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B SAZETAK

Apertov sindrom je dobio ime po Francuskom lekaru, Eugenu Apertu koji je 1906. godine opisao anomalni oblik
lobanje (akrocefalija) sa sinostozom koronarnih sutura i hipoplazijom sfenoetmoidnomaksilarnog dela lica, kao | sin-
daktilijom prstiju Sake i stopala. Apert Cini priblizno 4,5% svih kraniosinostoza. Sa prevalencom 1:160 000-200 000,
nasleduje se autosomno dominantno, i u 25% sluCajeva nalaze se sveze mutacije. Ovaj sindrom nema predilekcije
prema polu i rasi, varira u tezini forme u kojoj se manifestuje. Anomalije unutrasnjih organa su vrlo retke, ali je men-
talna retardacija prisutna u oko polovine osoba sa ovim sindromom. Apertov sindrom se ne leci, ali hirurska korekcija

moze pomoci u resavanju nekih problema.
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uvobD

Apertov sindrom (acrocephalosyndactylia) je kranio-
facijalna disostoza, koja nastaje kao posledica nove mu-
tacije u spermatogenezi starijeg oca. Ucestalost je 1:160
000- 200 000 novorodenih.

Kraniosinostoze predstavljaju stanje prevremene
fuzije jedne ili vise kranijalnih sutura i imaju za posle-
dicu deformaciju lobanje, kao i sprecavanje razvoja
mozga zbog smanjenja intrakranijalnog prostora [1].

Opisano je preko 100 sindroma sa kraniosinosto-
zama, medu njima i autosomno dominantni sindrom Ap-
ert, koga je 1906.god. opisao Eugen Apert kao anomalni
oblik lobanje sa sinostozom koronarnih sutura i hi-
poplazijom sfenoetmoidnomaksilarnog dela lica. Celo je
ravno, usko, izraZzen je hipertelorizam, koren nosa je
udubljen, prisutna je prognacija. Postoji neprogresivna
ventrikulomegalija, ali neprogresivni hidrocefalus. Sin-
daktilija prstiju Sake i stopala u tipicnom Apertovom sin-
dromu zahvata sve prste, nekada i koStane delove. Saka
ima izgled kasike ili “akuserske ruke”, ako je palac slo-
bodan. Karakteristika Sake sa slepljenim prstima je jedan
zajednicki nokat za 2.,3., 4. i 5. prst [2,3,4].

Anomalije unutrasnjih organa su vrlo retke, ali je
mentalna retardacija prisutna u bar 50% bolesnika, a u
2% je vrlo teska. Manja je ako se kraniotomija izvede sto
ranije [5,6,7].
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Musko novorodence, i dete iz i normalne trudnoce.
U toku trudno¢e majka dobijala samo vitamine. Porodaj
normalan. Apgar score 6/7, gestaciona starost 39-40
nedelja, PM=4310g, PD=60cm, 0G=36cm, vodenjak pukao

2 sata pre porodaja, zamucena plodova voda. Pupcanik
normalan. Po rodenju primilo K vitamin i Dexason. Zbog
multiplih anomalija, pod sumnjom na Apertov sindrom,
poslato u Centar za neonatologiju Klinike za pedijatriju u
Kragujevcu, a zatim u cilju dopunskog dijagnostickog
ispitivanja dismorfije u IMD, Novi Beograd.

Podaci dobijeni iz propratne dokumentacije (dete
nema pratioca).

U neonatalnom periodu, zbog znakova sistemske in-
flamacije le¢eno antimikrobnom terapijom, u istom pe-
riodu je zbog konvulzivnih napada dobijalo i Phenobarbi-
ton. Tokom 2 meseca hospitalizacije u Kragujevcu napre-
dovalo 800 grama u telesnoj masi.

Pri prijemu u nasu ustanovu, odojée uzrasta 3 me-
seca i 25 dana, svesno, sa izrazenim inspiratornim stri-
dorom, sa multiplim anomalijama glave i ekstremiteta.
Glava izmenjene konfiguracije, trigonocefalicna. Velika
fontanela u ravni koStanog okvira, Siroko otvorena, koja
se produzava sagitalnim Savom put okcipitalne kosti.
Rime okuli simetri¢no postavljene, bulbusi prominiraju.
Usne skoljke nize postavljene i loSije modelirane. Nos
ugnut. Vrat kratak, slobodan na antefleksiju. Pulmo:
normalan disajni Sum, niskotonski monofoni zvizduci
(Slika 1).

Ekstremiteti slobodno pokretni, deformiteti u
smislu sindaktijila 2.-3.-4. prsta na Sakama, kao i na sto-
palima (Slika 2, slika 3).

CNS: generalizovana hipotonija( primitivni refleksi
se ne izazivaju). Fizikalni nalaz po ostalim sistemima b.o.

Na osnovu izgleda, na rodenju, postavljena je sum-
nja na kraniosinostozu (Apertov sindrom), te je upuéeno
radi dopunskog dijagnostickog ispitivanja dismorfije u
IMD, Novi Beograd, kom prilikom je uraden MDCT glave:
torencefalija sa koronarnom kraniosinostozom i Sirokom
sagitalnom suturom. Agenezija korpusa kalozuma sa
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tipicnim polozajem i izgledom komora. Mega cisterna
magna.Fiberopticka nazolaringoskopija: obostrano nosni
hodnici veoma suzeni do hoana, usled hipertrofije nosnih
konhi i deformacije septuma. Hoane obostrano suzene u
sklopu deformiteta glave i neprohodne za fiberoptiku.
Nacinjena orofaringoskopija pri ¢emu je nadena laringo-
malacija, epiglottis elongiran i uzduzno savijen. Otitis
med. ac. suppurativa bill (ORL pregled).

Slika 1. Izgled odojCeta (3mes.) sa Sy. Apert

Slika 2. Izgled Sake

Na osnovu klinicke slike i RTG nalaza postavljena je
dijagnoza Apertovog sindroma. Konsultovan je i neurohi-
rurg koji indukuje neurohirursku intervenciju (crani-
otomia).

Dete se prevodi u regionalnu bolnicu do planirane
hirurske intervencije. A u toku je smestaj deteta u
ustanovu za decu bez roditeljskog staranja.
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Prema podacima pojedinih autora, urodene malfor-
macije kraniofacijalne regije sreéu se kod oko 42
bolesnika na 1000 rodenih, a jedan od razloga za njihovu
pojavu su i prematurusne sinostoze kostiju lobanje i lica
[1].

Opisano je preko 100 sindroma sa kraniosinosto-
zama, medu njima je i Apertov sindrom, koji se nasle-
duje autosomno dominantno, i koji Cini priblizno 4,5%
svih kraniosinostoza. Ovaj sindrom ima prevalencu 1:160
000-200 000, i u 25% sluCajeva nastaje kao posledica
sveze mutacije u spermatogenezi starijeg oca. Nema
predilekcije prema polu i rasi, ali se najéesée opisuje u
Azijata [8]. Rizika ponavljanja u istoj generaciji ne
postoji.

Nema leka za Apertov sindrom, ali mnogo moze biti
uradeno u cilju prevencije ili tretmana komplikacija, i na
taj nacin, pomoci deci sa ovim sindromom, koliko je mo-
guce, da normalno rastu.

Dijagnoza svih oblika acrocephalosyndactylia se
postavlja, kao i u ostalim malformacijskim sindromima,
detaljnim klinickim pregledom i RTG pregledom kostanog
sistema, posebno glave, sake i stopala [9].

Prenatalni 3D ultrazvuk i magnetna rezonanca u
drugom trimestru trudnoce, mogu postaviti dijagnozu
Apertovog sindroma. Mogucnost prenatalne dijagnoze
daje detaljan ultrazvuéni pregled kostanog sistema nakon
20. gestacione nedelje, kao i genetske analize i genetska
savetovalista.
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SUMMARY

Apert syndrome is named for the French physician, Eugen Apert who was, in 1906. described anomalous shape of the skull with coro-
nary suture synostosis and hypoplasia sphenoethmoidmaxillary part of the face and fingers syndactyly of hands and feet. Apert syn-
drome accounts for about 4,5% of all craniosynostosis. With the prevalence of 1:160 000-200 000, inherited in an autosomal domi-
nant, and in 25% of cases are fresh mutations in the gene. This syndrome has no predilection by gender and race, varies in severity
form in witch it is manifested. Anomality of internal organs are very rare, but half of the patients with this syndrome have mental
retardation. Apert syndrome has no cure, but surgery can help to correct some of the problems.
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