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consulta externa de Genética se atiende a un promedio de 18 pacientes con craneosinostosis por
afio. De estos, aproximadamente la mitad de los casos corresponde a craneosinostosis no
sindromatica, siendo la mayoria casos unicos en su familia, por lo que el asesoramiento genético
es empirico. Con el fin de contribuir al diagndstico y mejorar el asesoramiento genético en el
presente trabajo se analizé una poblacién de 16 pacientes con craneosinostosis coronal no
sindromatica, para determinar si ésta fue ocasionada por la mutacién Pro250Arg en el gen FGFR3

e identificar en el estudio familiar casos de no penetrancia o expresividad variable.

La proporcién de pacientes masculinos y femeninos no mostré diferencias. El 54.5% tuvo
afeccion coronal unilateral y el 45.4% mostré sinostosis de ambas suturas coronales. Estos
ultimos datos son concordantes con lo reportado para casos esporadicos ya que en la literatura se
refiere que la sinostosis coronal unilateral y bilateral se presentan con frecuencia similar. En los
casos familiares pueden coexistir ambas variantes en la misma familia, aunque la proporcién de
bilateral: unilateral es 3:1, comparado con la relacion 1:1 de los casos esporadicos. En términos
generales se reporta un discreto predominio del sexo femenino en ambas variantes. (Rimoin y
cols., 1997, Cohen, 1991). El andlisis de los casos familiares incluidos en este estudio no fue
posible dado que esos sélo fueron tres; no obstante, los resultados obtenidos de este trabajo
documentan un caso familiar con craneosinostosis coronal con expresividad variable que

previamente se habia catalogado como esporddico (paciente 11).

En la familia del paciente 11 el patrén hereditario es autosémico dominante como se ha
descrito en los casos familiares de craneosinostosis con la mutacion Pro250Arg; sin embargo, en
nuestra poblacion de estudio los tres casos que refirieron algiun otro familiar afectado no
mostraron un arbol genealdgico sugestivo de este tipo de herencia e incluso una de nuestras
familias mostré un patrén de herencia autosémico recesivo ya que se refirié que ambos padres
eran sanos con dos hijas afectadas, sin embargo en esta familia el padre no acudi6 a consulta para
revision por lo que no se puede descartar un patrén de herencia autosémico dominante con

expresividad variable.

Por otra parte se ha descrito de manera anecdética que la exposicion prenatal a algunos
farmacos, como la oximetazolina o difenilhidantoina, puede causar craneosinostosis (Cohen,
1991), en nuestra poblacion 2 de 16 pacientes referian este antecedente, sin embargo se

incluyeron en este estudio, dado que los datos en [a literatura son controversiales con relacion a si
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