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RESUMEN 

El síndrome de Pfeiffer  (SP) es una enfermedad genética rara, descrita por Peiffer en 
1964, que cursa con craneosinostosis, hipoplasia medio facial, sindactilia y pulgares 
gruesos con un amplio rango de severidad.  Presentamos un caso, con revisión de la 
literatura. La obstrucción de la vía aérea superior en  relación con la hipoplasia medio 
facial es una complicación frecuente en los casos graves, que debe valorarse y tratarse 
de manera precoz. 
 

Palabras clave: Síndrome de Pfeiffer. Craneosinostosis. Hipoplasia mediofacial.       
 

 

PFEIFFER SYNDROME. A CASE REPORT 
 

SUMMARY 

Pfeiffer syndrome (PS) is a rare genetical disorder, originally described by Pfeiffer in 
1964, and is characterized by craniosynostosis, regressed midface, syndactyly of 
hands and feet, and broad thumbs and big toes, with a wide range of variable 
severity. We report a case with a review of literature. Obstruction of the upper airway 
in relation to the midface hypoplasia is a frequent complication in severe cases to be 
assessed and treated early. 
 

Keywords: Pfeiffer syndrome. Craniosynostosis. Midface hypoplasia.  
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INTRODUCCIÓN 
 
El síndrome de Pfeiffer es una afectación genética asociada a craneosinostosis, 
hipoplasia mediofacial, pulgares gruesos de manos y pies y sindactilia parcial.  Estos 
pacientes pueden  manifestar obstrucción de la vía aérea  en relación con la 
hipoplasia  mediofacial y la obstrucción  nasal; raramente se han descrito también 
anomalías traqueales. Los tets genéticos son importantes para confirmar el 
diagnóstico. El tratamiento incluye cirugía de la craneosinostosis. 
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DESCRIPCIÓN 
 
CASO CLÍNICO 
 
Varón nacido de embarazo que cursó con normalidad y parto vaginal a término. 
Aspecto dismórfico, con proptosis ocular marcada sobre todo del globo ocular 
derecho, hipoplasia maxilar, aplanamiento del ángulo frontonasal, retrognatia,  nariz 
grande ganchuda (Fig.1) y pulgares gruesos (Fig.2 y 3). Al mes de vida ingresa por 
escasa ganancia ponderal y dificultad respiratoria con estridor inspiratorio y tiraje 
supraesternal y subcostal. Se realiza fibroendoscopia con estenosis completa de la 
coana derecha y parcial de la coana izquierda que impide el paso del fibroscopio. 
Ambos conductos auditivos externos presentan estenosis importante.  TAC de cráneo-
cara-cuello muestra inicio de cierre de la sutura coronal, cierre de la sutura metópica 
en su mitad inferior con reducción de la fosa anterior y órbitas e importante 
proptopsis ocular(Fig.4), hipoplasia del maxilar, estenosis de coanas, fisura posterior 
del paladar óseo y estenosis de ambos conductos auditivos externos. En región 
cervical fusión de arcos posteriores C2-C3 y C6-C7 (Fig.5). El estudio genético es 
compatible con Síndrome de Pfeiffer (mutación Cys 342Arg en FGFR2). Ante el 
empeoramiento clínico y gasométrico se decide intubación orotraqueal con vía aérea 
difícil (Lehan-Cormack III) y tras un mes en ventilación se realiza traqueostomía. El 
paciente se traslada a un centro con cirugía maxilofacial infantil. 
 
 

 

Figura 1: Hipoplasia medio facial. Proptosis. 

 

 

 

Figura 2: pulgares de pies gruesos  
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Figura 3: pulgares de manos gruesos  

 

 

 

 

Figura 4: TAC de cráneo—cara: inicio  de cierre de la 
sutura coronal, cierre de la sutura metópica en su 
mitad inferior con reducción de la fosa anterior y 
órbitas e importante proptopsis ocular 

 

 

 

Figura 5: TAC cráneo:  fusión de arcos posteriores 
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DISCUSIÓN 
 
El síndrome de Pfeiffer es la acrocefalosindactilia (craneosinostosis y sindactilia) más 
frecuente tras el síndrome de Apert.  Ambos síndromes tienen en común una 
mutación en el receptor del factor de crecimiento  de  los fibroblastos. Es una entidad 
rara que afecta a 1 cada 100,000 individuos. 
 
Basado en la severidad  del fenotipo, se clasifica en tres subtipos clínicos: 
• Tipo  1   o "clásico": manifestaciones leves incluyendo braquicefalia, hipoplasia 
mediofacial y anomalías en dedos de manos y pies. Se asocia a un desarrollo  
neurológico e intelectual normal. 
• Tipo 2: consiste en una deformidad  trilobulada del cráneo (cráneo en trébol), 
proptosis extrema, anomalías en dedos de manos y pies, anquilosis o sinostosis del 
codo, retraso del desarrollo y complicaciones neurológicas. El cráneo en trébol puede 
ocasionar limitación en el crecimiento cerebral y la extrema proptosis puede causar 
afectación visual. 
• Tipo 3 es similar al tipo 2 pero sin cráneo en trébol.  
 
Se trata de un síndrome genéticamente heterogéneo.  La etiología es autosómica 
dominante en el tipo I  causado por mutaciones en  los genes  FGFR1 o  FGFR2, y 
esporádica  en los tipos II y III, causados generalmente por mutaciones en el gen  
FGFR2. Las mutaciones en el  gen  FGFR1 se asocian generalmente a manifestaciones 
más leves. 
 
La craneosinostosis  afecta a menudo a la sutura coronal y ocasionalmente a las 
suturas sagitales. La falta de desarrollo del hueso maxilar ocasiona falta de desarrollo 
de las órbitas con exoftalmos o proptosis que puede ocasionar daño de la cornea por 
sequedad y queratosis de exposición. El grado de pérdida auditiva es variable. Los 
hallazgos más habituales son estenosis y/o atresia del conducto auditivo externo e 
hipoplasia del oído medio.  
La hipoplasia del maxilar condiciona además un menor tamaño nasal con estenosis o 
atresia coanal, menor calibre faríngeo y laríngeo con restricción aérea y distress 
respiratorio.  Más raramente se han descrito anomalías traqueales.  El pronóstico 
depende de la severidad de las anomalías asociadas.  Las anomalías congénitas de la 
vía aérea superior son la causa más importante de morbilidad y mortalidad en los 
subtipos II y III, pero son raras en el subtipo I. 
 
El tratamiento primario de las craneosinostosis es la reconstrucción quirúrgica que 
generalmente requiere cirugía en varias etapas. La primera cirugía suele ser precoz, 
sobre los tres meses de vida, con la intención de evitar la compresión cerebral 
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remodelando el cráneo y si es necesario  expandir las órbitas. Este tratamiento precoz 
reduce el riesgo de complicaciones secundarias como hidrocefalia. En una segunda 
etapa se realizará cirugía facial para reducir el exoftalmos, la hipoplasia mediofacial y 
la estenosis de coanas  
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