicién  x X

de los resultados

relacionados con el

paciente (PROM)

Apariencia resultado X X
estético
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Comportamiento
Neurocognicion y
conducta

Apnea obstructiva del
suefio (AOS)
Aumento de la presion
intracraneal (PIC)
Hidrocefalia

Audicion
Habla/lenguaje
Vision
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Capitulo 18. Diagrama de flujo/Resumen visual del paciente

Autores: Karen Wilkinson-Bell, Olivia Spivack, maestria en ciencias

Disefio: Jana Steerneman, maestria en ciencias

CRANEOSINOSTOSIS UNISUTURAL CRANEOSINOSTOSIS MULTISUTU-
NO SINDROMICA RA O SINDROMICA

0000

Discusion con el ginecélogo sobre | SE SOSPECHA QUE SU BEBE Discusion con el ginecélogo sobre
el cuidado perinatal. TIENE CRANEQSINOSTOSIS el cuidado perinatal.
DURANTE EL EMBARAZO

o Debe ser derivada a un centro especializa- o
En el centro especializado en do en craneosinostosis (cso) para que le En el centro especializado en
craniosinostosis (cso) debe: realicen pruebas de diagnostico. craniosinostosis (cso) debe:
Reunirse con un genetista clinico para hablar sobre Reunirse con un genetista clinico para hablar sobre
el diagnéstico genético el diagnostico genético.
Reunirse con un especialista en cirugia plastica o Reunirse con un especialista en cirugia plastica o
neurocirujano para analizar posibles opciones de neurocirujano para analizar posibles opciones de

tratamiento posnatal.

D000

SI SE SOSPECHA QUE SU HIJO

En un centro de cso especializado, TIENE CRANEOSINOSTOSIS
su hijo debe ser examinado por un

cirujano plastico/neurocirujano Debe ser derivado de inmediato a un centro
especialista y derivado para realizar especializado en craneosinostosis (cso).
pruebas de diagnostico por image-

nes, que pueden incluir ecografia,

radiografias o una tomografia compu-

tarizada 3D del craneo.

50

tratamiento posnatal.

En un centro de cso especializado, su
hijo debe ser examinado por un
cirujano plastico/neurocirujano especi-
alista y derivado para realizar pruebas
de diagnostico por imagenes, que
pueden incluir ecografia, radiografias
0 una tomografia computarizada 3D
del craneo.

Para los nifios que se sospecha que
tienen el sindrome de Apert o Crou-
zon, esto puede incluir una explora-
cién tomografia computarizada en 3D.
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SI SU HIJO HA SIDO DIAGNOS-

En un centro especializado en cso:

Los nifios con sinostosis metopica y
| coronal deben ser examinados

anualmente por un ortopedista y un
oftalmélogo para detectar cualquier
problema visual u ocular.

| Los nifios con sinostosis unilambdoidea deben someter-
Se a una resonancia magnética.

| Los oidos y la audicion de su hijo deben ser examinados
periédicamente por un especialista en oidos, nariz y
garganta (otorrinolaringélogo).

Si su hijo tiene Chiari (una afeccion en la que el tejido
cerebral se extiende hacia el canal espinal), debe tener
~ laoportunidad de hablar del posible tratamiento con un
neurocirujano.

TICADO CON CRANEOSINOS-

Un genetista clinico en un centro especiali-
zado en cso debera realizar las pruebas
diagnésticas adecuadas.

En un centro especializado en cso:

Su hijo debe someterse a una
resonancia magnética que, porlo __|
general, se repetira a los 4 afos y
nuevamente a los 18 (0 con méas
frecuencia si hay algun problema).

Un ortopedista y un oftalmélogo deben examinar a su hijo
en busca de cualquier problema visual/ocular. ~ |

Su hijo también debera someterse a un examen anual de
apnea obstructiva del suefio (AOS) hasta que tenga 6 afios —|
y recibir tratamiento cuando sea necesario.

Los oidos y la audicion de su hijo deben ser examinados
periédicamente por un especialista en oidos, nariz y
garganta (otorrinolaringélogo).

Si su hijo tiene Chiari (una afeccion en la que el tejido
cerebral se extiende hacia el canal espinal), debe tener la

oportunidad de hablar del posible tratamiento conun ~—
neurocirujano.

0000

SI SU HIJO TIENE DIAGNOSTI-

En un centro especializado en cso:

Assu hijo se le ofrecera un trata-
| miento acorde a su edad y tipo de
craneosinostosis.

Alos nifios con sinostosis sagital menores de 6 meses
— generalmente se les ofrecera una cirugia minimamente
invasiva y, después de eso, una remodelacion abierta
del craneo.

Los nifios con sinostosis metépica, coronal o lambdoidea
— pueden someterse a cirugia minimamente invasiva o
abierta hasta los 12 meses de edad.

CO CONFIRMADO DE CRANE-
OSINOSTOSIS Y TRATAMIEN-

En un centro especializado en cso:

Los nifios con craneosinostosis de
Apert, Crouzon y multisutura que
involucran suturas lambdoideas —
generalmente se someteran a una cirugia conocida como

expansion occipital entre los 6 y 9 meses.

Los nifios con Saethre Chotzen se someteran a un procedi-
miento conocido como avance fronto-orbital entre los 6y los |
9 meses; aquellos con sindrome de Muenke generalmente
se someteran al mismo tipo de cirugia entre 9y 12 meses.

Los nifios también se someteran normalmente a un trata-
miento especializado con un maxilofacial/plastico o neuroci-
rujano en la parte media de la cara entre los 8 y los 12 afios —]
y alrededor de los 17 afios, aunque esto puede ser antes si

hay problemas, por ejemplo, con AOS (ver arriba).

El tratamiento ofrecido variara segun la forma facial de su
hijo. —
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Guia para el tratamiento y la gestion de la craneosinostosis: version para pacientes

~H0000

En un centro especializado en cso:

Si su hijo tiene sinostosis sagital, un
oftalmélogo debera revisarlo anualmente

[ hasta la edad de 6 afos para detectar
cualquier signo de presion intracraneal
elevada (PIC) examinando la parte
posterior del ojo del nifio.

S| SU HIJO TIENE CRANIOSI-
NOSTOSIS QUIRURGICAMEN-
TE CORREGIDA

Todo tratamiento debe realizarse en un
centro de craneosinostosis a menos que el
centro haya recomendado lo contrario y
coordine la prestacion de atencion.

En un centro especializado en c¢so:

Un oftalmélogo debera revisar la presion
intracraneal (PIC) elevada examinando —
la parte posterior del ojo del nifio.

Para nifios con multisutura, Apert y
Saethre-Chotzen esto debe ser cada 6

Si su hijo tiene sinostosis lambdoidea, metdpica o coronal, un

| cirujano plastico o neurocirujano especialista debe medir la
circunferencia del craneo de su hijo y, si tiene alguna duda,
verificar la PIC como se indicé anteriormente.

Su hijo debe ser evaluado regularmente por un terapeuta del

habla especializado en el centro, quien también debe super-
[ visar el desarrollo del habla a través de los sistemas de
seguimiento de la escuela y derivar a su hijo a pruebas
neuropsicolégicas cuando sea necesario.

A specialist psychologist should screen your child between 18
— months and 4 years for motor development (for example,
sitting, walking), cognition (for example, attention, memory,
problem solving etc) and behaviour.

Un psicdlogo especialista debera evaluar a su hijo entre los
| 18 meses y los 4 afios para comprobar el desarrollo motor
(por ejemplo, sentarse, caminar), cognicion (por ejemplo,
atencion, memoria, resolucion de problemas, etc.) y compor-
tamiento.

Los nifios con sinostosis lambdoidea coronal metopica deben
| serevaluados cuando tengan 8 o 9 afios para detectar
cualquier problema cognitivo o conductual y se les deben
realizar pruebas psicologicas cuando sea necesario.

Los nifios con sinostosis sagital deben ser evaluados en la
— escuela primaria cuando tengan 8 o 9 afios para detectar
inteligencia verbal, habilidades aritméticas y problemas de
comportamiento/déficit de atencion, y se les deben realizar
pruebas psicoldgicas cuando sea necesario.

meses hasta por lo menos los 6 afios de
edad.

Para los nifios con Crouzon, esto debe ser cada 4 meses hasta
que tengan 2 afios, luego cada 6 meses hasta que tengan 4, y —
anualmente desde los 4 hasta por lo menos los 6 afos.

Para los nifios con Muenke, debe ser anual hasta los 6 afios. —

La vision de su hijo debe ser revisada completamente porel
oftalmélogo a la edad de 7 afios.

Un cirujano plastico o neurocirujano debe medir la circunferen-
cia de la cabeza de su hijo anualmente.

Su hijo debe ser evaluado regularmente por un terapeuta del habla
especializado en el centro, quien también debe supervisar el
desarrollo del habla a través de los sistemas de seguimientode la~—
escuela y derivar a su hijo a pruebas neuropsicologicas cuando sea
necesario.

Su hijo debe ser evaluado por un ortodontista antes de que cumpla
1 afo y luego nuevamente a las edades de 4, 6, 8, 12, 15y 17
afios. Cuando su hijo tenga 4 afios, se debera elaborar un plan de =
tratamiento, que puede incluir la derivacion a un higienista dental y
ese tratamiento debe estar supervisado por un ortodontista en el
centro especializado.

Su hijo debera ser evaluado por un psicologo especialista a los 2 0 3
afos para ayudar a determinar las opciones de escuela primaria, y ___|
luego nuevamente en el cursode 4 a5y a los 7 afios de edad para
garantizar que se identifiquen y aborden los problemas cognitivos o
de comportamiento.

El equipo de psicologia debera evaluar regularmente a los nifios
utilizando cuestionarios de "calidad de vida" con sus padres y —
directamente con los propios nifios a partir de los 12 afios.

Debe haber un trabajador social que sirva de enlace con usted o
su familia y evallie cualquier problema psicosocial que usted, su —
hijo o su familia puedan experimentar.

Usted y su familia deberan recibir apoyo del centro en torno a las
fases de transicion de su hijo, por ejemplo, cuando llegan a la

adolescencia. A su hijo se le debe ofrecer al menos una consulta —
con un proveedor de atencion psicosocial (por ejemplo, un conseje-
ro especialista) cuando desee someterse a un tratamiento
quirdrgico.
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