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Ter um filho com a sindrome de Apert pode parecer
devastador. Saber que o seu filho precisara do atendimento
meédico de uma grande equipe de especialistas pode ser
dificil de processar para qualquer pai e mae. Esperamos
gue encontre conforto ao saber que o Programa de
Anomalias Craniofaciais do Boston Children’s Hospital
atende mais de quinhentos pacientes por ano com uma
variedade de diagndsticos craniofaciais. Sendo um dos
programas mais antigos a nivel mundial, nossa vasta
experiéncia e o compromisso com um atendimento
inovador e compassivo nos consagraram como lideres
nacionais no tratamento de criancas portadoras da
sindrome de Apert.

No Boston Children’s Hospital temos uma abordagem
centrada na colaboracao, no trabalho em equipe, e o
paciente no centro do atendimento. Nossos cirurgides tém
experiéncia em varias técnicas cirurgicas, 0 que nos permite
criar e personalizar planos de tratamento especificos que
atendem as necessidades unicas do seu filho.

A sindrome de Apert é um transtorno genético
caracterizado por anomalias do cranio, da face e das
extremidades, que impactam a saude, o funcionamento
diario e as interacdes sociais da pessoa afetada.



O sucesso no tratamento de pacientes com a sindrome de
Apert depende da equipe médica interdisciplinar que inclui:

» cirurgides plasticos « geneticistas

» cirurgides orais » fonoaudiodlogos

o cirurgides de mao « audiologistas

» neurocirurgides « assistentes de médico

« otorrinolaringologistas (PA, pela sigla em inglés)

« (especialistas em ouvido, * enfermeiros

nariz e garganta) . atendimento complexo
« dentistas pediatricos em pediatria
« ortodontistas * neuropsicologos

O Programa de Anomalias Craniofaciais do Boston
Children’s Hospital incorpora as habilidades unicas de
cada uma dessas especialidades para prestar o melhor
nivel de atendimento a pacientes e suas familias. Sendo o
unico hospital em Massachusetts com um atendimento
exclusivo para criangas, o Boston Children’s Hospital conta
com equipes inteiras com formacao especializada para o
excelente tratamento de seus pacientes e suas familias.

an

Dr. John Meara, MD, DMD
Chefe de Cirurgia Plastica



Informacao sobre a sindrome
de Apert

A sindrome de Apert, também chamada de
“acrocefalosindactilia”, € uma condicao genética
complexa e rara que pode afetar a face, o cranio, os
dentes, as maos e os pés de uma crianca. O impacto em
cada crianga varia, ja que ha uma grande variedade de
manifestacdes clinicas e severidades. Ela acontece em
um a cada 100.000 nascimentos.

Caracteristicas clinicas da sindrome de Apert

» Craniosinostose: quando ha uma juncao
prematura dos 0ssos do cranio. Resulta em
mudancas na forma da cabeca e possivel
aumento na pressao do cérebro.

 hipoplasia do terco médio da face: quando ha
um crescimento diminuido da parte central da
face. Resulta em afundamento da face, graves
problemas respiratérios ou apneia do sono.

« sindactilia: fusdo dos dedos das maos e/ou dos pés

o outras caracteristicas podem incluir: dentes
apinhados, fenda palatina, perda da audicao,
fusdo das vértebras e acne
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Diagnodstico da sindrome de Apert

« Uma equipe craniofacial especializada, que inclui um
geneticista, deve avaliar o seu filho.

« Em alguns casos pode-se pedir radiografias e/ou
uma tomografia computadorizada (TC) para ajudar a
confirmar o diagnostico.

« Também pode-se fazer testes genéticos pela
amostra de sangue ou saliva.

O meu filho pode ter limitagcdes no
desenvolvimento em decorréncia da sindrome
de Apert?

Algumas criangcas com sindrome de Apert tém atrasos

no desenvolvimento, mas isso ndo acontece com

todas as criancas. As necessidades de cada uma sao
cuidadosamente avaliadas e tratadas pela nossa equipe
multidisciplinar. Algumas criangas se beneficiam de
tratamentos com fonoaudiologia, fisioterapia ou terapia
ocupacional. Nosso neuropsicologo vai avaliar o seu filho
e facilitar o acesso a intervencdes de desenvolvimento ou
cognitivas que podem ajudar.
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Por que o meu filho nasceu com a sindrome de
Apert?

A sindrome de Apert é causada por uma mudanca
(mutacao) especifica em um gene denominado “receptor 2
do fator de crescimento de fibroblastos” (FGFR2, pela sigla
em inglés). Esse gene é responsavel pelo desenvolvimento
dos 0ssos, e quando sofre uma alteracdo, pode causar a
fusao prematura dos 0ssos cranianos (craniosinostose)

e 0 mau desenvolvimento dos 0ssos das extremidades
(sindactilia). O gene FGFR2 também esta envolvido

em sindromes craniofaciais semelhantes, inclusive as
sindromes de Crouzon, Pfeiffer e Jackson-Weiss.

Se eu tiver outros filhos, eles também terdo a
sindrome de Apert?

Na maioria dos casos nao ha antecedentes familiares

da sindrome de Apert. O risco de ter outra crianca com
sindrome de Apert € baixo, mas ndo é nulo. Isso se deve

a remota possibilidade de que a mudanca genética tenha
ocorrido em mais de uma das células germinativas dos pais
(espermatozoide ou évulo). Nesses casos raros, ha uma
chance de 50% de ter outro filho com a sindrome de Apert.

Quando o meu filho for adulto e tiver seus
proprios filhos, qual é a chance de que eles
também tenham a sindrome de Apert?

Se o seu filho tem a sindrome de Apert, cada um dos seus
filhos tem uma chance de 50% de ter a mesma condicao.
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Cuidados e tratamento da
sindrome de Apert

Embora a perspectiva de que o seu filho precise de varias
cirurgias ao longo da sua vida pareca ser devastadora, é
importante lembrar que esses procedimentos sao muito
bem-sucedidos. Para entender o tratamento geral de uma
crianca com sindrome de Apert, pode ser util ter uma
ideia geral de quando cada um dos procedimentos sera

necessario.

Consulte a pagina 18 para obter um cronograma
detalhado sobre os cuidados do seu filho.

Tratamento craniofacial

Quais sdo as caracteristicas craniofaciais
comumente associadas a sindrome de Apert?

Como as placas de crescimento (“suturas”) do cranio

se fecham prematuramente, as criangas com sindrome
de Apert apresentam deformacdes na cabeca, que
geralmente € muito larga e alta. Os olhos sdo muito
proeminentes (esbugalhados) como resultado de orbitas
oculares rasas, e a parte central da face é achatada ou
afundada. O nariz é curto e proeminente, semelhante

a um bico. Os dentes costumam ser apinhados e pode
haver uma fenda palatina ou um bloqueio das vias

respiratorias.
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Opcodes de tratamento para problemas
respiratorios

Se o seu filho nasceu com obstrucao das vias aéreas,
faremos uma consulta multidisciplinar com especialistas
nas areas de otorrinolaringologia, medicina do sono e/
ou pulmonologia logo apos o nascimento. A avaliagcao
clinica dos problemas respiratorios de seu filho pode
incluir um exame das vias aéreas por meio de uma
pequena camera ou um estudo do sono. Ha varias
opcdes para o tratamento da obstrucdo das vias aéreas
em criangas com sindrome de Apert. Algumas delas sdo
0 UsO de uma mascara com pressao positiva continuada
das vias aéreas (CPAP, pela sigla em inglés), tonsilectomia
e/ou adenoidectomia, e/ou avanco de terco médio da
face (também denominado “Le Fort lll"). Em casos graves,
pode ser necessaria a colocacdo de uma traqueostomia
(um procedimento cirurgico que cria uma abertura no
pescoco até a traqueia) até que o seu filho tenha idade
suficiente para ser submetido a outras cirurgias.
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Cuidados e tratamento da
sindrome de Apert

Qual é o tratamento habitual para a face e o cranio?

No Boston Children’s Hospital temos uma abordagem
inovadora e minimamente invasiva para o tratamento da
craniosinostose. Quando possivel, faz-se uma liberagdo
endoscdépica (minimamente invasiva) das suturas crania-
nas fundidas precocemente quando a criancatem de 2 a
4 meses. Com esse procedimento endoscopico seguido
por terapia com capacete, podemos reduzir a defor-
macgao do cranio em criangas com sindrome de Apert.
Mais importante ainda, nosso centro insiste na liberacdo
endoscopica precoce das suturas para permitir que o
cérebro da crianca tenha espaco para se desenvolver, e

minimizar o risco de dano cerebral.

No caso de criancas mais velhas onde nao é possivel
fazer o tratamento endoscopico, faz-se uma remo-
delagem da calota craniana ou avango fronto-orbital
quando ela tiver de 9 a 11 meses. O tipo de procedimento
depende das necessidades especificas do seu filho e de
quais das suturas estdo fundidas. Essas cirurgias envolvem
a colaboracao de um cirurgidao plastico e de um neuro-
cirurgido para liberar as suturas fundidas e remodelar o
cranio. Eles utilizam uma incisdo em zigue-zague para
camuflar ou ocultar completamente a cicatriz na regidao
de crescimento do cabelo.
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Incisdo para o procedimento craniofacial

12 | Um guia para diagndstico e tratamento da Sindrome de Apert



Procedimentos Le Fort

Le Fort Il Le Fort |

O seu filho pode precisar de um procedimento
denominado avanco de terco médio de face
(procedimento Le Fort ). Essa cirurgia traz a parte
mediana da face para a frente a fim de abrir as vias aéreas
e proteger os olhos proeminentes. Usamos uma técnica
denominada osteogénese por distracdo para mover

0s 0ss0s do meio da face para a frente e proporcionar
resultados mais estaveis. A programacdo desta cirurgia
depende das necessidades especificas do seu filho.

O meu filho precisara de outras cirurgias
craniofaciais a medida que crescer?

Quando o seu filho tiver terminado de crescer, também
poderd precisar de um avanco maxilar (também
denominado procedimento Le Fort I). Ele ajuda a corrigir
o alinhamento dos dentes. Varias criancas também se
beneficiam de uma melhora da aparéncia da testa ja na
idade adulta.
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Tratamento dentario

Quais sao os problemas dentarios associados a
sindrome de Apert?

A forma anormal da face também pode afetar a posicao
dos dentes, em particular, a forma como os dentes
superiores se encaixam nos inferiores (denominado
“oclusao”). Varias criancas apresentam prognatismo bem
como dentes mal alinhados. A denticdo tardia tambeém
€ comum em criancas com Apert. As criancas devem
ser acompanhadas por um dentista assim que os dentes
comegarem a sair, antes dos 2 a 3 anos.

Qual é o tratamento tipico para corrigir os
dentes e a mordida?

A decisdo de tratar a oclusdo deve ser feita com

a orientacdo de um dentista pediatrico e de um
ortodontista que tenham experiéncia no tratamento

de criangcas com transtornos craniofaciais. Além disso,
deve-se criar um plano de tratamento precoce para evitar
a perda desnecessaria de dentes. Pode ser necessaria a
extracdo dos dentes de leite para criar espaco e melhor
alinhamento dos dentes permanentes.

Seu filho certamente precisara de uma ou mais fases de
cirurgia maxilar junto a terapia ortodéntica para ajudar a
corrigir o alinhamento da mordida e melhorar a aparéncia
e funcao do maxilar.
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Tratamento dos pés e maos

Quais sao os problemas dos pés e das maos
associados a sindrome de Apert?

Todas as criancas portadoras da sindrome de Apert tém
um certo grau de fusao dos dedos das maos e dos pés,
uma condi¢cao denominada sindactilia. As maos dos
pacientes com Apert podem ser classificadas em trés
categorias (classificacdo de Upton) com base no grau de
comprometimento dos 0ssos e do tecido mole. A maioria
das criancas com sindrome de Apert precisa de varios
procedimentos durante a infancia.

Classificagdo de Upton

Palmar 3 Dorsal

Palmar ] Dorsal

Tipo | Tipo Il

Os dedos indice, médio e anelar estdo unidos,
mas o polegar esta livre. A palma da mao €
plana. Esse tipo € comumente designado de

O polegar estad unido ao dedo indice, além da
fusdo dos trés dedos médios. A palma da mao
é concava. Esse tipo € comumente designado

‘mdo em pa”. de “mdo em luva de boxe".

Tipo Il

Todos os digitos da méo estdo unidos, com uma sé
unha. O polegar esta virado para dentro, e geralmente
é dificil distinguir os digitos. Esse tipo € comumente
designado de “méo em botéo de rosa”.

Palmar
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Qual é o cronograma habitual para o
tratamento de malformacgdes da mao?

Se o polegar estiver comprometido, a correcao comeca
entre os 6 a 9 meses a fim de obter o funcionamento
ideal. Se o polegar ndo estiver comprometido, os outros
dedos sao separados entre os 9 meses e 0s 2 anos. Os
cirurgides de mao geralmente conseguem separar 0s
dedos de forma a dar a maioria das criancas quatro dedos
e um polegar, mesmo nos casos mais dificeis. Isso requer
muitas cirurgias complexas, varias das quais tém por
objetivo separar e endireitar os dedos. As criangcas com

a sindrome de Apert tém menos articulagdes funcionais
nos dedos, por isso elas podem nao desenvolver a
coordenacao motora fina. De qualquer forma, essas
criangas “funcionam” como a maior parte das outras

criangas, e se saem muito bem na vida.
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Qual é o tratamento habitual para a fusao dos
dedos dos pés?

A fusdo dos dedos dos pés ndao tem grande impacto na
capacidade de andar ou correr. No entanto, pode-se
optar por separa-los para melhorar a aparéncia e

ajudar a crianga a se sentir mais segura de si mesma. A
separacao dos dedos dos pés pode ser feita junto com

a cirurgia para separar os dedos das maos. A medida

que as criancas crescem, elas podem desenvolver 0ssos
proeminentes nos pés que atrapalham o andar. Esses
problemas também podem ser corrigidos cirurgicamente.
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Cronograma do tratamento

Avaliacdo por um Possivel Procedimentos
oftalmologista  avaliacdo por para liberacdo
craniofacial  Um audiologista de dedos das
maos e pés na
sindactilia

Avaliagao por
um cirurgiado
craniofacial,
um geneticista
e um cirurgidao
de maos

Craniectomia
em banda
endoscopica

Avanco orbital
frontal e/ou
remodelagem
da calota
craniana (CVR)

Avaliacdo por
um dentista
pediatrico
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Avanco Le Fort lll, usando a
técnica de osteogénese por
distracdo. Caso necessario,
esse procedimento pode
ser feito antes para tratar a
apneia obstrutiva do sono.

Liberacao
da sinostose
metacarpiana
dos dedos
minimo e anelar

Avanco Le Fort
11

Avanco Le Fort |

Endireitamento

a alongamento
do polegar

Cranioplastia
frontal
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Glossario

Apneia do sono: disturbio
caracterizado por pausas
na respiragcao ou respiracao
anormalmente superficial
durante o sono

Avanco de terco médio de
face (“"Le Fort IlI"): cirurgia
para trazer a parte média

da face para a frente a fim
de abrir as vias aéreas e
proteger olhos proeminentes

Avanco fronto-orbital:
procedimento no qual a fonte
e a borda supraorbital (o0 osso
fundo da sobrancelha) sdo
movidas para a frente para
dar espaco ao cérebro e
remodelar o cranio

Avanco maxilar (“Le Fort I"):
cirurgia para mover o maxilar
superior para a frente a fim
de corrigir a forma como

os dentes se encaixam na
mordida

Craniectomia em banda
endoscépica: procedimento
minimamente invasivo para
remover suturas cranias
fundidas e dar ao cérebro
espaco para se expandir.

Cranioplastia: correcao
cirurgica de uma
malformacdo ou
deformidade do cranio

Craniossinostose: juncdo
prematura das placas de
crescimento da cabeca,
resultando em deformacao
do cranio e possivel aumento
da pressao no cérebro

Exorbitismo: drbitas
oculares que causam

a protusao dos globos
oculares. Esta relacionado
a craniosinostosia e a
hipoplasia do terco médio
da face.

Hipoplasia de terco médio
de face: crescimento
diminuido da parte central
da face, resultando em um
afundamento da face, graves
problemas respiratorios ou
apneia do sono.

Ocluséo: relagdo entre
os dentes superiores e
inferiores
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Osteogénese por distracao:
procedimento através do qual
se faz uma incisdo No osso e,
em seguida, um dispositivo
meédico afasta lentamente as
bordas, induzindo a formacao
ossea e gradualmente
alongando o 0sso

Proptose: olhos salientes,
desprotegidos

Remodelacado da calota
craniana (ou calvarial):
procedimento para a
liberacdo das juncdes
prematuras, expansao e
remodelagem do cranio

Sindactilia: fusdao dos dedos
das maos e/ou dos pés

Sindrome de Apert: uma
condicdo genética complexa

e rara que pode afetar a face,

o cranio, os dentes, as maos
e os pés de uma crianga. E

causada por uma mutagdo no

gene FGFR2.

Traqueostomia:
procedimento cirurgico
onde se faz uma incisdo no
pescoco até a traqueia para
facilitar a respiracao.

Classificagcao de Upton:
categorias que descrevem o
grau de comprometimento
de tecido mole e de ossos
das maos em pacientes com
Apert

¢ Mdo em pa (tipo I): fusdo
dos dedos indice, médio e
anelar, mas o polegar esta
livre e a palma é plana

e M3o em luva de boxe (tipo
11): fusdo do polegar ao
dedo indice, e fusdo dos
trés dedos médios, com a
mao cdncava

e Mdo em botdo de rosa
(tipo IlI): fuséo de todos os
digitos com uma sé unha,
o polegar esta voltado para
dentro e é dificil distinguir
os digitos
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Seqguro e recursos no Boston
Children’s

Informacodes sobre seguro

As criancas com sindrome de Apert requerem tratamento
de longo prazo, por isso € importante entender o seu
plano de saude. Informe-se com a empresa de seguro

de saude sobre o tipo de cobertura que ela oferece, e
quanto devera desembolsar a curto e a longo prazo.

Também é importante entender o processo de
encaminhamento e cobertura exigido pela companhia de
seguro para o tratamento de dentes e maxilar, que pode
ser considerado dentario e ndo médico em esséncia.
Inscreva o seu filho no seu seguro dentario, ja que
procedimentos dentarios geralmente ndo sdo cobertos
pelo seguro de saude.

Se tiver alguma duvida, entre em contato com a sua
empresa de seguro de saude. Verifiqgue o numero de servico
ao consumidor na parte de tras do seu cartao de seguro.
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Recursos no Boston Children'’s

Programa de anomalias craniofaciais

617-355-6309
bostonchildrens.org/craniofacial

Center for Families
617-355-6279

O Center for Families (Centro para familias) ajuda as
familias a localizar informacdes e recursos necessarios
para entender o problema especifico do seu filho, e
participar do seu cuidado. Todos os pacientes, familiares
e profissionais de saude do Boston Children’s podem usar
0s servi¢cos do centro sem nenhum custo adicional.
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Recursos e apoios adicionais

AmeriFace
ameriface.org

A AmeriFace oferece informacdes e apoio emocional a
pessoas com diferencas faciais e seus familiares.

Apert International Inc.

apert-international.org

O congresso anual de Apert esta aberto a familias
afetadas pela sindrome de Apert ou outras diferencas
craniofaciais similares. O website da organizagcao conecta
familias a uma rede de apoio online que oferece recursos
de apoio.

FACES: The National Craniofacial Association
faces-cranio.org

A associacao oferece apoio financeiro para despesas nao
meédicas a pacientes que viajam a um centro craniofacial
para tratamento. A qualificacdo baseia-se na necessidade
méedica e financeira.

Children’s Craniofacial Association
ccakids.org

Trata-se de uma organizagado nacional que lida com
questdes de ordem médica, psicossocial, emocional,
financeira e educacional, e oferece apoio a individuos

com anomalias craniofaciais.
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Foundation for Faces of Children
facesofchildren.org

Trata-se de uma organizacdo sediada na Nova Inglaterra
que oferece informacgdes claras e precisas e outros
recursos a criancas nascidas com problemas craniofaciais
e suas familias. Ela foi inaugurada pelo Dr. John B.
Mulliken, cirurgiao plastico do Boston Children’s Hospital,
e um grupo de pais cujos filhos estavam recebendo
tratamento no Boston Children’s Hospital.

Grupos e paginas no Facebook
Apert USA

Apert Syndrome

Apert Owl
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O gque os pais dizem:

“O atendimento que nossa filha recebe no Boston Children'’s
Hospital superou nossas expectativas. Depois de uma experiéncia
ruim em outro hospital, rapidamente aprendemos a importancia
de ter médicos com experiéncia nos cuidados da sindrome de
Apert para nossa filha. Adoramos como o Children’s Hospital cuida
dela como individuo, e como as decisdes de tratamento e cuidados
se baseiam nas necessidades dela.”

—Tara Lafleur, mae da Giuliana Lafleur

“O dia em que fomos ao BCH foi realmente o melhor dia da vida da

minha familia. O pessoal da nossa equipe do BCH esta sempre um

passo a minha frente. O BCH salvou a vida e o futuro do meu filho,

e por isso, somos eternamente gratos. O Hospital fica a duas horas
da nossa casa, mas eu hao iria a nenhuma outra instituicdo. Nunca!
Usamos eles para tudo, porque eles sdao realmente fantasticos.”

—Jeremy Gold, pai do Jackson Gold

“Uma familia ndo deve perder a esperanca por morar longe de
Boston e querer receber tratamento aqui. O Boston Children’s
Hospital trabalha estreitamente com nossos médicos locais, e

a comunicagao é excelente. Viajamos para Boston para fazer as
cirurgias e fazemos exames na nossa cidade, conforme precisamos.
A abordagem do atendimento da nossa filha é um trabalho

em equipe com um plano de tratamento especifico para as
necessidades dela. Eu me sinto muito a vontade no BCH e acho que

os médicos tratam nossos filhos como se fossem os filhos deles. ”

—Tambra Milot,mae da Madilynn Milot




Para marcar uma consulta

bostonchildrens.org/craniofacial

617-355-6309
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