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RESUMO

A sindrome de Apert apresenta desafios craniofaciais complexos, exigindo procedimentos
cirrgicos como correcdo de cranioestenose e avanco da regido mediofacial. Embora menos
prevalentes do que em outras sindromes, questées como hidrocefalia e herniagdo tonsilar ainda
sdo relevantes. Anomalias craniofaciais caracteristicas, como hipoplasia orbital, mandibular e
dental, juntamente com atrasos no desenvolvimento dentario, sdo comuns. Foi realizada uma
revisao sistematica de artigos com sistematizacdo PRISMA no periodo de 2021 a 2024. usando
como base o Pubmed, critérios de inclusdo inglés, portugués e espanhol com descritor “Oral,
Craniofacial Apert Syndrome”. Os estudos demonstram que a intervencdo ortoddntica e
maxilofacial é crucial na prevencdo e tratamento dessas condi¢fes. Um diagndstico preciso e
um plano de tratamento personalizado sdo essenciais, destacando a importancia de uma equipe
odontolégica bem treinada na melhoria da satde bucal e qualidade de vida dos pacientes com
sindrome de Apert.

Palavras-chave: oral, craniofacial, sindrome de apert.

ABSTRACT

The Apert syndrome presents complex craniofacial challenges, requiring surgical procedures
such as craniosynostosis correction and midfacial advancement. Though less prevalent than in
other syndromes, issues like hydrocephalus and tonsillar herniation are still relevant.
Characteristic craniofacial anomalies such as orbital, mandibular, and dental hypoplasia, along
with delays in dental development, are common. A systematic review of articles using PRISMA
systematic review methodology was conducted from 2021 to 2024. Using PubMed as a base,
inclusion criteria in English, Portuguese, and Spanish with the descriptor "Oral, Craniofacial
Apert Syndrome" were utilized. The studies demonstrate that orthodontic and maxillofacial
intervention is crucial in the prevention and treatment of these conditions. An accurate diagnosis
and personalized treatment plan are essential, highlighting the importance of a well-trained
dental team in improving oral health and quality of life for patients with Apert syndrome.

Keywords: oral, craniofacial, apert syndrome.

RESUMEN

El sindrome de Apert presenta desafios craneofaciales complejos, que requieren procedimientos
quirargicos como la correccion de la craneosinostosis y el avance de la region mediofacial.
Aungue menos prevalentes que en otros sindromes, problemas como la hidrocefalia y la
herniacion tonsilar aun son relevantes. Las anomalias craneofaciales caracteristicas, como la
hipoplasia orbital, mandibular y dental, junto con retrasos en el desarrollo dental, son comunes.
Se realiz6 una revision sistematica de articulos utilizando la metodologia de revision
sistematica PRISMA desde 2021 hasta 2024. Utilizando PubMed como base, se utilizaron
criterios de inclusion en inglés, portugueés y espafiol con el descriptor "Oral, Craniofacial Apert
Syndrome". Los estudios demuestran que la intervencion ortodontica y maxilofacial es crucial
en la prevencion y tratamiento de estas condiciones. Un diagndstico preciso y un plan de
tratamiento personalizado son esenciales, resaltando la importancia de un equipo dental bien
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entrenado en la mejora de la salud bucal y la calidad de vida de los pacientes con sindrome de
Apert.

Palabras clave: oral, craneofacial, sindrome apert.

1 INTRODUCAO

A sindrome de Apert, uma condicdo craniofacial severa, foi primeiramente descrita em
1906 pelo médico francés Eugene Apert. Ela é uma desordem genética autossémica,
desencadeada por mutacGes no gene receptor 2 do fator de crescimento de fibroblastos
(FGFR2), situado no cromossomo 10q. Quase todos 0s casos estdo associados a dois genotipos
especificos, nos quais mutacdes sao identificadas nas posi¢des 252 ou 253 no exon 7. A heranca
é de caréater autossémico dominante, sendo que a maioria dos casos surge como novas mutacdes
em familias sem histérico prévio da desordem. Além disso, a idade avancada do pai no
momento da concepcdo foi correlacionada com a sua ocorréncia.

Os pacientes apresentam uma variedade de anomalias relacionadas a cabeca, face e
membros. No crénio, destaca-se a sinostose coronal bilateral, embora outras suturas também
possam estar comprometidas, sendo raramente poupadas as suturas coronais. O
desenvolvimento anormal da base craniana resulta em uma testa ingreme e achatada,
juntamente com um occipital plano. A hipoplasia do terco médio facial e o exorbitismo séo
caracteristicas marcantes da sindrome. Muitos pacientes também manifestam fenda palatina ou
Uvula bifida.

Sendo assim, este estudo tem como objetivo revisar e sintetizar a literatura existente
sobre manifestacGes bucais e craniofaciais associadas a sindrome de Apert, fornecendo uma

visdo abrangente desse tdpico e destacando areas para futuras pesquisas e intervencdes clinicas.

2 METODOLOGIA

Este estudo consiste em uma analise abrangente da literatura existente, empregando
métodos rigorosos para identificar e avaliar os estudos relevantes. O objetivo principal desta
revisdo foi investigar as manifestagdes bucais e craniofaciais associadas a sindrome de Apert.
Apos a definicdo do tema e a formulacdo da pergunta de pesquisa, os estudos foram
selecionados utilizando termos especificos da area da saude (DeCS/MESH), incluindo Oral,
Craniofacial e Apert Syndrome, por meio da base de dados do PubMed. Além disso, foi adotada
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a sistematizacdo PRISMA para aprimorar a qualidade dos resultados.

A selecéo dos artigos cientificos foi conduzida por meio de uma busca na base de dados
do PubMed, seguida pela analise de seu contetdo e aplicacdo dos critérios de incluséo e
exclusdo. Os critérios de inclusdo abrangiam artigos cientificos publicados em inglés, portugués
ou espanhol, no periodo de 2021 a 2024. Por outro lado, foram excluidos estudos que ndo
estavam diretamente relacionados ao tema proposto, assim como trabalhos de concluséo de
curso, capitulos de livros, relatorios técnicos, anais de congressos, monografias, artigos
incompletos ou publicagdes com mais de uma década e em idiomas diferentes dos mencionados

nos critérios de inclusao.

3 RESULTADOS

Na etapa inicial, foram identificados 11 artigos na busca do banco de dados, sem artigos
identificados nas referéncias. A analise do texto completo foi realizada em 11 artigos, dos quais
5 foram selecionados e 1 foi excluido porque ndo apresentava o resultado do topico. Ap6s uma
busca minuciosa do banco de dados, foram escolhidos 4 artigos que permitiram uma avaliacdo
meticulosa sobre as manifestacGes orais e craniofaciais da Sindrome de Apert. A Figura 1
mostra o fluxograma do processo de selecéo de artigos. A Tabela 1 resume as caracteristicas

dos estudos incluidos nesta revisao.
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Figura 1. PRISMA fluxograma de sistematizagéo

4 artigos incluidos na
sintese quantitativa

[ Incluido ]

Nenhum artigo
11 artigos identificados no identificado durante a
banco de dados busca continua nas
referéncias.
11 artigos apds busca por : :

repeticdes L 11 lidos na integra.

5 artigos elegivels ——» L artigo excluido por
g = avaliar outros resultados
4 :fﬂigos inclu_ido_s na
sintese quantitativa

0 relatorios excluidos

Fonte: autor

Tabela 1. Descrigdo das caracteristicas dos artigos de andlise retrospectiva, reviso sistematica, meta-analise e
relato de caso incluidos nesta revisdo.

Titulo Autor Delineamento | Resultado
Apert syndrome: Munarriz et | Analise Os exames de ressonancia magnética revelaram
Cranial procedures and | al., 2020 retrospectiva uma variedade de malformacdes cerebrais e
brain cranianas, incluindo anormalidades do corpo
malformations in a caloso, remodelagdo do clivio e invaginagao
series of patients basilar em parte significativa dos pacientes. Esses
resultados evidenciam a complexidade da
condicdo e a importancia de uma abordagem
multidisciplinar no tratamento da sindrome de
Apert.
Prevalence of Ocular Rostamzad | Revisdo Anomalias orbitéarias e do globo ocular eram mais
Anomalies in P et Sistematica e prevalentes na craniossinostose sindrémica, com
Craniosynostosis: A al., 2022 Meta-Analise destaque para a alta incidéncia em pacientes com
Systematic Review and Sindrome de Apert. Em relagdo as anomalias
Meta-Analysis funcionais, o estrabismo foi a mais comum em
ambas as formas de craniossinostose, com
diferengas na prevaléncia entre os tipos de
sindromes.
Craniofacial Alam MK Revisdo Os pacientes com Sindrome de Apert
morphology in Apert etal., 2022 | Sistematica e apresentaram uma reducdo nas medidas da base
syndrome: a systematic Meta-Analise craniana, proporcional a gravidade da condicéo.
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review and meta- O zigoma foi identificado como a estrutura facial
analysis mais afetada em termos de posi¢édo e forma
geomeétrica na primeira infancia. Além disso,
observou-se um terco médio da face protruso,
mandibula apontando para baixo, volume orbital
reduzido, hipoplasia, atraso no desenvolvimento
dental, mordidas abertas com aglomeracédo dental
e fendas palatinas.

Apert Syndrome: Dental | Droubi L et | Relato de caso | ManifestacBes orais: maxila hipoplasica, palato

management al., 2022 em forma de ogiva, labios hipotonicos, mordida

considerations and aberta anterior esquelética, mordida cruzada

objectives posterior bilateral, ma ocluséo de classe 11l e
gengivite generalizada com acimulo de placa
dental

Fonte: Elaborado pelos autores

4 DISCUSSOES

Munarriz et al. (2020) destaca a complexidade das alteragdes craniofaciais e
neuroldgicas associadas a essa condi¢do genética. A sinostose prematura das suturas cranianas,
como a sutura bicoronal, leva a caracteristicas craniofaciais distintas, como braquicefalia
turricéfala e Orbitas rasas. Além disso, anomalias do desenvolvimento cerebral, como
hipoplasia ou agenesia do corpo caloso e do septo pellicido, sdo comuns nesses pacientes. Essas
malformacBes podem resultar em complica¢bes secundarias, como a herniacdo tonsilar
cerebelar (malformacdo de Chiari tipo 1), que afeta a fungdo oral/bucal e a respiracdo. A
necessidade de tratamento cirlrgico, como a expansdo craniana, € crucial para corrigir as
caracteristicas craniofaciais anormais e prevenir complicagdes relacionadas ao sistema nervoso
central. Uma abordagem multidisciplinar é essencial para um tratamento abrangente e eficaz,
considerando os aspectos craniofaciais e neuroldgicos da sindrome de Apert.

A anélise sistematica das anomalias oculares em craniossinostoses feita por Rostamzad
P etal. (2022) revela uma alta prevaléncia de papiledema, especialmente em casos sindrémicos,
como na sindrome de Crouzon e na sindrome de Apert. Essa condicdo € atribuida a elevada
pressdo intracraniana resultante do fechamento prematuro das suturas cranianas, levando a um
crescimento craniano anormal e outras complicagfes como ventriculomegalia e obstrucdo do
fluxo venoso. Além disso, a presenca de anomalias na prega epicantica em algumas sindromes
sugere uma associacao entre caracteristicas craniofaciais especificas e anormalidades oculares.
No aspecto funcional, o estrabismo é uma ocorréncia comum, particularmente em
craniossinostoses sindrémicas, sendo a exotropia em padrdo V predominante. Essas descobertas

destacam a importancia da avaliacdo oftalmologica precoce e regular em pacientes com
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craniossinostose, visando a prevencdo e o tratamento de complicagdes oculares que podem
afetar negativamente a qualidade de vida e a funcdo visual desses pacientes.

Posteriormente, o estudo de Alam MK et al. (2022) realizou uma meta-anéalise para
comparar o centro de crescimento craniano (CCC) de pacientes com sindrome de Apert (AS)
aos pacientes ndo afetados pela sindrome. Foi observado que pacientes com AS apresentaram
fechamento precoce das suturas cranianas devido a mutacdes genéticas especificas no gene
FGFR2. Aléem disso, os pacientes com AS demonstraram atraso no desenvolvimento dental,
dimensGes de arco menores e uma seérie de anormalidades craniofaciais mais graves em
comparacdo com os ndo afetados pela sindrome. A analise também destacou a importancia de
considerar cuidadosamente a interpretacdo de medidas craniofaciais, especialmente quando a
base craniana é anormal, para evitar interpretagdes equivocadas. O estudo fornece informacoes
significativas sobre as caracteristicas craniofaciais especificas da sindrome de Apert e destaca
a necessidade de uma abordagem cautelosa na avaliacdo e tratamento desses pacientes.

Por fim, Droubi L et al. (2022) analisaram as principais caracteristicas clinicas
especificas, como hipoplasia da face média e sindactilia nas maos e pés. Pacientes com a
sindrome de Apert frequentemente apresentam deficiéncia intelectual, atribuida principalmente
a pressdo intracraniana elevada, mas intervencdes como cranioplastia precoce podem minimizar
0s sinais de atraso cognitivo. Além disso, destaca-se a importancia da satde bucal em pacientes
com necessidades especiais de saude, enfatizando a necessidade de avaliacdo do risco de cérie
e implementacdo de medidas preventivas personalizadas. O tratamento ortoddntico precoce €
recomendado para pacientes com Sindrome de Apert. O estudo revela que personalizar
instrumentos odontoldgicos, como escovas de dentes, pode ser benéfico para pacientes com

mobilidade limitada nas maos.

5 CONCLUSAO

A Sindrome de Apert apresenta manifestacdes orais e craniofaciais significativos,
exigindo procedimentos cirurgicos complexos, como corre¢do de cranioestenose e avanco da
regido médiofacial. Embora menos prevalentes do que em outras sindromes, como Crouzon ou
Pfeiffer, questdes como hidrocefalia e herniacdo tonsilar ainda sdo relevantes para pacientes
com Apert. As anomalias craniofaciais caracteristicas, como hipoplasia orbital, mandibular e
dental, juntamente com atrasos no desenvolvimento dentério, sdo comuns. A revisdo de
literatura sugere que a intervengdo ortodontica e maxilofacial desempenham um papel crucial

na prevencdo e tratamento dessas condi¢des. Um diagndstico preciso e um plano de tratamento
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personalizado sdo essenciais para atender as necessidades individuais dos pacientes, e uma
equipe multidiciplinar bem treinada desempenha um papel fundamental na melhoria da satde

bucal e na qualidade de vida dos pacientes afetados pela sindrome de Apert.
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