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L 0s PROBLEMAS relacionados con la herencia.
tienen diferentes angulos de apreciaciéon. Tan-
to se les puede discutir desde un terreno biolégico,
dando un relieve trascendental a las leyes de Mendel,
como se les puede discutir desde un terreno celular
en donde los cromosomas (morfologia y cuenta de
los mismos) juegan el papel importante. Finalmente
la fenomenologia de la herencia discutida desde un
punto de vista molecular, parece ser la mas fascinan-
te, ya que abre las puertas de la investigacién en
relacidon con el tan apasionante tema del ADN y
su cédigo genético. A este dltimo parametro hay que
acudir para explicarse una entidad que, sin tener
modificacién cromosémica, tiende a manifestarse si-
guiendo las leyes de Mendel. -
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Nos ha parecido interesante el reportar un caso
estudiado en nuestro Centro Hospitalario que trae
consigo una investigacidn igualmente atractiva de
sus antecedentes heredofamiliares, y que parece
adaptarse a esta ultima cons'deracién de la fenome-
nologia de la herencia.

RESUMEN DE HISTORIA CLINICA.—Pro-
ducto proveniente de madre de 28 afios G-II P-I, A-l,
embarazo a término con parto prolongado. Al nacer
pes6 3,400 gr. Lactancia artificial; no se ap'icé inmu-
nizacién alguna. Se le noté marcada sialorrea y dis-
minucién del volumen del craneo. Algunos dias des-
pués de nacido, present6 convulsiones en forma pro-
gresiva. Fue internado en el Centro Hospitalario 20
de Noviembre donde se le practicaron intervenciones
descompresivas sobre el craneo.

Acudi6é a nuestro C.H. con igual sintomatologia y
adicionado a esto, un cuadro pulmonar caracterizado
por tos, estertores y rinorrea. Por exploracién prac-
ticada se advirtié oxicefalia (Fig. 1) con perimetro
cefalico de 41 c¢m. y con cicatriz qurirgica de 15
vm. de longitud, céncava hacia adelante que abarca-
ba de una region temporal a la otra. Se le advirtie-
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CRANIOSINOSTOSIS. PRESENTACION DE UN CASO CON Estupio FAMILIAR
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Fig. 2. Estudio Fam’liar, El propésito, se encuentra marcado
con una flecha, El analisis de F III (II-1) denota: 1.—murié
a los 3 dias de bronconeumonia. 2.—Normal, estudia secun-
daria. 3.~A lcs 15 dias de nacido inicié vémitos y convul-
siones, cabeza pequefia, muere a los 414 meses. 4.—~Inicié
sintomas a los 8 dias de nac'do, muere a los 13 meses con
sintomas de convulsiones, vomitos, cabeza pequefia, 6.—Afec-
tada muere antes de los dos afios: convulsiones y cabeza
pequefia. 7.—Desde los 15 dias inicié convulsiones. Actual-
mente tiene 9 afios de edad. Cursa con convulsiones, atrofia
muscular y retraso mental. 10.—Normal. Tiene 17 meses.
F HI (II-2). 11.—Muere a los 7 meses, de bronconeumonia
no tuvo manifestaciones de craniostenosis, 12.—Actualmente
tiene 14 afios. Estudia secundaria. 14.—Nacié normal. Murié

Discusion

Virchow” en 1851 describié por primera vez la
entidad que actualmente conocemos como craniosi-
Esta se define como una anormalidad del
desarrollo de huesos del craneo en donde se expe-
rimenta el cierre prematuro de las suturas de la bé-
veda, del macizo facial o de la base del craneo.®

Dependiendo de las suturas que se hallan fusio-
nadas prematuramente, existen las siguientes varie-

dades.

nostosis.*

* Se usa como sinénimo, el término craniostenosis.
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a los 214 meses de edad. Se ignora la causa. 15.—Normal.
Actualmente tiene 4 afios. F 1II. (I1I-3), 16.~Murié a los 10
meses, sin presentar convulsiones (Probable bronconeumonia).
17.—~Normal de 18 afios. Estudia Preparatoria. 20.—Aparen-
temente normal, muere a los 7 meses probablemente de bron-
coneumonia. 21.—A los 8 dias de nacido, inici6 vOmitos y
convulsicnes. Cabeza pequefia. Muere a los 13 meses de edad.
22.—~Iguales sintomas que “21”, muere a los 17 meses, 24.—
Normal, Tiene 6 afios. 25.—Normal. Tiene 3 afios. F III
(II-5). 27.~Propositus. Nota: La madre del propositus re-
fiere que cuando los productos nacen afectados, durante el
embarazo siente una imperiosa necesidad de tomar sal. La
misma situacién acontece con los demas elementos de F II

~— Okxicefalica (todas las suturas)

— Escafocefalica (sutura sagital)

~ Trigonocefalica (sutura metépica)
~ Acrocefalica (sutura coronal)

En un estudio hecho por Anderson (No. 1), con-
signado en el cuadro 1I, es posible notar que la su-
tura mas frecuentemente afectada fue la sagital. No
obstante, en otra casuistica, igualmente atractiva, re-
ferida por El Sherif y cols.? la sutura mas frecuen-

temente afectada fue la parieto-occipital (ver cua-
dro IV).
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Fig. 6. Cariograma de 46 cromosomas con genotipo femenino.

Cuapro IV

HALLAZGOS CLINICOS, RADIOLOGICOS,
BIOQUIMICOS Y PATOLOGICOS EN
LA CRANEOSINOSTOSIS

I.—Clinicos:
a) Cefalea progresiva (16 casos)
b) Peérdida de agudeza visual (20 casos)
¢) Vomitos (7 casos) )
d) Protrusiéon ocular (de intensidad variable en todos
los casos)

II.—Rad!olégicos:
a) Cierre prematuro de sutura sagital y coronal (10%)
b) Cierre prematuro de sutura parieo-occipital (90%)
c) Silla turca y floramen éptico: normales

1II. ~Bioquimicos:
a) Aumento de las
la fracc'on “§”

1

o” lipo proteinas y disminucién de

V.~
a) Crecimientos &seos intramembranosos en las lineas
de sutura
d) Ausencia de tejido fibroso (estadios avanzados)

(Tomado de El-Sherif, H. y cols.)2
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Dado el interés de la repercusién familiar que se
aprecid en el caso estudiado por nosotros, de acuer-
do con el pedigree antes expuesto, (fig. 2} se pro-
cedi6 en vida de la paciente a realizar estudios cro-
mosémicos tendientes a descartar cualquier aberra-
cién al respecto. En diferentes conteos realizados (15
en total) se advirtié un cariograma de 46, genotipo
femenino (Fig. 6). S6'0 en dos conteos el nimero
de cromosomas fue de 47 y 45 respectivamente.

Como hecho curioso cabe comentar el que Nance!
encontrd en estudios cromosémicos realizados en dos
familias cuyos propositus presentaban craniostenosis
y picnodisostosis respectivamente, deterioro en un
cromosoma del grupo G. Tal deterioro consiste en
la pérdida de uno de los brazos del cromosoma men-
cionado.

Por ello este autor sugiere que los lcci responsa-
bles de la organizacién del créaneo residen tal vez en
ese grupo de cromosomas.

El tratamiento de la craniosinostosis estad en rela-
cién con las suturas afectadas y consiste en medidas
descompresivas rea'izando cranectomias. El pronés-
tico depende de lo oportuno de tal tratamiento, tratan-
do de prevenir lesiones encefalicas. En nuestro caso,
las cranectomias no tuvieron éxito en virtud de la
pronta restitucién del tejido. Por el'o las manifesta-
ciones de atrof'a encefalica secundaria fueron tan
severas.

RESUMEN

Se presenta un caso de craniosinostosis con estudio
familiar y con comentarios en torno a su evolucién
clinica, sus hal'azgos histopatolégicos y sus aprecia-
ciones cromosémicas. Se hace una revisién somera
de la literatura en torno de este problema con objeto
de dilucidar sobre las suturas mas frecuentemente
¢omprometidas, los sindromes que pudieran estar aso-
ciados, y las posibilidades de modificacién cromosé-
mica al respecto.

Se concluye que.las maniobras quirirgicas des-
compresivas realizadas en el caso presentado no tu-
vieron éxito en virtud de la restitucion inmediata
del tejido 6seo craneal
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