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acrocefalia — acrocephaly

Acrocefalia

Primary Disciplinary Field(s): Neurologia Pediatrica, Cirugia Craneofacial, Genética Médica

1. Definicion Central

La acrocefalia, también conocida histéoricamente como turricefalia u oxicefalia, es una
malformacion craneal caracterizada por una forma de cabeza anormalmente alta, puntiaguda o
conica. El término deriva del griego ?kpo¢ (akros), que significa "cima" o "punta", y KeQaA?
(kephal?), que significa "cabeza". Esta morfologia distintiva surge de la fusion prematura de
ciertas suturas craneales, un fenomeno médico conocido como craneosinostosis, que impide el

crecimiento normal del crdneo perpendicular a las suturas afectadas. En consecuencia, el cerebro
en desarrollo ejerce presién sobre las areas no fusionadas, forzando la expansién del craneo
hacia arriba, resultando en la apariencia de torre.

Es crucial entender que la acrocefalia no es una enfermedad en si misma, sino un signo
morfolégico de una patologia subyacente, casi siempre relacionada con sindromes de
craneosinostosis complejos. La altura vertical del craneo es desproporcionadamente mayor en
comparaciéon con sus dimensiones anteroposteriores y laterales. Esta condicién se diferencia de
otras formas de craneosinostosis, como la escafocefalia (craneo largo y estrecho por fusion
sagital) o la plagiocefalia (asimetria unilateral), por la direccién y la severidad del crecimiento
compensatorio. La identificacién temprana de esta forma especifica es vital, ya que a menudo se
correlaciona con un mayor riesgo de complicaciones neurolégicas debido a la reduccién del
volumen intracraneal.

Aunque los términos oxicefalia y turricefalia se han utilizado histéricamente como sinénimos de
acrocefalia, la nomenclatura moderna tiende a favorecer el uso de acrocefalia como el término
general para describir esta forma cénica. La severidad de la deformidad puede variar
ampliamente, desde una elevaciéon sutil hasta una prominencia marcada que puede impactar
significativamente la apariencia facial y la funcidon cerebral. El diagndéstico preciso requiere la
confirmacién de las suturas especificas que se han fusionado prematuramente, lo cual
generalmente incluye la participacién de las suturas coronal y sagital, o una fusion multisutural
compleja.

2. Etiologia y Patogenia

La causa principal de la acrocefalia reside en la patogenia de la craneosinostosis, que es la
osificacion precoz de una 0 mas suturas fibrosas que conectan los huesos del craneo. En el caso
de la acrocefalia, la deformidad vertical caracteristica surge tipicamente de la fusién simultdnea o
secuencial de multiples suturas. La combinacion mas comun que conduce a esta forma alta y
puntiaguda involucra las suturas coronales bilaterales y, a menudo, la sutura sagital. Cuando las
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suturas coronales se cierran prematuramente, se restringe el crecimiento lateral y anteroposterior
del craneo, obligando al crecimiento compensatorio a producirse en la Unica direccién posible:
hacia arriba, en la regién de la fontanela anterior.

Desde una perspectiva etiolégica, la acrocefalia se clasifica en dos grandes categorias:
sindrémica y no sindrémica. La forma sindrémica esta asociada con mutaciones genéticas
especificas que afectan el desarrollo éseo. Los sindromes mas relevantes incluyen el Sindrome
de Apert (que implica mutaciones en el gen FGFR2), el Sindrome de Crouzon y el Sindrome de
Pfeiffer. Estas condiciones genéticas no solo causan la fusién de las suturas, sino que también
suelen ir acompafiadas de anomalias esqueléticas en las extremidades (sindactilia o
braquidactilia) y malformaciones faciales, como el hipoplasia mediofacial.

En contraste, la acrocefalia no sindromica, que es menos frecuente en las formas puras de
acrocefalia severa, ocurre sin la presencia de otras anomalias sistémicas conocidas. Aunque la
causa exacta en estos casos puede ser multifactorial, a menudo se relaciona con factores
genéticos aun no identificados o con influencias ambientales durante el desarrollo fetal, como la
restriccion intrauterina o la exposicién a ciertos teratégenos. Independientemente de la causa
especifica, el mecanismo patogénico central sigue siendo la restriccion del crecimiento craneal, lo
gue puede provocar un aumento de la presion intracraneal (PIC), una de las complicaciones mas
graves de la acrocefalia.

El momento de la fusion es crucial. Si la craneosinostosis ocurre in utero o inmediatamente
después del nacimiento, el impacto en el desarrollo cerebral es maximo. El crecimiento cerebral
rapido durante el primer afio de vida requiere una bdveda craneal flexible. La fusiébn prematura no
solo altera la forma, sino que también compromete la capacidad del craneo para acomodar el
cerebro en crecimiento, desencadenando una cascada de eventos patoldgicos que justifican la
intervencion quirdrgica temprana.

3. Clasificacion y Variantes Clinicas

La acrocefalia, como descripcion morfolégica, abarca varias variantes clinicas que dependen de
las suturas especificas involucradas y la presencia de sindromes asociados. Histéricamente, se
han utilizado términos como turricefalia y oxicefalia para describir grados o subtipos de esta
elevacién vertical, aunque hoy en dia se manejan a menudo de manera intercambiable o como
descripciones de la severidad. La turricefalia (del latin turris, torre) describe una cabeza alta y
redonda, mientras que la oxicefalia (del griego oxys, puntiagudo) describe una forma mas aguda o
cbnica. Ambas representan el espectro de la acrocefalia resultante de la fusion multisutural.

La clasificacibn moderna se centra en las asociaciones sindrémicas, ya que el prondéstico y el
manejo difieren drasticamente. Las formas sindrémicas representan la presentacién mas coman y
severa de acrocefalia. Por ejemplo, el Sindrome de Apert es quizas el ejemplo mas clasico,
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donde la acrocefalia se combina con hipoplasia mediofacial y sindactilia compleja (fusion de
dedos). El Sindrome de Crouzon también presenta acrocefalia o turricefalia, pero se distingue
por la ausencia de anomalias en las extremidades, enfocandose las manifestaciones en la region
craneofacial, incluyendo proptosis severa y maloclusion. El Sindrome de Pfeiffer, aunque menos
comun, también cursa con craneosinostosis multisutural que lleva a la acrocefalia, junto con
anomalias de los pulgares y dedos gordos de los pies.

Las variantes no sindroémicas suelen ser mas raras y pueden ser el resultado de la fusion
temprana de ambas suturas coronales (braquicefalia) con un crecimiento compensatorio sagital
exagerado, aunque la presentacion de acrocefalia pura no sindromica es un desafio diagnoéstico
gue requiere descartar rigurosamente todas las mutaciones genéticas conocidas. Es fundamental
gue los cirujanos craneofaciales y genetistas identifiquen la variante exacta, ya que la planificacién
quirargica, el riesgo de recidiva y la necesidad de asesoramiento genético dependen
completamente de esta clasificacion.

4. Manifestaciones Clinicas Asociadas

Las consecuencias de la acrocefalia van mucho mas alla de la mera alteracion estética de la
forma del craneo. La restricciéon del volumen intracraneal impuesta por la craneosinostosis
multisutural es la principal preocupacion, ya que puede conducir a un aumento sostenido de la
presién intracraneal (PIC). Los sintomas de PIC elevada en lactantes y nifios pequefios incluyen

irritabilidad crénica, vimitos recurrentes, letargo y, en etapas avanzadas, papiledema (hinchazén
del nervio Optico), que si no se trata, puede provocar atrofia optica y ceguera permanente. La
monitorizacion de la PIC es, por lo tanto, un componente esencial en el manejo de pacientes con
acrocefalia severa.

Ademas de las complicaciones neuroldgicas, las caracteristicas morfolégicas de la acrocefalia a
menudo se asocian con importantes anomalias oftalmolégicas y faciales. La compresiéon de las
orbitas, resultado de la hipoplasia mediofacial frecuente en los sindromes asociados (como Apert
y Crouzon), provoca exoftalmos (ojos saltones) severo. Esta protrusién ocular no solo es
estéticamente preocupante, sino que también puede llevar a problemas de lubricacién corneal,
gueratitis por exposicion y, en casos extremos, subluxacion del globo ocular. La evaluacion
oftalmoldgica rigurosa es obligatoria para prevenir la pérdida de la vision.

En el contexto del desarrollo cognitivo, la acrocefalia, especialmente en las formas sindromicas,
estd asociada con un riesgo elevado de retraso en el desarrollo y discapacidad intelectual. Si bien
la acrocefalia no sindrémica puede tener un prondstico cognitivo mas favorable si la PIC se
mantiene controlada, la restriccion fisica del crecimiento cerebral y las anomalias cerebrales
subyacentes que a veces acompafan a los sindromes genéticos contribuyen a déficits cognitivos
variables. El manejo multidisciplinario, que incluye neuropsic6logos y terapeutas ocupacionales,
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es fundamental para maximizar el potencial de desarrollo de estos nifios.

5. Diagndstico

El diagnostico de la acrocefalia comienza con una evaluacion clinica exhaustiva poco después del
nacimiento. La inspeccion fisica revela la forma craneal alta y cénica, y la palpacion de la béveda
craneal permite al clinico identificar la presencia de crestas 6seas a lo largo de las lineas de
sutura que deberian ser flexibles. Las mediciones antropométricas, como el indice cefélico,
ayudan a cuantificar la desproporcion craneal. Sin embargo, el diagnostico definitivo requiere
estudios de imagen que confirmen la fusién de las suturas.

La técnica de imagen gold standard es la tomografia computarizada (TC) con reconstruccion
tridimensional (3D). La TC 3D proporciona una visualizacion detallada de la béveda craneal,
permitiendo identificar con precision cuales suturas estan fusionadas, el grado de superposicidén
Osea y la extension de la deformidad. Es crucial para la planificacion quirdrgica, ya que el cirujano
debe comprender la arquitectura ésea tridimensional para disefiar la estrategia de remodelacién.
Ademas, la TC puede ofrecer pistas sobre la presencia de hidrocefalia o malformaciones
cerebrales asociadas.

Una vez confirmada la craneosinostosis, el siguiente paso critico es la evaluacion genética para
determinar si la acrocefalia es parte de un sindrome conocido. Esto implica el cribado de
mutaciones genéticas especificas, particularmente en los genes FGFR1, FGFR2 y FGFR3. El
asesoramiento genético es esencial para informar a los padres sobre el riesgo de recurrencia en
futuros embarazos y las implicaciones sistémicas del diagnostico sindrémico. En casos de
acrocefalia no sindrémica, los estudios genéticos pueden ser menos concluyentes, pero siguen
siendo necesarios para descartar presentaciones atipicas de sindromes conocidos.

6. Tratamiento y Manejo

El manejo de la acrocefalia es predominantemente quirlrgico y tiene dos objetivos primarios:
liberar el espacio para el crecimiento cerebral y corregir la deformidad estética del craneo. El
momento de la intervencion es vital; generalmente se recomienda realizar la cirugia dentro del
primer afio de vida, y a menudo entre los 3 y 6 meses, cuando el cerebro experimenta su fase de
crecimiento mas rapido y el hueso es mas maleable.

Las técnicas quirargicas varian en funcion de la edad del paciente y la complejidad de la fusion.
En lactantes muy pequefios, se pueden emplear técnicas minimamente invasivas, como la
craniectomia endoscoépica, seguida del uso de cascos ortopédicos para moldear la cabeza a
medida que crece. Sin embargo, para la acrocefalia severa y multisutural, que es la presentacién
tipica, se requiere una cirugia abierta de remodelacion de la boveda craneal (vault remodeling).
Este procedimiento implica la remociéon, remodelacion y recolocacion de grandes secciones de
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hueso craneal para expandir el volumen intracraneal y normalizar la forma de la cabeza,
eliminando la caracteristica prominencia vertical.

En el contexto de sindromes complejos (como Apert o Crouzon), el manejo es secuencial y
multidisciplinario, extendiéndose a lo largo de la infancia y adolescencia. Estos pacientes pueden
requerir multiples intervenciones, incluyendo procedimientos de avance fronto-orbitario para
corregir el exoftalmos y la hipoplasia mediofacial (como el avance de Le Fort Ill). EIl manejo
postoperatorio incluye la monitorizacion continua de la PIC, el seguimiento oftalmoldgico y el
apoyo neuropsicolégico para asegurar el desarrollo 6ptimo del nifio.

7. Prondstico y Calidad de Vida

El prondstico para los nifios diagnosticados con acrocefalia depende crucialmente de dos factores:
si la condicion es sindromica o no sindromica, y la prontitud y eficacia de la intervencion quirtrgica
para aliviar la presién intracraneal. En las formas no sindrémicas, cuando la cirugia de
descompresion se realiza a tiempo y con éxito, el prondstico neuroldgico es generalmente bueno,
y la mayoria de los nifios alcanzan un desarrollo cognitivo normal o cercano a lo normal. La
correccién estética también suele ser duradera, mejorando significativamente la calidad de vida y
la integracion social del individuo.

En el caso de la acrocefalia sindromica (Apert, Crouzon), el prondstico es mas reservado debido a
las anomalias sistémicas y cerebrales intrinsecas asociadas al defecto genético. Aunque la cirugia
puede aliviar la PIC y corregir la deformidad craneal y facial, la discapacidad intelectual y otros
déficits neuroldgicos pueden persistir. No obstante, las intervenciones quirirgicas tempranas y el
manejo multidisciplinario intensivo son esenciales para mitigar la severidad de los sintomas y
optimizar el potencial de desarrollo.

A largo plazo, el seguimiento continuo es obligatorio. Los pacientes con acrocefalia,
especialmente aquellos con fusion multisutural, tienen un riesgo de recurrencia de la presion
intracraneal elevada a medida que crecen, incluso afios después de la cirugia inicial. Por lo tanto,
se requieren evaluaciones periddicas por neurélogos y neurocirujanos. El manejo exitoso de la
acrocefalia no solo asegura la supervivencia y la funcién neuroldgica, sino que también aborda la
carga psicosocial de la deformidad, permitiendo a los individuos llevar vidas plenas y funcionales.

Further Reading

Craneosinostosis - Wikipedia
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