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RESUMO 

 

As craniossinostoses constituem um grupo heterogêneo de síndromes 

caracterizadas por uma fusão sutural prematura que ocorre isoladamente ou associada a 

outras anomalias. A retrusão facial é regra nas craniossinostoses faciais, com inversão 

da oclusão, recuo dos zigomáticos, falta de projeção nasal, desencadeando déficits 

funcionais como: defeitos na mastigação, má proteção ocular, exotropia e dificuldade 

respiratória por falta de profundidade da faringe. Postula-se que uma malformação da 

base do crânio tenha como consequência a fusão prematura das suturas cranianas. O 

objetivo deste estudo é descrever e analisar através de exames cefalométricos obtidos a 

partir de tomografias computadorizadas com reconstruções tridimensionais o fenótipo 

cefalométrico das craniossinostoses sindrômicas e as peculiaridades da caracterização 

pontos anatômicos referentes a essa patologia. Apresentamos análise cefalométrica de 

uma série de casos de pacientes com craniossinostose sindrômica caracterizada por S. 

Crouzon (4 casos), S. Apert (1 caso), e S. Pfeiffer (1 caso). Nossos resultados 

demostraram que o fenótipo cefalométrico das craniossinostoses sindrômicas apresenta 

discrepância grave entre os complexos craniomaxilomandibulares associada à restrição 

do crescimento da base do crânio, exibindo maxila retruída e mandíbula em posição 

anteriorizada. Quando comparados à norma clínica apresentam retrusão maxilar grave, 

diminuição da base posterior do crânio, retroposição horizontal da maxila no sentido 

anteroposterior, retroinclinação do plano palatal e mordida aberta esquelética, e 

tendência a desenvolver Classe III de Angle. O estudo cefalométrico tridimensional 

torna-se uma propedêutica recomendada para as craniossinostoses sindrômicas visando 

intervenções cirúrgicas, terapias ortodônticas e estéticas pois exigem abordagens 

clínicas precoces que modificam os pontos anatômicos craniofaciais fundamentais para 

um correto diagnóstico e programa terapêutico. 

 

Palavras-chave: craniossinostoses sindrômicas, síndrome de Apert, síndrome de 

Crouzon, cefalometria. 
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ABSTRACT 

 

Craniosynostosis is a heterogeneous group of syndromes characterized by 

premature suture fusion that occurs alone or associated with other anomalies. Facial 

retrusion is a rule in facial craniosystosis, with inversion of occlusion, recoil of 

zygomatics, lack of nasal projection, triggering functional deficits such as: defects in 

chewing, poor eye protection, exotropia and difficulty breathing due to lack of pharynx 

depth. It is postulated that a malformation of the base of the skull has as a consequence 

the premature fusion of cranial sutures. The aim of this study is to describe and analyze 

through cephalometric examinations obtained from computed tomography scans with 

three-dimensional reconstructions the cephalometric phenotype of syndromic 

craniosystosis and the peculiarities of the characterization of anatomical points related 

to this pathology. We present cephalometric analysis of a series of cases of patients with 

syndromic craniosynostosis characterized by S. Crouzon (4 cases), S. Apert (1 case), 

and S. Pfeiffer (1 case).  Our results showed that the cephalometric phenotype of the 

syndromic craniosystosis presents a severe discrepancy between the 

craniomaxillomandibular complexes associated with the restriction of the growth of the 

skull base, presenting a retrudible maxilla and a mandible in an anteriorposition.  When 

compared to the clinical norm, they present severe maxillary retrusion, decreased 

posterior base of the skull, horizontal retroposition of the maxilla in the anteroposterior 

direction, retroinclination of the palatal plane and skeletal open bite, and tendency to 

develop Angle Class III.  Three-dimensional cephalometric study becomes a 

recommended propaedeutic for syndromic craniosynostosis aimed at surgical 

interventions, orthodontic and aesthetic therapies because they require early clinical 

approaches that modify the anatomical craniofacial points fundamental to a correct 

diagnosis and therapeutic program.   

 

Keywords: syndromic craniosynostosis, Apert syndrome, Crouzon syndrome, 

cephalometry. 
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1 INTRODUÇÃO 

O termo craniostenose foi introduzido por um reconhecido patologista alemão, 

Virchow, em 1851 (DELASHAW et al., 1989). Posteriormente, a designação 

craniossinostose passou a ser usada por Ingraham e outros pesquisadores 

(INGRAHAM; MATSON; ALEXANDER, 1948).  Tecnicamente, a craniossinostose 

corresponde ao processo de fusão prematura das suturas, sendo a craniostenose o 

resultado desse processo, apresentando como consequência deformidades cranianas ou 

craniofaciais e graus variados de desproporção volumétrica entre o crânio e o encéfalo. 

As alterações nas suturas causam restrições no desenvolvimento de parte do crânio, 

compensadas por crescimento anormal em outras áreas (GOOS; MATHIJSSEN, 

2019). Quanto mais suturas estiverem envolvidas na fusão prematura, maior é o risco 

da subsequente restrição do crescimento normal do cérebro e limitação do 

desenvolvimento neurológico da criança; podendo, em alguns casos, levar à um 

aumento da pressão intracraniana (TAYLOR et al., 2001). Também, à medida que a 

gravidade da patologia aumenta, é maior a incidência de distúrbios associados 

(COHEN, 1977). 

Segundo a Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM - 2021) e Wenger, 

Miller e Evans (2020), as craniossinostoses constituem um grupo heterogêneo de 

síndromes caracterizadas por uma fusão sutural prematura que ocorre isoladamente ou 

associada a outras anomalias. Dentre as mais de 70 síndromes descritas, a síndrome de 

Crouzon e a síndrome de Apert são as mais conhecidas, tendo sido realizadas diversas 
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pesquisas nos últimos 10 anos, a fim de fornecer uma melhor compreensão da etiologia 

e da patogenia destas doenças. 

A retrusão facial é regra nas craniossinostoses faciais, com inversão da oclusão, 

recuo dos zigomáticos, falta de projeção nasal. Além do problema estético, a retrusão do 

terço médio da face traz problemas funcionais: defeitos na mastigação, má proteção 

ocular, exotropia e dificuldade respiratória por falta de profundidade da faringe 

(SANTOS, 2010). À respeito desse último aspecto, crianças com síndromes 

Craniofaciais (SCF), em especial aquelas com craniossinostose sindrômica associada à 

hipoplasia médio–facial, micrognatia, hipotonia muscular, compressão de tronco 

cerebral (acondroplasia) ou deformação na base de crânio, apresentam prevalência de 

Síndrome da Apneia Obstrutiva do Sono (SAOS) de até 40% (ALONSO; CARPES; 

HALLINAN, 2009).  

Postula-se, então, que uma malformação da base do crânio tenha como 

consequência a fusão prematura das suturas cranianas evoluindo com hipoplasia 

centrofacial e formato craniano variando de acordo com as suturas envolvidas 

(GOODRICH; 2005). Esta hipoplasia do terço médio da face causa deficiência maxilar 

e a consequente obstrução das vias aéreas superiores, devido ao desvio septal, as 

anormalidades do centro do nariz e estreitamento rinofaríngeo. Esta pode levar à 

angustia respiratória aguda, dispneia do tipo polipneia e até mesmo apneia do sono 

(JOHAL; PATEL; BATTAGEL, 2007), que serão discutidas acordando com os 

resultados desse estudo. 

Além das questões fisiológicas, existem as incertezas sobre o comportamento e 

as características das estruturas anatômicas craniofaciais desses pacientes. Neste 

sentido, exames convencionais como a cefalometria computadorizada têm possibilitado 
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avaliar alterações de tamanho, forma e deslocamento dos componentes faciais durante o 

período de crescimento craniofacial, mostrando-se um método válido de diagnóstico na 

avaliação dos padrões de normalidade do crânio e da face, aferindo medidas angulares e 

lineares com padronização e precisão. Diversos autores, dentre eles Steiner (1953), 

publicaram seus métodos de avaliação, atribuindo uma norma clínica, determinando 

valores para cada uma das medidas craniofaciais, para fins comparativos com os valores 

encontrados nas estruturas craniofaciais dos pacientes. 

As análises cefalométricas dos pacientes com craniossinostoses sindrômicas 

(CS) demonstram que os vetores de tração óssea do terço médio da face podem se 

apresentar de maneiras diferentes em cada grupo sindrômico, e representam pontos 

decisivos para o planejamento das cirurgias de avanço facial e da elaboração de um 

plano de tratamento ortopédico funcional maxilar, visando a liberação das vias aéreas e 

consequente estimulo do crescimento dos ossos maxilares (GHIZONI et al., 2016). 

Poucos estudos, entretanto, têm avaliado os verdadeiros padrões e tendências de 

crescimento dos pacientes com craniossinostoses sindrômicas, pois estas patologias 

exigem abordagens cirúrgicas precoces que modificam os pontos anatômicos 

craniofaciais fundamentais para um prognóstico do ponto de vista cefalométrico.  

Desta forma, este estudo tem como objetivo realizar uma avaliação 

cefalométrica em pacientes com craniossinostoses sindrômicas não tratados cirúrgica e 

ortodonticamente, demonstrando a condição real da patologia, utilizando a postura 

natural da cabeça, associada ao emprego do plano de referência horizontal de Frankfurt, 

definido e reprodutível, associando-o aos planos cefalométricos. 
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2 JUSTIFICATIVA  

Sendo o Instituto Nacional Fernandes Figueira (IFF) um Centro de Referência 

para Atendimento Integral a Indivíduos com uma Doença Rara (Portaria nº 

09/003.725/2014), constituindo, portanto, um centro de referência regional para 

atendimento integral dos indivíduos com uma doença rara envolvendo déficit 

intelectual, doenças metabólicas e defeitos congênitos. A complementação de 

informações a respeito das características fenotípicas e potencial de crescimento dos 

indivíduos com Craniossinostoses sindrômicas tornam-se necessárias. 

O crescimento facial tem sido objeto de grande discussão em relação às 

craniossinostoses associadas às síndromes. Vários estudos têm divergido no que 

concerne a vários aspectos deste tema (TONELLO, 2016). E, poucos estudos brasileiros 

têm descrito o padrão e a tendência de crescimento facial dos pacientes com 

craniossinostoses sindrômicas não submetidos a procedimentos cirúrgicos; o que nos 

remete à pesquisa e obtenção de referências morfológicas precisas para o correto 

diagnóstico e encaminhamento do paciente com  CS (LIMA et al., 2009). 

A análise dos vetores cefalométricos e a possível constatação de que os pacientes 

com craniossinostoses sindrômicas não apresentariam crescimento facial no sentido 

anteroposterior fazem avaliar a possibilidade da realização de melhor diagnóstico, e 

quantificar a necessidade de hipercorreção cirúrgica dos avanços faciais realizados em 

idades precoces.   

3 OBJETO 

Padrão cefalométrico nas craniossinostoses sindrômicas. 
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4 HIPÓTESE 

O padrão cefalométrico dos pacientes com craniossinostose sindrômica 

apresenta discrepância no sentido anteroposterior  e inclinações de plano palatal 

diferentes que relatado em relação à norma clínica, preconizadas na literatura, segundo 

Steiner (1953) e Ricketts (1957). 

 

5 OBJETIVOS 

Este estudo exploratório tem como objetivo geral descrever os graus de 

discrepância nos complexos craniomaxilomandibulares nas craniossinostoses múltiplas 

sindrômicas em acompanhamento no Instituto Nacional Fernandes Figueira. 

 

Objetivos específicos: 

  

 Caracterizar as Craniossinostoses Sindrômicas. 

 Identificação dos pontos cefalométricos do grupo sindrômico. 

 Avaliar e quantificar, as características e crescimento cranianas e do 

terço médio da face nas Craniossinostoses Sindrômicas, através de 

cefalometrias, comparativo à norma clínica.  

 Avaliar os graus de discrepâncias do complexo craniomaxilomandibular 

nas Craniossinostoses Sindrômicas. 
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6 REFERENCIAL TEÓRICO 

6.1. Craniossinostoses 

As craniossinostoses são malformações congênitas, ocorrendo na incidência de 

1:2000 nascidos vivos, caracterizadas pelo fechamento precoce de uma ou mais suturas 

cranianas, que resultam em uma deformidade craniana ou craniofacial e graus variados 

de desproporção volumétrica entre o crânio e o encéfalo (MELO, 2014). O diagnóstico 

pode ser sugerido desde a fase intrauterina, através dos exames de ultrassonografia (US) 

ou ressonância magnética (RM) fetal, onde se pode observar assimetrias cranianas ou 

craniofaciais (SIMANOVSKY et al., 2009). 

Existem inúmeras classificações para as craniossinostoses, sendo divididas em 

sindrômicas ou não sindrômicas; isoladas, simples, quando comprometem uma única 

sutura, ou completas, e complexas se associadas a outras malformações, e com 

comprometimento de múltiplas suturas, entre outras (KAJDIC; SPAZZAPAN; 

VELNAR, 2018). 

A classificação mais utilizada, baseia-se na sutura comprometida, podendo 

apresentar 04 tipos principais: a escafocefalia ou dolicocefalia, que apresenta 

fechamento precoce da sutura sagital, sendo a mais prevalente, representando 50% dos 

casos; a trigonocefalia, que apresenta fechamento precoce da sutura metópica; a 

plagiocefalia, representada pelo fechamento precoce da sutura coronal ou lambdoide, 

unilateral; e, a braquicefalia ou turricefalia, caracterizada pelo fechamento precoce das 

suturas coronais e/ou lambdoides (RENIER; ARNAUD; MARCHAC, 2006). Estas 

deformidades cranianas quando não tratadas, podem propiciar danos psicológicos ao 

indivíduo, fazendo com que ampliem o isolamento social (MASSIMI et al., 2012).  
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No que concerne à etiologia, forças biomecânicas, mutações de determinados 

grupos de genes e expressões locais de fatores de crescimento, têm sido analisados. 

Algumas hipóteses foram aventadas, como uso indiscriminado de alguns 

anticonvulsivantes durante a gestação, distúrbios metabólicos, tabagismo materno 

durante a gestação, hipertireoidismo, idade avançada dos pais, gemelaridade, 

posicionamento fetal, craniossinostose familiar, aberrações cromossômicas, entre outras 

(RENIER; ARNAUD; MARCHAC, 2006; GOOS; MATHIJSSEN, 2019). 

Algumas malformações podem estar associadas, como malformações do sistema 

nervoso central (SNC), cardíacas e urológicas.  Segundo Renier et al.(2006), estas 

malformações no SNC podem estar presentes em aproximadamente 0,6% dos 

indivíduos com escafocefalia, 4,3% na trigonocefalia, 2,2% nas plagiocefalia e 4,5% 

nos casos de braquicefalia não sindrômica. 

 6.1.1 Craniossinostoses sindrômicas 

Segundo Warren e Longaker (2001), as craniossinostoses estão associadas a 

mais de 150 síndromes descritas. Dentre as craniossinostoses sindrômicas, as síndrome 

de Apert, Crouzon, Pfeiffer, Muenke e Saethre-Chotzen são as mais comuns (RENIER; 

ARNAUD; MARCHAC, 2006; GOOS; MATHIJSSEN, 2019) (Tabela 1).  
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Tabela 1 – Síndromes genéticas e suas características clínicas e moleculares 

 
Fonte: Elaboração Própria 
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6.1.1.1 Síndrome de Apert  

A síndrome de Apert, descrita por Eugene Apert em 1906, é uma doença genética de 

herança autossômica dominante. Na maioria dos casos, a doença resulta de uma mutação 

germinativa parental e mostra uma prevalência de 1 a cada 64.000 nascimentos 

(PASSOS‐BUENO et al., 1999; GOOS, MATHIJSSEN, 2019), representando 4 a 5% das 

craniossinostoses sindrômicas, com alta incidência em asiáticos (OBEROI; HOFFMAN; 

VARGERVIK, 2012). A síndrome de Apert tem como principais características: a acrocefalia 

devido à sinostose precoce das suturas coronais, associada a amplo defeito na linha média da 

calvária e a sindactilia simétrica, envolvendo as quatro extremidades (Figura 1).  

 

                         Figura 1 - Sindactilia simétrica característica da Síndrome de Apert 

                             Fonte: https://pt.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADndrome_de_Apert 

Apresenta hipoplasia no terço médio da face, o que conduz à inversão da oclusão 

dentária, resultando em prognatismo severo. Como outra característica oral exibe hiperplasia 

gengival acentuada, por vezes simulando uma fissura palatina, ou mesmo combinada à uma 

fissura palatina verdadeira (Figura 2) (GOMES; SILVA; TANNURE, 2017; PAULA, 2019; 

https://pt.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADndrome_de_Apert
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PETERSON; PRUZANSKY, 1974). O tratamento destes pacientes é realizado por ordem 

multidisciplinar.  

O planejamento cirúrgico deve ser feito em etapas, onde a craniotomia com objetivo de 

descompressão cerebral deve ser realizada na infância; o avanço do terço médio, melhora o 

fluxo aereonasal, pode ser feita na puberdade, e finalmente a cirurgia ortognática, que para 

melhora da  oclusão e estética, pode ser planejada na adolescência (CARNEIRO et al., 2008). 

A síndrome de Apert é causada por mutações dominantes em heterozigose no gene FGFR2 

(OMIM, 2021). 

 

Figura 2 - Paciente com da Síndrome de Apert apresentando hipoplasia do terço médio da face, mordida 

aberta, prognatismo, atresia maxilar e pseudofenda palatina.  

Fonte: Hohoff A, Joos U, Meyer U, Ehmer U, Stamm T. The spectrum of Apert syndrome: phenotype, 

particularities in orthodontic treatment, and characteristics of orthognathic surgery. Head Face Med. 2007 Feb 8; 

3:10. 

http://www.head-face-med.com/content/3/1/10
http://www.head-face-med.com/content/3/1/10
http://www.head-face-med.com/content/3/1/10
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6.1.1.2 Síndrome de Crouzon 

A síndrome de Crouzon ou Disostose craniofacial tipo I foi descrita em 1912 pelo 

neurologista francês Octave Crouzon. O padrão de herança é o autossômico dominante, sendo 

a maior parte dos casos decorrentes de mutações novas. A penetrância é completa e há grande 

variabilidade clínica (COHEN, 1993b). É uma afecção rara, que compromete o 

desenvolvimento do esqueleto craniofacial e que, apesar de incomum, possui 50% de risco de 

transmissão quando um dos pais possui a doença, sem depender do sexo do concepto. 

Dependendo dos métodos de diagnóstico e da população em estudo, a incidência da 

craniostenose é variável, encontrando-se entre 1:50.000 e 1:1.000 crianças. Não há distinção 

de acometimento quanto ao sexo, porém quando as craniostenoses são dos tipos sagital e 

metópica sua predominância aumenta no sexo masculino, enquanto a craniostenose coronal é 

mais encontrada no sexo feminino (CARINCI et al., 2005). Clinicamente é caracterizada pela 

fusão prematura de uma ou mais suturas, sendo a coronal mais frequente, seguida pela sagital 

e lambdoide (LOPES DA SILVA et al., [s.d.]). Nessa síndrome ocorre hipoplasia da face 

média, as órbitas são rasas, o que promove a proptose ocular (Figura 3). A síndrome de 

Crouzon é causada por mutações dominantes em heterozigose no gene codificando o Receptor 

de Crescimento Fibroblástico-2 (FGFR2) (OMIM , 2021). 
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Figura 3 . Paciente com Síndrome de Crouzon apresentando hipoplasia do terço médio da face, 

prognatismo e proptose ocular 

Fonte: (RIBEIRO, 2014, p. 18) 

6.1.1.3 Síndrome de Pfeiffer 

Descrito pela primeira vez em 1964 por Rudolf Pfeiffer, a síndrome de Pfeiffer é uma 

doença autossômica dominante que inclui craniossinostose, hipoplasia da face, braquidactilia, 

polegares largos e desviados medialmente, haluces grandes e largos e outras anomalias 

esqueléticas. Esta alteração é clinicamente heterogênea. Esta síndrome pertence ao grupo das 

acrocefalosindactilias que se caracterizam por encerramento prematuro das suturas cranianas e 

anomalias das mãos e pés (WENGER; MILLER; EVANS, 2020). 

A síndrome de Pfeiffer tem transmissão autossômica dominante. Em 1993, com base 

em achados clínicos, Cohen dividiu o síndrome de Pfeiffer em três tipos clínicos com 

implicações diagnósticas e prognósticas (COHEN, 1993a). De acordo com a classificação de 

Cohen, o tipo 1 é o clássico descrito por Pfeiffer e representa a expressão menos grave. Estes 

indivíduos apresentam craniossinostose, hipoplasia ligeira da face com pouca ou nenhuma 

proptose ocular, polegares levemente largos e minimamente desviados e haluces grandes e 

largos. O tipo 2 representa a mais grave afecção, com crânio em trevo, hipoplasia da face, 
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proptose ocular acentuada, múltiplas anomalias esqueléticas (sinostose rádio-ulnar-umeral, 

polegares largos e desviados e haluces grandes e largos) e sindactilia variável. Finalmente o 

tipo 3 representa uma forma intermédia. Os indivíduos deste grupo têm as deformidades 

faciais e do esqueleto observadas no tipo 2, não apresentando crânio em trevo. O prognóstico 

da doença depende do tipo a que pertence. O tipo 1 geralmente tem um bom prognóstico e na 

maioria dos casos a inteligência é normal. Os tipos 2 e 3 têm, geralmente, mau prognóstico, 

estando associados às alterações graves no crescimento e desenvolvimento, podendo ocorrer o 

óbito nos dois primeiros anos de vida (Figura 4) (ALMEIDA et al., 2000). A síndrome de 

Pfeiffer é causada por mutações dominantes em heterozigose no gene FGFR1 ou no gene 

FGFR2 (OMIM, 2021b). 

 

Figura 4. Fenótipos das 3 classificações da Síndrome de Pfeiffer 

. 

Fonte: (MEDICINE ONLINE, [s.d.]) 

6.1.1.4. Síndrome de Muenke 

 A síndrome de Muenke, cujas bases genéticas foram descritas por Maximilian 

Muenke, apresenta variabilidade fenotípica considerável , mesmo dentro da mesma família 

(KRUSZKA et al., 2016; RANNAN-ELIYA et al., 2004) As características podem incluir 

sinostose coronal, mais frequentemente bilateral que unilateral; sinostose de outras suturas, 
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todas as suturas, que é denominada pan sinostose, ou nenhuma sutura; ou ainda apresentar a 

macrocefalia. A sinostose coronal bilateral normalmente resulta em braquicefalia, embora 

possa ser observada turribraquicefalia ou crânio em trevo. A sinostose coronal unilateral 

resulta em plagiocefalia anterior (KRUSZKA et al., 2016). Outros achados craniofaciais 

normalmente incluem: mandamento temporal; aumento da distância intercantal, ptose ou 

proptose, retrusão da face média e palato excessivamente arqueado ou fenda labial e 

palatina. Estrabismo é comum em indivíduos afetados, assim com epilepsia, anomalias 

intracranianas, deficiência intelectual, fusões de ossos do carpo e/ou do tarso, braquidactilia, 

dedos largos, polegares largos e/ou clinodactilia, e achados radiográficos de falanges médias 

do dedal e/ou epífises em forma de cone (Figura 5). A craniossinostose de Muenke é causada 

por uma mutação dominante específica em heterozigose no gene FGFR3 (OMIM, 2021c). 

 

Figura 5. Paciente com Síndrome de Muenke apresentando dismorfismo craniano e aumento da distância 

intercantal 

Fonte:(SAXENA, [s.d.]) 
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6.1.1.5. Síndrome de Saethe-Chotzen   

A síndrome de Saethre-Chotzen (SCS) segue uma herança autossômica dominante de 

transmissão, com penetrância completa e expressividade variável (GALLAGHER; 

RATISOONTORN; CUNNINGHAM, 2019). É caracterizada por craniossinostose, 

apresentando braquicefalia ou acrocefalia, geralmente com sinostose da sutura coronal, linha 

fina frontal baixa, nariz de papagaio com desvio de septo, hipoplasia maxilar, ptose das 

pálpebras, estrabismo, erro de refração, estenose do ducto lacrimal, hipertelorismo, distopia 

cantorum, braquidactilia e padrões dermatoglíficos anormais (Figura 6). Muitos casos de SCS 

foram relatados anteriormente, mas diagnosticados erroneamente como síndrome de Crouzon, 

síndrome "pseudo-Crouzon", craniossinostose simples, microcefalia ou outra categoria 

diagnóstica inadequada (BOURGEOIS et al., 1998). A síndrome de Saethre-Chotzen é 

causada por uma mutação dominante em heterozigose no gene TWIST1 (OMIM, 2021d). 

 

 
 

Figura 6. Paciente com Síndrome de Saethre-Chotzen 

Fonte: (CHILDREN`S HOSPITAL OF PHILADELPHIA, [s.d.]) 
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6.2. Diagnóstico das craniossinostoses sindrômicas 

 

O diagnóstico inicial de craniossinostose é fundamentalmente clínico, embasado na 

história clínica e no exame físico do paciente e de seus familiares. O reconhecimento precoce 

é essencial e o encaminhamento tardio a serviços de referência está associada a complicações 

clínicas e prognósticos cirúrgicos menos satisfatórios (MATHIJSSEN, 2015). 

A radiografia de crânio é utilizada em alguns serviços como primeiro exame 

diagnóstico considerando baixo custo e ampla disponibilidade. Apesar da radiografia ser 

considerada um exame com baixa acuidade, contribui com muitas informações e pode excluir 

o diagnóstico de craniossinostose caso todas as suturas cranianas estejam nitidamente 

patentes. 

  A ultrassonografia de suturas cranianas é considerada por alguns autores como uma 

alternativa à radiografia de crânio (MATHIJSSEN, 2015). 

A TC de crânio com reconstrução tridimensional tem importância crescente no 

diagnóstico radiológico das craniossinostoses uma vez que auxilia no planejamento 

terapêutico e caracterização do dismorfismo craniano. Devido à sua superior representação 

óssea é a principal técnica de imagem utilizada na avaliação da craniossinostose, permitindo 

uma análise detalhada da calota e da base do crânio, além de avaliar as alterações derivadas 

das estenoses nas fossas cranianas, ossos da face e órbitas (KHANNA et al., 2011). 

A TC é extremamente útil na avaliação pré-operatória da deformidade do crânio, das 

alterações intracranianas agudas pós-operatórias imediatas, como sangramentos, e no 

acompanhamento pós-operatório da calvária (KHANNA et al., 2011).  
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A hipótese diagnóstica pode ser aventada desde o período intrauterino, por meio da 

ultrassonografia ou ressonância magnética fetal, auxiliando no diagnóstico diferencial de 

outras patologias que também resultem em assimetria  craniofacial, como a  plagiocefalia 

posicional, o torcicolo congênito, a microssomia hemifacial e a paralisia facial congênita 

(BADVE et al., 2013). 

A maioria das craniossinostoses apresenta transmissão autossômica dominante     e 

expressividade variável, em que os pacientes, muitas vezes, apresentam sinais clínicos 

muito sutis. Essa grande variabilidade fenotípica pode dificultar o diagnóstico, em alguns 

casos. COHEN (1999), publicou um artigo ilustrativo sobre esse assunto, discutindo a 

possível diferença da interpretação clínica ao se fazer um diagnóstico, devido à 

sobreposição de sinais nas diversas condições apresentadas por pacientes com 

craniossinostoses sindrômicas. 

Devido a esse padrão de herança comum, à grande probabilidade de transmissão 

do alelo mutante e, principalmente, à grande dificuldade de se determinar os indivíduos 

realmente afetados nos casos brandos, faz-se importante o diagnóstico molecular  em 

muitas situações clínicas (FREITAS, 2005). 

O estudo das craniossinostoses foi enriquecido nas últimas décadas pela 

identificação de mutações patogênicas nas síndromes clássicas mais comuns e pela 

identificação    de moléculas e vias-chave no desenvolvimento de suturas cranianas. A 

disponibilidade de abordagens complexas incluindo sequenciamento completo de exoma e 

genoma para a pesquisa em genética molecular revelou  genes e mutações em  indivíduos 
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com craniossinostose, no entanto, tais investigações não são rotineiras no contexto clínico 

(TWIGG; WILKIE, 2015). 

Após o diagnóstico clínico, complementado por estudo molecular, o adequado 

aconselhamento genético para os membros da família pode ser favorecido. O 

aconselhamento consiste em fornecer aos indivíduos informações sobre a natureza, 

padrões de herança e implicações de desordens genéticas. 

6.3. Crescimento craniofacial  

John Hunter, em 1771, foi o primeiro a propor uma teoria para o crescimento 

craniofacial, baseando-se na capacidade de remodelação óssea (ENLOW, 1966). Suas ideias 

surgiram quando ao avaliar a porção distal dos segundos molares decíduos em uma mandíbula 

infantil, supôs que para que houvesse espaço necessário para os dentes permanentes era 

preciso que a mandíbula crescesse em direção posterior por reabsorção da borda anterior e 

aposição óssea da borda posterior do ramo ascendente, e que isso contribuía para o 

irrompimento dos dentes posteriores permanentes. Um século mais tarde, Humphry, em 1871, 

confirmou essa hipótese utilizando implantes metálicos justapostos inseridos nos ramos 

ascendentes da mandíbula de porcos (ENLOW, 1966). 

Sicher, em 1947, constatou a partir de estudos histológicos, que as suturas eram 

responsáveis por grande parte do crescimento craniofacial, elaborando a teoria da dominância 

sutural. Sicher constatou que a proliferação do tecido conjuntivo nas suturas resultava no 

distanciamento dos ossos, movimentando-os na direção de menor resistência (SICHER, 1947). 

Scott (apud JANSON et al., 2013), em 1953, postulou  que o deslocamento para baixo e para 

frente da face era primariamente atribuído aos ossos da base do crânio, septo nasal e vômer, e 
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sugeriu que a cartilagem constituía  um tecido mais tolerante à pressão que as suturas 

vascularizadas e sensíveis e provavelmente possuía maior capacidade de impulsionar 

expansivamente  o complexo naso-maxilar para baixo e para frente . 

Segundo Moss (1975), a determinação dos crescimentos ósseo e cartilaginoso é uma 

resposta ao crescimento intrínseco de estruturas associadas, por ele denominadas matrizes 

funcionais, observando que o código genético para o crescimento esquelético está fora do 

esqueleto ósseo.  Moss acreditava que cada componente da matriz funcional desempenharia 

uma função fundamental, como respiração, fala, mastigação, enquanto os tecidos esqueléticos 

apoiariam e protegeriam essas matrizes funcionais associadas. O tecido esquelético cresceria 

somente em resposta ao crescimento dos tecidos moles e o efeito seria uma translação passiva 

dos componentes esqueléticos no espaço.   

Enlow (1965) desenvolveu a teoria do crescimento em V, que se baseia no princípio de 

que “o crescimento sobre os extremos livres aumenta a distância entre eles mesmos”. Muitos 

ossos faciais ou cranianos têm uma conformação em forma de V. A deposição óssea acontece 

no lado interno do V, e a reabsorção óssea ocorre na superfície externa. A direção do 

movimento está voltada para a extremidade ampla do V. Assim, crescimento e alargamento 

simultâneos se processam por adição de osso na parte interna e remoção na parte externa. A 

aplicação desse princípio pode ser feita em diversas estruturas da maxila e da mandíbula, 

como o crescimento da órbita e do palato (ENLOW, 1993).  

O crânio humano é uma estrutura complexa formada por 2 componentes principais: o 

viscerocrânio , ou esqueleto facial, e o neurocrânio, formado pelos ossos da base do crânio e 

pela calota craniana (MORRISS-KAY; WILKIE, 2005) (Figura 1). O viscerocrânio é derivado 
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da crista neural, enquanto o neurocrânio tem origem predominantemente mesodérmica 

paraxial, com algumas estruturas derivadas da crista neural (SADLER, 2021). 

Segundo Moss (1975), o crescimento do neurocrânio e do viscerocrânio são 

desencadeados por ação das suas matrizes funcionais, conceito no qual está implícito, que o 

crescimento de qualquer osso representa o resultado final, das conexões funcionais 

estabelecidas entre esse osso e a totalidade dos tecidos moles que com ele conjuntamente atua. 

Desta maneira, as matrizes funcionais responsáveis pelo crescimento do viscerocrânio estão 

essencialmente representadas pela erupção dentária, pela ação desenvolvida pelos movimentos 

de mastigação e pelo crescimento da língua, bem como pelo incremento da respiração nasal. 

Acrescente-se ainda, a ação desempenhada pelo crescimento do globo ocular no 

desenvolvimento das cavidades orbitárias, estruturas que pertencem simultaneamente ao 

neurocrânio e ao viscerocrânio, cujos processos de crescimento têm influência recíproca 

(Figura 7). 

Von Limborg (1968, 1970 e 1972 apud JANSON et al., 2013) desenvolveu uma 

compilação de várias teorias na tentativa de confrontar e considerar as muitas complexidades 

envolvidas na regulação do crescimento. De acordo com seus estudos, o crescimento 

craniofacial é influenciado por fatores genéticos e ambientais. Faz referência a atuações de 

hormônios, condições alimentares, influências ambientais e à hereditariedade, que determinam 

a quantidade e a qualidade de crescimento. Sua interpretação do crescimento divide a cabeça 

em condrocrânio e desmocrânio. 
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Figura 7 - Neurocrânio e Viscerocrânio: Ilustração do crânio neonatal humano observado do ponto de 

vista craniocaudal e lateral direito. 

                                                          Fonte: (OLIVEIRA, 2018) 

 

De acordo com a teoria de Petrovic (apud JANSON et al., 2013), o crescimento das 

várias regiões craniofaciais advém da interação de uma série de mudanças causais e 

mecanismos de biofeedback. Petrovic, em suas pesquisas, constatou uma predeterminação não 

genética no comprimento final da mandíbula, em que a direção e a magnitude da variação do 

crescimento condilar foram notadas como respostas quantitativas ao aumento da maxila. Essas 

ideias permitem melhor compreensão da ação dos aparelhos ortopédicos no crescimento 

mandibular. 

À medida que o cérebro cresce, os ossos que o recobrem se expandem em altura, 

profundidade e largura. Esses ossos são auxiliados pelo sistema de suturas, fontanelas e 

alongamento das sincondroses, além do próprio processo de deslizamento da remodelação 

óssea, por aposição na superfície externa e reabsorção na superfície interna. O deslocamento 

primário de cada osso gera tensão nas suturas, que resulta em neoformação óssea nas bordas 
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dos ossos articulados. A fusão completa ou parcial das suturas e sincondroses craniofaciais 

impedem o deslocamento normal entre os ossos envolvidos (KREIBORG; ADUSS, 1986), 

restringindo o espaço para o crescimento do encéfalo, que quadriplica seu tamanho nos 

primeiros 2 anos de vida (TWIGG; WILKIE, 2015). Então, em condições clínicas como as 

craniossinostoses, onde há ossificação precoce das suturas cranianas, é comum que o 

crescimento craniofacial esteja comprometido.  

O crânio neonatal contém 5 suturas principais: Metópica, Lambdóide , Coronal, Sagital 

e Escamosa (BEEDERMAN; FARINA; REID, 2014), e para diagnosticar clinicamente a 

presença de craniossinostoses, faz-se imprescindível o conhecimento do período correto de 

fusão de cada sutura craniana (Figura 8). Em condições fisiológicas, as suturas progridem para 

o processo de fusão em diferentes períodos da vida acompanhando o crescimento craniofacial 

completo, diferente das fontanelas que sofrem ossificação até o segundo ano de vida 

(BUCHANAN, 2014) (Tabela 2 e 3). 

Tabela 2 - Início da Fusão das Suturas Cranianas 

                                     Suturas                         Início da fusão  

Metópica 9 meses - 2 anos 

Sagital 22-30 anos 

Coronal 24-40 anos 

Lambdoide 26-40 anos 

Fonte:(STAL; HOLLIER; COLE, 2016) 

Tabela 3 - Fechamento das Suturas Cranianas 

                                 Fontanelas                       Idade de fechamento 

 Bregmática 24 meses 

 Lambdoide 2-6 meses 

 Esfenoide 3-24 meses 

 Mastoide 6-24 meses 

Fonte: (STAL; HOLLIER; COLE, 2016) 



36 

 

 

 

 

 

Figura 8 - Tomografia computadorizada de crânio com reconstrução 3D.  Vista frontal demonstrando 

suturas metópica e frontozigomática. E vista lateral demonstrando suturas coronal, lambdoide, escamosa e 

esfenoescamosa. 

                                                                        Fonte: (BLASER et al., 2015) 

 

6.4. Cefalometria 

Dentre as várias técnicas utilizadas para a elaboração do planejamento ortodôntico e do 

tratamento ortopédico funcional maxilar, assim como avanços do terço médio da face e 

cirurgias ortognáticas, a análise obtida sobre a telerradiografia de perfil é importante para a 

determinação do diagnóstico e das metas do tratamento. A cefalometria constitui um valioso 

exame complementar, porém é necessário conhecê-la, adequada e corretamente, para a 

realização de diagnóstico e plano de tratamento precisos. 

  Kvam e Krogstad (1969), demonstraram que em cefalometria os dados obtidos 

devem ser comparados e que o valor diagnóstico deve ser considerado tendo em vista as 
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variabilidades biológicas da população, das normas e dos achados cefalométricos. O método 

convencional utiliza um papel transparente sobre a radiografia para determinação dos pontos e 

construção de planos e linhas de orientação, a partir dos quais, com o auxílio de réguas e 

transferidores, realizam-se as medições. No entanto, essa forma manual de obtenção dos dados 

possibilita ao operador introduzir o erro em cada fase e transferi-lo para a próxima etapa do 

método (RUDOLPH; SINCLAIR; COGGINS, 1998). No método semiautomático, os pontos 

exigidos pelo software são marcados pelo operador com o auxílio de uma mesa digitalizadora 

(direto sobre a radiografia) ou com o mouse (realizado sobre a imagem digitalizada na tela do 

computador) reduzindo, assim, algumas etapas e evitando a transferência de erros 

(RUDOLPH; SINCLAIR; COGGINS, 1998).  

A imagem digital indireta corresponde a uma imagem capturada no formato analógico 

e depois convertida para o formato digital. Como em qualquer conversão de dados, isso resulta 

em perda e alteração de algumas informações (PARKS; WILLIAMSON, 2002). Já no modo 

automatizado, o computador localiza os pontos e realiza os cálculos numéricos. Esse método 

parece trazer agilidade e velocidade para a cefalometria radiográfica (RUDOLPH; 

SINCLAIR; COGGINS, 1998; SCHULZE; GLOEDE; DOLL, 2002).   

Ciruffo et al. (apud BOTELHO FERNANDES, 2010) em seu estudo, concluíram que 

os métodos convencionais produziram resultados mais precisos, em contrapartida, o 

computador reduziu o processo, acelerando a execução. Entretanto, no momento da introdução 

dos dados, a cefalometria computadorizada tornou-se vulnerável. 
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Schirmer e Wiltshire (1997) concluíram que medidas manuais realizadas utilizando um 

operador calibrado poderiam resultar em maior precisão, fidedignidade e resultados 

reprodutíveis em relação ao método computadorizado. 

David e Castilho (1999) declararam que ambos os métodos (manual e 

computadorizado) são válidos para se obter o diagnóstico, porém o computadorizado mostrou-

se mais eficiente.  

Turner e Weerakone (2001) avaliaram a reprodutibilidade da identificação dos pontos 

anatômicos do método ScreenCheph (digitalização do exame através de um scanner de mesa e 

tampa de transparência) com outras duas maneiras de obtenção de dados cefalométricos: a 

captura digital do traçado cefalométrico previamente realizado em papel e a identificação dos 

pontos anatômicos com o auxílio de uma mesa digitalizadora. O resultado desse estudo, após a 

comparação de oito medidas angulares e quatro lineares entre os métodos, mostrou diferença 

significativa apenas para 1/.S-N (ângulo formado pelo longo eixo do incisivo superior com a 

linha formada pelos pontos Sela e Násio) e para Ar-Po (distância entre o ponto Articular e o 

ponto Pogônio) tornando, assim, o método ScreenCheph perfeitamente aceitável para a rotina 

clínica. 

Schirmer e Wiltshire (1997), em seu estudo, com traçados manuais e 

computadorizados encontraram que medidas comparadas intra-examinador foram quase 

idênticas, já as inter-examinador diferiram significativamente. Para Liu et al. (2000), as 

diferenças inter-examinador podem ser causadas pelas variações no treinamento e experiência 

dos operadores, diferenças intra-examinador podem resultar da qualidade da radiografia e falta 

de clareza das estruturas anatômicas. 
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A evolução dos aparelhos de tomografia computadorizada (TC) em combinação com o 

refinamento das técnicas de reconstrução permitiram a obtenção de imagens em 3D com a 

qualidade necessária para a utilização na Odontologia (FERNANDES, 2010) . As limitações 

da cefalometria convencional em duas dimensões são bastante conhecidas pelos ortodontistas. 

A cefalometria baseada em tomografia computadorizada elimina as sobreposições, permite 

reconstruções em múltiplos planos, mensurações anatômicas precisas, além de possibilitar a 

realização de medidas nos diferentes planos com apenas uma aquisição, como no caso da 

TCCB (tomografia computadorizada Cone Beam). Entre as desvantagens, a que mais se 

destaca é o aumento da dose de radiação quando comparado com as técnicas convencionais. A 

realização de cefalometrias em 2D e 3D abre novos horizontes para a ortodontia, sendo 

possível uma avaliação em terceira dimensão pré e pós-ortodôntica das relações dentárias, 

esqueléticas e de estética facial. 

Estudo de Couceiro (2010) visando comparar a confiabilidade de identificação dos 

pontos visualizados sobre radiografias cefalométricas convencionais e sobre imagens geradas 

pela Tomografia Computadorizada Cone-Beam em 2D e 3D demonstraram que os valores das 

medições realizadas a partir de imagens em 3D apresentaram menor dispersão, sugerindo que 

essas imagens são mais confiáveis quanto à identificação de alguns pontos cefalométricos. 

Entretanto, afirmaram que as imagens em 3D impressas não permitem a visualização de 

pontos intracranianos, tornando-se necessário que softwares específicos fossem elaborados 

para que esse tipo de exame pudesse se tornar rotineiro na clínica ortodôntica, sugerindo a 

utilização das tomografias em 2D. 
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As medidas obtidas por meio da 3D-TC apresentaram erros intra e inter-examinador 

insignificantes em termos absolutos e percentuais e correlações intraclasse elevadas com 

intervalos de confiança estreitos, para todas as medidas. Com relação à acurácia, a 3D-TC 

apresentou valores elevados para as correlações intraclasse e intervalos de confiança (95%) 

estreitos nas comparações com o padrão ouro, para todas as medidas. A técnica que emprega a 

cefalometria radiográfica convencional apresentou imprecisão para a medida da grandeza 

Zm(d)-Zm(e) e inacurácia com relação ao padrão-ouro para todas as medidas, com exceção da 

medida da grandeza Co-Gn, que se mostrou precisa e acurada. A tomografia computadorizada 

multislice (TCMS) se mostrou mais precisa e com melhor acurácia do que as telerradiografias 

em normas lateral e frontal, de forma estatisticamente significante, para a obtenção de medidas 

em crânios secos (ACCORSI, 2007). 

Jamison (1993), confirmou a grande dificuldade na localização de pontos 

cefalométricos e na determinação de medidas em cortes de TC, uma vez que, estes pontos 

podem aparecer em vários cortes distintos. 

De acordo com Kragskov et al. (1997), a comparação da identificação de pontos 

cefalométricos entre radiografias convencionais e em 3D-TC revelou, nos cefalogramas 

laterais, que a variação intra-examinador foi menor que 1mm, para a maioria dos pontos 

estudados, exceto para o ponto Básio.  

Quando as análises cefalométricas foram realizadas em pacientes, Kumar et al. (2008)  

encontraram diferenças entre as técnicas para o Plano Mandibular (FMA), principalmente 

devido à localização do ponto Pório, que poderia ser confundido pela presença das olivas 

metálicas. Por outro lado, Cattaneo et al. (2008) não observaram diferenças para nenhum fator 
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cefalométrico quando compararam a telerradiografia convencional com imagens 

reconstruídas. 

Kumar et al. (2014) , ao compararem radiografias convencionais com reconstruções 

sagitais, não encontraram diferenças estatisticamente significantes entre a performance dos 

dois tipos de imagens para a realização de mensurações cefalométricas lineares e angulares. 

De acordo com a literatura, tem-se observado que as médias cefalométricas 

tradicionais, utilizadas nos diversos traçados cefalométricos, não podem ser aplicadas de 

forma genérica, sendo necessárias individualizações, considerando o gênero, a idade, a etnia, o 

padrão facial, o padrão respiratório, além das alterações genéticas, para avaliar o padrão facial 

requerido pelo paciente e pela sociedade. 

Isaacson (1971) e Metzdorf (1977), respectivamente, concluíram que a maioria das 

normas cefalométricas varia de maneira significante, se comparados os diversos padrões 

faciais. Desse modo, uma interpretação mais personalizada da cefalometria deve tornar-se 

regra. Muito estudos foram realizados a fim de comparar a anatomia da base craniana com as 

bases apicais, cujos resultados obtidos demonstraram existir uma correlação significativa. 

Indivíduos com ângulo N-S.Ba aumentado tendem a apresentar S.N.A e S.N.B. menores, e 

vice-versa (DE ARAÚJO et al., 2008).  

Poucos estudos foram realizados utilizando o plano de Frankfurt como referência para 

aferir a inclinação da base anterior do crânio (S-N) em trabalhos comparativos de base 

craniana com bases apicais (VARGAS NETO et al., 1999). Outro fator importante, 

evidenciado em inúmeros estudos,  é a definição e estabilidade da deflexão da base craniana 

próximo aos 3 anos de idade, podendo, assim, se tornar um indicativo precoce do padrão 
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facial, que irá se consolidar futuramente (BJÖRK, 1955; ERDOGLIJA, 1989). Delaire, 

afirmou ser a base do crânio a estrutura sobre a qual se forma a face humana, por isso sua 

anatomia influencia a arquitetura da face (DE ARAÚJO et al., 2008).  

As definições de pontos cefalométricos incluem termos diretamente relacionados com 

a orientação da cabeça do paciente, cujo posicionamento pode variar durante a obtenção da 

radiografia, podendo estar, por exemplo, em posição natural da cabeça (PNC) ou, mais 

comumente, com o plano de Frankfurt paralelo ao solo. O interesse clínico na postura natural 

da cabeça (PNC) provém de estudos que correlacionam a morfologia craniofacial, a tendência 

de crescimento futuro e as necessidades respiratórias. Acredita-se que os pontos de referência 

anatômicos intracranianos não são pontos estáveis. Baseados nesta afirmação, estudos 

sugerem o uso da PNC e da linha vertical verdadeira para a realização das análises 

cefalométricas (GUIMARÃES; RAMALHO, 2003). A linha vertical verdadeira é a imagem 

radiográfica de um dispositivo externo com uma corrente de metal acoplada à haste do apoio 

frontal do cefalostato. 

        Segundo Vedovello (2002), a importância em realizar registros cefalométricos e 

radiografias em PNC deve-se ao fato de corrigir o perfil do paciente, tal como ele se apresenta 

frente à sociedade. Estudos descritos na literatura têm demonstrado que a postura natural da 

cabeça é notavelmente reproduzível (NEGREIROS; SIQUEIRA, 2004; SALMÓRIA et al., 

2014). Com isso, análises cefalométricas baseadas na PNC continuam válidas. Todavia, Bister 

et al. (2002) afirmaram que, apesar de perfeitamente reproduzível, o posicionamento em PNC 

deve seguir corretamente um protocolo e, por ser realizado por um único operador, este deve 

ser cuidadosamente treinado. O uso da PNC, tanto para avaliação radiográfica como para a 
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clínica, utiliza uma linha de referência externa à vertical verdadeira, que é usada como base 

para análises dos traçados das telerradiografias laterais.  

A correção das deformidades craniofaciais frequentemente requer a combinação do 

tratamento ortopédico funcional dos maxilares, ortodôntico e cirúrgico para produzir 

benefícios funcionais, oclusão e funções mastigatória e respiratória adequadas, além de 

mudanças psicossociais e estética agradável (COUSLEY; GRANT, 2004). O desejo de 

melhorar a aparência facial é um forte fator de motivação na procura pelo tratamento, sendo 

essencial a possibilidade de um correto prognóstico (ECKHARDT; CUNNINGHAM, 2004).  

Para o estabelecimento de um correto diagnóstico e a elaboração um plano de 

tratamento em cirurgia ortognáticas, faz-se necessária a associação da avaliação clínica, da 

análise de modelos, da análise facial, do estudo cefalométrico do paciente e da cirurgia de 

modelos. A análise cefalométrica é instrumento imprescindível na confirmação do 

diagnóstico, embora não seja a única fonte de informação a ser avaliada. A estética facial e a 

oclusão do indivíduo devem ser analisadas e acrescentadas à cefalometria para a obtenção do 

correto diagnóstico e de um plano de tratamento adequado (SUGUINO; RAMOS, 1996). 

Um recurso importantíssimo para o protocolo clínico inclui a predição dos movimentos 

cirúrgicos para aventar a possibilidade de tratamento e otimização da conduta do caso. Através 

traçado preditivo é possível avaliar as mudanças de perfil, programar exodontias e planejar 

movimentações ortodônticas necessárias ao caso clínico. Ainda através do traçado 

cefalométrico, pode-se avaliar a evolução do tratamento, a melhora do padrão respiratório e a 

estabilidade do movimento cirúrgico no monitoramento pós-cirúrgico (LOH et al., 2001). 
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Friede et al .(1987) constataram que os procedimentos cirúrgicos mais complexos, 

como nas CS, foram os que apresentaram maior dificuldade na antecipação do prognóstico, e 

concluíram que a utilidade dos traçados preditivos dependeria na experiência da avaliação 

clínica para seguir pormenorizadamente o plano de tratamento estabelecido. 

  Por meio de estudo cefalométrico, pode-se obter a comparação entre o traçado 

preditivo e o traçado cefalométrico pós-cirúrgico imediato, o que permite averiguar a 

coerência entre o plano de tratamento delineado e o verdadeiramente obtido no tratamento 

cirúrgico. 

6.5. Estudos cefalométricos em pacientes com Craniossinostose Sindrômica 

Poucos estudos, ainda mais brasileiros, têm descrito o padrão de crescimento facial em 

pacientes com CS não submetidos a procedimentos cirúrgicos. Bachmayer, Ross e Munro 

(1986) tentaram predizer o crescimento da face esperado para esses pacientes nos planos 

horizontal (anteroposterior) e vertical, utilizando telerradiografias de perfil de 52 pacientes não 

operados, com síndromes de Crouzon, Pfeiffer e Apert; a partir das quais, foram realizadas 

mensurações cefalométricas. Os dados analisados foram de forma transversal, através da 

análise de regressão. Assim, foi calculada uma expectativa de crescimento sagital de 3,2 mm 

em média para esses pacientes, num período de 4,5 anos, ou 0,7 mm/ano. Esse mesmo estudo 

apresentou uma projeção para o crescimento vertical de 5,4 mm em 4,5 anos ou 1,2 mm/ano. 

Importante notar que este estudo utilizou como parâmetro para mensurações do crescimento 

horizontal as distâncias entre o ponto A de Downs e o Básio. Entretanto, como demonstrado 

por Meazzini et al. (2005) e Kreiborg e Aduss (1986), existe crescimento da porção posterior 
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da base do crânio em muitos pacientes com craniossinostose, tornando o Básio um ponto de 

referência inadequado como parâmetro para tais mensurações. 

Meazzini et al. (2005) demonstraram não haver crescimento horizontal em 7 pacientes 

não operados, com síndromes de Apert e Crouzon, os quais foram avaliados em um período 

médio de 6,2 anos, além de evidenciar a existência do crescimento vertical de 1 a 6 mm 

aferido a partir da espinha nasal anterior, e de 0 a 2 mm para o ponto orbital, durante o mesmo 

período. 

Forte et al. (2014), em seu estudo, realizaram 36 exames de pacientes com síndrome de 

Crouzon e Apert virgens de cirurgias de crânio para a análise da retrusão da face média, e 

concluíram que a retrusão do terço médio da face está associada à morfologia alterada do osso 

esfenóide, com o maxilar mais plano e alargado, sugerindo uma diminuição do crescimento 

inferior e anterior. 

Kaban et al. (1984) sugeriram haver crescimento horizontal da face de pacientes 

submetidos à osteotomia do tipo LeFort durante o período de crescimento. Estes autores 

observaram que, em sua série de 33 casos, a posição final do terço médio da face apresentou-

se anterior à sua posição inicial em 8 pacientes operados durante a fase de crescimento, 

tomando-se como referência o ponto A. Contudo, a linha de referência utilizada para as 

mensurações ser a horizontal verdadeira, linha que é traçada formando um ângulo de 7° com a 

linha Sela-Násio, o que consiste em um erro no método cefalométrico, uma vez que, dada a 

verticalização da base anterior do crânio vista em muitos casos de CS, este ângulo pode ser 

muito maior. Portanto, por razões geométricas, ao se utilizar a horizontal verdadeira como 
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referência, assume-se como sendo horizontal um movimento que na realidade deveria ser 

vertical (ROSEN; WHITAKER, 1984). 

7 METODOLOGIA 

7.1 Local do estudo 

Este estudo foi realizado no Instituto Nacional da Saúde da Mulher, da Criança e do 

Adolescente Fernandes Figueira/Fiocruz. Os setores de Neurocirurgia Pediátrica e o Centro de 

Genética Médica compõem os locais de recrutamento dos pacientes com craniossinostoses 

complexas. Trata-se de serviços de referência no Estado do Rio de Janeiro que oferecem 

tratamento, aconselhamento genético, estudo molecular e seguimento clínico, permitindo a 

realização da pesquisa de forma consistente e completa. A amostra foi composta de um grupo 

de pacientes com craniossinostoses sindrômicas não submetidos a cirurgias no momento do 

estudo; ou seja, em fase de exames pré-operatórios pesquisados nos arquivos nosológicos dos 

ambulatórios de Neurocirurgia e Genética Médica.  

Os estudos radiológicos e cefalométricos foram realizados no Serviço de Radiologia do 

Instituto Fernandes Figueira/Fiocruz-RJ. 

7.2 Desenho e população do estudo 

O estudo foi caracterizado como descritivo, de natureza aplicada e de abordagem 

quantitativa. 

Foram realizadas análises dos fenótipos clínicos e tendências de crescimento facial em 

pacientes com craniossinostose sindrômica através de estudo cefalométrico.  
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A amostra foi composta por um grupo de pacientes com craniossinostose sindrômica 

não submetidos a cirurgias ou tratamentos ortodônticos; ou seja, em fase de exames pré-

operatórios pesquisados nos arquivos nosológicos dos ambulatórios de Neurocirurgia e 

Genética Médica do Instituto Fernandes Figueira/Fiocruz.  

7.3 Critérios de inclusão/exclusão 

Foram incluídos no estudo pacientes entre 3 e 7 anos, virgens de cirurgias de avanço 

fronto-orbitário e não tratados ortodonticamente.  

Foram excluídos deste estudo pacientes que tenham passado por cirurgias que 

modificassem pontos anatômicos importantes para as aferições cefalométricas como Sela 

Túrcica, Pório ou Espinha Nasal Anterior, já estivessem em fase de dentição mista, ou cujos 

exames pré-operatórios não estivessem disponíveis. 

7.4 Descrição do estudo  

 Seleção do grupo de pacientes com craniossinostoses sindrômicas nos arquivos 

nosológicos dos ambulatórios de Neurocirurgia e Genética Médica em 

acompanhamento no Instituto Nacional Fernandes Figueira/Fiocruz; 

 Os dados foram coletados através de registros de prontuários e registros 

radiológicos, provenientes dos ambulatórios de Neurocirurgia e de Genética 

Médica, de pacientes atendidos no Instituto Fernandes Figueira/Fiocruz, a partir de 

2010, ano a partir do qual todos os exames radiológicos foram digitalizados;  

 Para cada paciente tomografias computadorizadas de crânio com aquisições 

volumétricas e reconstruções de imagens em 3D e 2D foram selecionados para 

análise; 
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 Os exames foram realizados por um equipamento de tomografia computadorizada 

de múltiplos detectores da marca GE BrightSpeed 16 canais, e as aferições 

cefalométricas realizadas em workstation ADW 4.6 (Software AW VolumeShare 

5- GE Healthcare), através de imagens axiais e reformatações multiplanares, 

reconstruções tridimensionais por volume rendering e transparent bone. Todo 

o processo radiográfico foi inicialmente realizado por apenas um operador treinado, 

assim como o processo de análise das imagens radiográficas no software 

supracitado; 

 Cada traçado cefalométrico foi obtido a partir dos pontos cranianos estabelecidos 

por Steiner (STEINER, 1953) e por Ricketts (RICKETTS, 1957) nos exames de 

imagem obtidos, quantificando as características cranianas, em especial a relação 

maxilomandibular com as estruturas da base do crânio, do total das 

craniossinostoses estudadas (Figuras 9 e 10); 

 Os valores obtidos foram avaliados de acordo com a norma clínica estabelecida 

segundo Steiner (STEINER, 1959) e de Ricketts (RICKETTS, 1957), descrevendo 

as discrepâncias encontradas. 
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Figura 9. Pontos cefalométricos marcados em pontos anatômicos do crânio normal  

Fonte: Elaboração própria 

7.4.1. Pontos cefalométricos de referência: 

a) Ponto Sela (S) - ponto localizado no centro geométrico da sela túrcica; 

b) Ponto Básio (Ba) - ponto mais inferior e posterior na margem anterior do 

forame Magno; 

c) Ponto Násio (N) - ponto mais anterior da sutura fronto-nasal; 

d) Ponto Pório (Po) - ponto mais superior do meato acústico externo; 

e) Ponto Orbital (Or) - ponto mais inferior no contorno inferior da órbita; 

f) Ponto Pterigoideo (Pt) - ponto mais superior e posterior da fossa 

pterigomaxilar; 

g) Ponto A - ponto localizado na maior concavidade da porção anterior da maxila; 
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h) Ponto Espinha Nasal Anterior (ENA) - ponto localizado na porção mais anterior 

da espinha nasal anterior; 

i) Ponto Espinha Nasal Posterior (ENP) - ponto localizado na porção mais 

posterior da maxila óssea; 

j) Ponto B - ponto localizado na maior concavidade da porção anterior da sínfise 

mentoniana; 

k) Ponto Pogônio (Pg) - ponto mais anterior do contorno anterior da sínfise 

mentoniana; 

 

Figura 10 - Pontos cefalométricos em pontos anatômicos no paciente com CS 

Fonte: Elaboração própria 
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l) Ponto Gnatio (Gn) - ponto mais anterior e inferior da sínfise mentoniana; 

m) Ponto Mentoniano (Me) - ponto mais inferior da sínfise mentoniana; 

n) Ponto Gônio (Go) - ponto mais inferior e posterior da mandíbula; 

 

7.4.2. Grandezas lineares aferidas para análise cefalométrica em norma lateral 

a) Linha S-N: Comprimento da base anterior do crânio, representado pela 

distância entre os pontos Sela e Násio;  

b) Ba-Na: Comprimento total da base do crânio, representado pela distância entre 

os pontos Násio e Básio; 

c) ENA-ENP: Comprimento do palato ósseo, representado pela distância entre o a 

Espinha Nasal Anterior e a Espinha Nasal Posterior; 

d) Po-Or: Plano de Frankfurt (Plano de referência), traçado do Pório à borda 

inferior da órbita; 

e) Po-CF: Localização do Pório, representado pela distância do ponto mais 

superior do conduto auditivo ao centro da face. 
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7.4.3. Grandezas angulares aferidas para análise cefalométrica em norma lateral 

a) Ângulo SNA: Ângulo formado entre os pontos Sela, Násio e ponto A de 

Downs; 

b) Ba-Na. Frankfurt: Deflexão craniana representada pelo ângulo formado pelo 

Plano Horizontal de Frankfurt e a linha Násio-Básio; 

c) ENA-ENP.Po-Or: Inclinação do plano palatal, representado pelo ângulo 

formado entre o Plano Horizontal de Frankfurt e a linha formada ente Espinha 

Nasal Anterior e Espinha Nasal posterior; 

d) N-CF. A: Altura maxilar, representada pelo ângulo formado pela linha Násio ao 

centro da face com o ponto A de Downs ou subespinhal; 

e) Ângulo Na-A. Frankfurt: Profundidade maxilar, representado pelo ângulo 

formado entre o Plano Horizontal de Frankfurt e a linha entre Násio e ponto A 

de Downs. 

7.5 Análise de dados 

Os resultados foram dispostos em tabela apropriada, alinhando cada medida linear e 

angular com seus respectivos valores de norma clínica e valores encontrados. O programa 

utilizado para as aferições e análises foi o AW VolumeShare 5 (GE). 

 

7.6 Aspectos Éticos 

Esse projeto fez parte do projeto guarda-chuva “Investigação epidemiológica, clínica e 

molecular das Craniossinostoses” aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa com Seres 

Humanos do IFF/Fiocruz (CAAE 13127519.5.0000.5269; parecer: 3.381.275).  
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Termo de Consentimento Livre e Esclarecido do projeto guarda-chuva supracitado 

encontra-se disponível no anexo 1, assim como o Termo de Assentimento Livre e Esclarecido 

para pacientes acima de 6 anos de idade. 

Cartas de autorização das chefias dos serviços envolvidos (Centro de Genética Médica, 

Neurocirurgia e Radiologia) encontram-se no anexo 3.  

 

7.6.1 Riscos 

Riscos de exposição dos pacientes foram evitados de acordo com a descrição do TCLE 

e das recomendações ISO 4037-1 (ABNT, 2020).  

8 ASPECTOS FINANCEIROS 

Os custos com esse trabalho foram mínimos uma vez que as tomografias 

computadorizadas em 3D estavam disponíveis no Setor de Radiologia do Instituto Fernandes 

Figueira/Fiocruz e transferidas para software de análise volumétrica AW VolumeShare 5 (GE 

Healthcare) já existente. 

Por fim, vale ressaltar que a excepcionalidade do ano de 2020 refletiu de forma 

considerável no número dos pacientes recrutados e aptos a participarem do estudo. 

9 RESULTADOS  

Uma precisa correlação fenótipo-genótipo tem sido difícil na grande maioria dos casos 

devido à sobreposição do quadro clínico, variabilidade de expressão e pela 

heterogeneidade genética do grupo. A amostra desse estudo foi composta por 6 indivíduos, 
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distribuídos igualmente entre ambos os sexos, entre 3 e 7 anos de idade (média 4,3), com 

craniossinostoses sindrômicas classificadas por diagnósticos clínicos e moleculares, realizados 

nos ambulatórios de Genética Médica e Neurocirurgia, e no Laboratório de Medicina 

Genômica do Instituto Fernandes Figueira/Fiocruz, respectivamente, descritos na Tabela 4.  

 

Tabela 4 – Síndromes genéticas e características moleculares da amostra 

Paciente Idade Sexo Indicação Clínica Resultado Seq. Primer 

C1 3 Masculino  Crouzon FGFR2 g.86082 C>G FGFR2 - 1, 2 e 3 

C2 6 Masculino  Pfeiffer FGFR2 g.86108 C>G FGFR1 e FGFR2 - 1, 2 e 3  

C3 7 Feminino  Crouzon FGFR2 g.86048 A>T FGFR1 e FGFR2 - 1, 2 e 3 

C4 3 Feminino  Crouzon FGFR2 g.83374 G>T FGFR2 - 1, 2 e 3 

C5 4 Feminino Apert FGFR2 g.83299 C>G FGFR2 – 1 

C6 3 Masculino  Crouzon FGFR2 g.83367 T>G FGFR2 - 1, 2 e 3 

Fonte: Elaboração própria 

Os exames tomográficos foram realizados por um equipamento de tomografia 

computadorizada de múltiplos detectores da marca GE BrightSpeed 16 canais, e as aferições 

cefalométricas realizadas em workstation ADW 4.6 (Software AW VolumeShare 5- GE 

Healthcare), através de imagens axiais e reformatações multiplanares, reconstruções 

tridimensionais por volume rendering e transparent bone. O AW VolumeShare 5 Volume 

Viewer, inclui a Plataforma de Software AW4.6 com funções DICOM, juntamente com 

visualizador de imagens 2D multi-modalidades e funções dedicadas para análise de imagens 

de CT, além do Filmer, uma ferramenta de exportação de multimídia. Todo o processo 

radiográfico foi inicialmente realizado por apenas um operador treinado, assim como o 

processo de análise das imagens radiográficas, tendo como referência de posição de cabeça o 
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plano horizontal de Frankfurt, no software supracitado. Os pontos cefalométricos foram 

localizados a partir de cortes sagitais e axiais e sobrepostos pelo software na imagem 2D. 

 9.1. Resultados individuais: 

9.1.1 Paciente C1          

 Paciente do sexo masculino, 3 anos de idade, apresentando clinicamente 

deformidade craniana, baixa implantação de orelhas, assimetria facial, exoftalmia, estrabismo, 

hipertelorismo, inclinação anti-Down das fendas palpebrais, hipoplasia da face média com 

prognatismo relativo, desvio da mandíbula para direita, mordida aberta e cruzada anterior, 

lábio superior curto, selamento labial relativo e nariz em “bico de papagaio”; mãos e pés sem 

aparentes alterações (Figura 11). Caracterizado clinicamente como a síndrome de Crouzon; e, 

confirmado pelo diagnóstico genético molecular (Tabela 4 – Síndromes genéticas e características 

moleculares da amostra).  

 

Figura 11 – Registro fotográfico do Paciente C1 



56 

 

 

 

 

Radiograficamente, em reconstrução volumétrica tridimensional do crânio observou-se 

fusão prematura das suturas coronais, assimetria da base do crânio e malformação de 

estruturas ósseas do crânio como a sela túrcica e os ossos próprios do nariz (Figura 12 e 13). 

Ao exame cefalométrico (Tabela 5 - Resultados Cefalométricos do Paciente C1), apresentou 

comprimento anterior da base do crânio (S-N) de 58,50 mm, aproximado ao valor do padrão 

cefalométrico normal, e comprimento total da base do crânio (Na-Ba) de 76,80 mm, 

demonstrando deficiência de crescimento na base posterior do crânio. A aferição do ângulo da 

base do crânio (N-S. Ba) foi de 131°, próximo ao valor da norma clínica. 

 

  

Figura 12. TC Anteroposterior Paciente C1 
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Figura 13. TC Crânio com vista superior Paciente C1 demostrando assimetria da base do crânio. 

 

Tabela 5 - Resultados Cefalométricos do Paciente C1 

Paciente: 1 Ref. Na-S.Ba Idade Na-S.Ba

Idade: 3 135,00              3

Descrição VALOR PADRÃO DESVIO DIFERENÇA DIAGNÓSTICO

SNA
67,30           82,00              2,00                   14,70                   

RETRUSÃO MAXILAR

PROFUNDIDADE MAXILAR
82,40           90,00              3,00                   7,60                     

RETROPOSIÇÃO MAXILAR

ALTURA MAXILAR
44,90           53,00              3,50                   8,10                     

MORDIDA ABERTA

INCLINAÇÃO DO PLANO PALATINO
4,40-             1,00                 3,50                   5,40                     

MORDIDA ABERTA

DEFLEXÃO CRANIANA
31,90           27,00              3,00                   4,90-                     

CLASSE III

COMPRIMENTO CRANIANO ANTERIOR
58,50           54,90              2,50                   3,60-                     

NORMAL

COMPRIMENTO CRANIANO TOTAL†
76,80           -                   -                     18,30                   

BASE POSTERIOR DO CRÃNIO 

PEQUENA

ÂNGULO DA BASE DO CRANIO*
131,00        142,5>130 -                     4,00                     

NORMAL

LOCALIZAÇÃO DO PORIO
15,50-           39,00-              2,20                   23,50-                   

ANTERIORIZAÇÃO DO RAMO 

MANDIBULAR

CEFALOMETRIA LATERAL

 

Fonte: Elaboração própria 
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O ângulo SNA apresentou-se menor, medindo 67,3°, confirmando a retroposição da 

maxila em relação à base do crânio. 

A profundidade maxilar (N-A. Frankfurt) apresentou-se menor que a norma clínica, 

medindo 82,40°, indicando uma retroposição horizontal da maxila (no sentido 

anteroposterior), sugerindo um padrão de Classe III esquelética (Figura 14). 

Na aferição da altura maxilar foi encontrado o valor de 44,90°, indicando a mordida 

aberta esquelética. Nesse seguimento, também encontramos valor negativo para o plano 

palatal de -4,4°, demonstrando rotação do palato no sentido anti-horário.  

Na aferição do campo referente às estruturas internas de Ricketts encontrou-se o valor 

de 31,90° para deflexão craniana (Na-Ba. Frankfurt), constituindo um alerta para o 

crescimento excessivo da mandíbula, e um provável perfil Classe III de Angle. 

Para a posição do ponto Pório encontrou-se 0 valor negativo de -15,5 mm, apontando 

para uma posição mesial da fossa articular temporomandibular, assim como do ramo 

mandibular, associada à tendência ao estabelecimento da Classe III de Angle. 
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 Figura 14. TC Vista Lateral do Crânio com Traçado do Plano de Frankfurt do Paciente C1; 

observação do perfil Classe III de Angle. 

9.1.2. Paciente C2 

Paciente do sexo masculino, 6 anos de idade, apresentando clinicamente características 

cranianas dismórficas, calota craniana desproporcionalmente mais larga, baixa implantação de 

orelhas, assimetria facial, exorbitismo, hipertelorismo ocular, inclinação anti-Down das fendas 

palpebrais, hipoplasia do terço médio da face, prognatismo grave, mordida aberta e cruzada 

anterior, lábio superior curto, lábio inferior hipotônico, ausência de selamento labial e ponte 

nasal baixa; mãos e pés sem aparentes alterações (Figura 15). Caracterizado clinicamente 

inicialmente como a síndrome de Crouzon, mas ao diagnóstico genético molecular foi 

confirmada a síndrome de Pfeiffer (Tabela 4 – Síndromes genéticas e características moleculares da 

amostra). 
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Paciente apresenta atraso do desenvolvimento cognitivo e motor, além de déficit 

visual. 

 

  

 Figura 15. Registro fotográfico do Paciente C2 

 

Radiograficamente, em reconstrução volumétrica tridimensional do crânio observou-se 

fusão prematura das suturas coronais e lambdoides, assimetria da base do crânio e 

malformação de estruturas ósseas do crânio como encurtamento do Clivus e dos ossos 

próprios do nariz (Figuras 16 e 17). 
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Figura 16. TC Anteroposterior Paciente C2 

 

 
Figura 17. TC Crânio com vista superior Paciente C2 demonstrando assimetria da base do crânio 

 

Ao exame cefalométrico (Tabela 6 – Resultados Cefalométricos do Paciente C2), apresentou 

comprimento anterior da base do crânio (S-N) de 53,90 mm, aproximado ao valor do padrão 
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cefalométrico normal, e comprimento total da base do crânio (Na-Ba) de 76,80 mm, 

demonstrando deficiência de crescimento na base posterior do crânio. A aferição do ângulo da 

base do crânio (N-S. Ba) foi de 124,7°, próximo ao valor da norma clínica.  

O ângulo SNA apresentou-se menor, medindo 62,5°, indicando a retroposição da 

maxila em relação à base do crânio. 

A profundidade maxilar (N-A. Frankfurt) apresentou-se menor que a norma clínica, 

medindo 70,90° indicando uma retroposição horizontal da maxila (no sentido anteroposterior), 

sugerindo um padrão de Classe III esquelética (Figura 18). 

 

Tabela 6 – Resultados Cefalométricos do Paciente C2 

Paciente: 2 Ref. Na-S.Ba Idade Na-S.Ba

Idade: 6 130,00              5

Descrição VALOR PADRÃO DESVIO DIFERENÇA DIAGNÓSTICO

SNA
62,20           82,00              2,00                   19,80                   

RETRUSÃO MAXILAR

PROFUNDIDADE MAXILAR
70,90           90,00              3,00                   19,10                   

RETROPOSIÇÃO MAXILAR

ALTURA MAXILAR
43,60           53,00              3,50                   9,40                     

MORDIDA ABERTA

INCLINAÇÃO DO PLANO PALATINO
4,30-             1,00                 3,50                   5,30                     

MORDIDA ABERTA

DEFLEXÃO CRANIANA
29,30           27,00              3,00                   2,30-                     

CLASSE III

COMPRIMENTO CRANIANO ANTERIOR
53,90           54,90              2,50                   1,00                     

NORMAL

COMPRIMENTO CRANIANO TOTAL†
76,80           -                   -                     22,90                   

BASE POSTERIOR DO CRANIO 

PEQUENA

ÂNGULO DA BASE DO CRANIO*
124,70        142,5>130 -                     5,30                     

MENOR DO QUE A NORMA

LOCALIZAÇÃO DO PORIO
15,90-           39,00-              2,20                   23,10-                   

ANTERIOTIZAÇÃO DO RAMO 

DA MANDÍBULA

CEFALOMETRIA LATERAL
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Na aferição da altura maxilar foi encontrado o valor de 43,6°, indicando a mordida 

aberta esquelética. Nesse seguimento, também encontramos valor negativo para o plano 

palatal de -4,3°, demonstrando rotação do palato no sentido anti-horário.  

Na aferição do campo referente às estruturas internas de Ricketts encontrou-se o valor 

de 29,30° para deflexão craniana (Na-Ba. Frankfurt), constituindo um alerta para o 

crescimento excessivo da mandíbula, e um provável perfil Classe III de Angle.  

Para a posição do ponto Pório encontrou-se o valor negativo de -15,9 mm, apontando 

para uma posição mesial da fossa articular temporomandibular, assim como do ramo 

mandibular, associada à tendência ao estabelecimento da Classe III de Angle. 

 

 

Figura 18.TC Vista Lateral do Crânio com Traçado do Plano de Frankfurt do Paciente C2 
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9.1.3 Paciente C3  

Paciente do sexo feminino, 7 anos de idade, apresentando clinicamente deformidade 

craniana, baixa implantação de orelhas, assimetria facial, exoftalmia, hipertelorismo ocular, 

hipoplasia da face média com prognatismo relativo, mordida aberta e cruzada anterior, lábio 

superior curto, lábios hipotônicos, falta de selamento labial e nariz em bico de papagaio; mão 

e pés sem aparentes alterações (Figura 19). Caracterizada clinicamente como síndrome de 

Crouzon e confirmada por diagnóstico genético molecular (Tabela 4 – Síndromes genéticas e 

características moleculares da amostra. 

        

Figura 19 Registro fotográfico da Paciente C3 

 

Radiograficamente, em reconstrução volumétrica tridimensional do crânio observou-se 

fusão prematura das suturas coronais, malformação e assimetria de estruturas ósseas do crânio 
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como do osso esfenóide, com encurtamento do Clivus, e dos ossos próprios do nariz (Figuras 

20 e 21). 

  

Figura 20 TC Anteroposterior Paciente C3 

 

 

Figura 21 Crânio com vista superior Paciente C3 demonstrando assimetria da base do crânio 
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Tabela 7 – Resultados Cefalométricos do Paciente C3 

Paciente: 3 Ref. Na-S.Ba Idade Na-S.Ba

Idade: 7 130,00              5

Descrição VALOR PADRÃO DESVIO DIFERENÇA DIAGNÓSTICO

SNA
61,00           82,00              2,00                   21,00                   

RETRUSÃO MAXILAR

PROFUNDIDADE MAXILAR
73,20           90,00              3,00                   16,80                   

RETROPOSIÇÃO MAXILAR

ALTURA MAXILAR
43,60           53,00              3,50                   9,40                     

MORDIDA ABERTA

INCLINAÇÃO DO PLANO PALATINO
3,20-             1,00                 3,50                   4,20                     

MORDIDA ABERTA

DEFLEXÃO CRANIANA
28,90           27,00              3,00                   1,90-                     

CLASSE III

COMPRIMENTO CRANIANO ANTERIOR
57,10           54,90              2,50                   2,20-                     

NORMAL

COMPRIMENTO CRANIANO TOTAL†
82,70           -                   -                     25,60                   

BASE POSTERIOR DO CRANIO 

PEQUENA

ÂNGULO DA BASE DO CRANIO*
133,70        142,5>130 -                     3,70-                     

NORMAL

LOCALIZAÇÃO DO PORIO
28,90-           39,00-              2,20                   10,10-                   

ANTERIORIZAÇÃO DO RAMO 

DA MANDÍBULA

CEFALOMETRIA LATERAL

 Fonte: Elaboração própria 

Ao exame cefalométrico (Tabela 7 – Resultados Cefalométricos do Paciente C3), apresentou 

comprimento anterior da base do crânio (S-N) de 57,10 mm, aproximado ao valor do padrão 

cefalométrico normal, e.  comprimento total da base do crânio (Na-Ba) de 82,70 mm, 

demonstrando deficiência de crescimento na base posterior do crânio. A aferição do ângulo da 

base do crânio (N-S. Ba) foi de 133,70°, próximo ao valor da norma clínica. 

O ângulo SNA apresentou-se menor, medindo 61,0°, indicando a retroposição da 

maxila em relação à base do crânio. 

A profundidade maxilar (N-A. Frankfurt) apresentou-se menor que a norma clínica, 

medindo 73,20° indicando uma retroposição horizontal da maxila (no sentido anteroposterior), 

sugerindo um padrão de Classe III esquelética. 
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Na aferição da altura maxilar foi encontrado o valor de 43,6°, indicando a mordida 

aberta esquelética. Nesse seguimento, também encontramos valor negativo para o plano 

palatal de -3,2°, demonstrando rotação do palato no sentido anti-horário.  

Na aferição do campo referente às estruturas internas de Ricketts encontrou-se o valor 

de 28,90° para deflexão craniana (Na-Ba. Frankfurt), constituindo um alerta para o 

crescimento excessivo da mandíbula, e um provável perfil Classe III de Angle. 

Para a posição do ponto Pório encontrou-se o valor negativo de -28,90 mm, apontando 

para uma posição mesial da fossa articular temporomandibular, assim como do ramo 

mandibular, associada à tendência ao estabelecimento da Classe III de Angle (Figura 22). 

 

Figura 22 - TC Vista Lateral do Crânio com Traçado do Plano de Frankfurt do Paciente C3 
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9.1.4. Paciente C4  

Paciente do sexo feminino, 3 anos de idade, apresentando clinicamente deformidade 

craniana, assimetria facial, exoftalmia, hipertelorismo, hipoplasia da face média com 

prognatismo severo, desvio da mandíbula para direita, mordida aberta e cruzada anterior, lábio 

superior curto, lábio inferior hipotônico, ausência de selamento labial, posicionamento lingual 

baixo aparentando macroglossia e nariz em bico de papagaio; mãos e pés sem alterações 

(Figura 23). Caracterizada clinicamente como a síndrome de Crouzon e confirmada por 

diagnóstico genético molecular (Tabela 4 – Síndromes genéticas e características moleculares da amostra). 

        

Figura 23 Registro fotográfico do Paciente C4 
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Radiograficamente, em reconstrução volumétrica tridimensional do crânio observou-se 

fusão prematura das suturas coronais, malformação de estruturas ósseas do crânio, como 

assimetria dos processo clinóides da sela túrcica e aplainamento do Clivus (Figuras 24 e 25). 

  

Figura 24 TC Anteroposterior Paciente C4 

 

 

Figura 25 Crânio com vista superior Paciente C4 demonstrando assimetria da base do crânio 
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Ao exame cefalométrico (Tabela 8 – Resultados Cefalométricos do Paciente C4), apresentou 

comprimento anterior da base do crânio (S-N) de 53,20 mm, aproximado ao valor do padrão 

cefalométrico normal, e comprimento total da base do crânio (Na-Ba) de 72,0 mm, 

demonstrando deficiência de crescimento na base posterior do crânio. A aferição do ângulo da 

base do crânio (N-S. Ba) foi de 119,70°, inferior ao valor da norma clínica, indicando redução 

do crescimento da base do crânio e uma implantação anterior e inferior da articulação 

temporomandibular, orientado um posicionamento mais anterior da mandíbula. 

 
Tabela 8 – Resultados Cefalométricos do Paciente C4 

Paciente: 4 Ref. Na-S.Ba Idade Na-S.Ba

Idade: 4 132,50              4

Descrição VALOR PADRÃO DESVIO DIFERENÇA DIAGNÓSTICO

SNA
72,00           82,00              2,00                   10,00                   

RETRUSÃO MAXILAR

PROFUNDIDADE MAXILAR
80,40           90,00              3,00                   9,60                     

RETROPOSIÇÃO MAXILAR

ALTURA MAXILAR
46,00           53,00              3,50                   7,00                     

MORDIDA ABERTA

INCLINAÇÃO DO PLANO PALATINO
4,30-             1,00                 3,50                   5,30                     

MORDIDA ABERTA

DEFLEXÃO CRANIANA
27,60           27,00              3,00                   0,60-                     

CLASSE III

COMPRIMENTO CRANIANO ANTERIOR
53,20           54,90              2,50                   1,70                     

NORMAL

COMPRIMENTO CRANIANO TOTAL†
72,00           -                   -                     18,80                   

BASE POSTERIOR DO CRANIO 

PEQUENA

ÂNGULO DA BASE DO CRANIO*
119,70        142,5>130 -                     12,80                   

MENOR DO QUE A NORMA

LOCALIZAÇÃO DO PORIO
18,10-           39,00-              2,20                   20,90-                   

ANTERIORIZAÇÃO DO RAMO 

DA MANDÍBULA

CEFALOMETRIA LATERAL

 

O ângulo SNA apresentou-se menor, medindo 72,0°, indicando a retroposição da 

maxila em relação à base do crânio. 
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A profundidade maxilar (N-A. Frankfurt) apresentou-se menor que a norma clínica, 

medindo 80,40° indicando uma retroposição horizontal da maxila (no sentido anteroposterior), 

sugerindo um padrão de Classe III esquelética (Figura 26). 

Na aferição da altura maxilar foi encontrado o valor de 46,0°, indicando a mordida 

aberta esquelética. Nesse seguimento, também encontramos valor negativo para o plano 

palatal de -4,3°, demonstrando rotação do palato no sentido anti-horário.  

 

 

Figura 26 Vista Lateral do Crânio com Traçado do Plano de Frankfurt do Paciente C4 

 

Na aferição do campo referente às estruturas internas de Ricketts encontrou-se o valor 

de 27,60° para deflexão craniana (Na-Ba. Frankfurt), constituindo um alerta para o 

crescimento excessivo da mandíbula, e um provável perfil Classe III de Angle. 
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Para a posição do ponto Pório encontrou-se o valor negativo de -18,10 mm, apontando 

para uma posição mesial da fossa articular temporomandibular, assim como do ramo 

mandibular, associada à tendência ao estabelecimento da Classe III de Angle. 

9.1.5. Paciente C5   

Paciente do sexo feminino, 4 anos de idade, apresentando clinicamente deformidade 

craniana do tipo acrobraquicefalia, face plana e assimétrica, fissuras palpebrais oblíquas, 

órbitas rasas causando proptose, hipertelorismo, hipoplasia da face média com prognatismo 

relativo, desvio da mandíbula para direita, mordida ligeiramente aberta e cruzada anterior, 

pseudofenda palatina, lábio superior curto, selamento labial relativo e ponte nasal deprimida, e 

sindactilia das mão e dos pés (Figura 27), caracterizando síndrome de Apert confirmada por 

diagnóstico genético molecular (Tabela 4 – Síndromes genéticas e características moleculares da amostra. 

 

Figura 27 Registro fotográfico do Paciente C5 
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Radiograficamente, em reconstrução volumétrica tridimensional do crânio observou-se 

fusão prematura das suturas coronais, e malformação do osso esfenoide, com assimetria dos 

processos clinóides e encurtamento do Clivus (Figuras 28 e 29). 

   

Figura 28 TC Anteroposterior Paciente C5 

 

Figura 29 Crânio com vista superior Paciente C5 demonstrando assimetria da base do crânio 
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Ao exame cefalométrico (Tabela 9 – Resultados Cefalométricos Paciente C5), apresentou 

comprimento anterior da base do crânio (S-N) de 56,20 mm, aproximado ao valor do padrão 

cefalométrico normal, e.  comprimento total da base do crânio (Na-Ba) de 78,40 mm, 

demonstrando deficiência de crescimento na base posterior do crânio. A aferição do ângulo da 

base do crânio (N-S. Ba) foi de 134°, próximo ao valor da norma clínica. 

O ângulo SNA apresentou-se menor, medindo 73,10°, confirmando a retroposição da 

maxila em relação à base do crânio. 

Tabela 9 – Resultados Cefalométricos Paciente C5 

Paciente: 5 Ref. Na-S.Ba Idade Na-S.Ba

Idade: 4 132,50              4

Descrição VALOR PADRÃO DESVIO DIFERENÇA DIAGNÓSTICO

SNA
73,10           82,00              2,00                   8,90                     

RETRUSÃO MAXILAR

PROFUNDIDADE MAXILAR
85,60           90,00              3,00                   4,40                     

LIGEIRA RETROPOSIÇÃO 

MAXILAR

ALTURA MAXILAR
39,80           53,00              3,50                   13,20                   

MORDIDA ABERTA

INCLINAÇÃO DO PLANO PALATINO
1,90-             1,00                 3,50                   2,90                     

MORDIDA ABERTA

DEFLEXÃO CRANIANA
27,50           27,00              3,00                   0,50-                     

CLASSE I

COMPRIMENTO CRANIANO ANTERIOR
56,20           54,90              2,50                   1,30-                     

NORMAL

COMPRIMENTO CRANIANO TOTAL†
78,40           -                   -                     22,20                   

BASE POSTERIOR DO CRÂNIO 

PEQUENA

ÂNGULO DA BASE DO CRANIO*
134,00        142,5>130 -                     1,50-                     

NORMAL

LOCALIZAÇÃO DO PORIO
23,30-           39,00-              2,20                   15,70-                   

ANTERIORIZAÇÃO DO RAMO 

DA MANDIBULA

CEFALOMETRIA LATERAL

 

Fonte: elaboração própria 

A profundidade maxilar (N-A. Frankfurt) apresentou-se menor que a norma clínica, 

medindo 85,60°, indicando uma retroposição horizontal da maxila ( no sentido 

anteroposterior), sugerindo um padrão de Classe III esquelética. 



75 

 

 

 

Na aferição da altura maxilar foi encontrado o valor de 39,80°, indicando a mordida 

aberta esquelética. Nesse seguimento, também encontramos valor negativo para o plano 

palatal de -1,90°, demonstrando rotação do palato no sentido anti-horário.  

Na aferição do campo referente às estruturas internas de Ricketts encontrou-se o valor 

de 27,50° para deflexão craniana (Na-Ba. Frankfurt), valor muito aproximado da norma 

padrão, diferindo do restante da amostra,  assumindo um provável perfil Classe I de Angle. 

Para a posição do ponto Pório encontrou-se o valor negativo de -23,30 mm, apontando 

para uma posição mesial da fossa articular temporomandibular, assim como do ramo 

mandibular, associada à tendência ao estabelecimento da Classe III de Angle (Figura 30). 

 

Figura 30 Vista Lateral do Crânio com Traçado do Plano de Frankfurt do Paciente C5 

 



76 

 

 

 

9.1.6. Paciente C6 

Paciente do sexo masculino, 3 anos de idade, apresentando clinicamente deformidade 

craniana, assimetria facial, exoftalmia, hipertelorismo, estrabismo, hipoplasia da face média 

com prognatismo relativo, desvio da mandíbula para direita, mordida aberta e cruzada 

anterior, lábio superior curto, ausência de selamento labial e nariz em bico de papagaio, mãos 

e pés sem alterações (Figura 31) . Caracterizado clinicamente como síndrome de Crouzon, 

confirmado por diagnóstico genético molecular (Tabela 4 – Síndromes genéticas e características 

moleculares da amostra). 

       

Figura 31 Registro fotográfico do Paciente C6 
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Radiograficamente, em reconstrução volumétrica tridimensional do crânio observou-se 

fusão prematura das suturas coronais, malformação de estruturas ósseas do crânio, assimetria 

dos processos clinóide da sela túrcica e aplainamento do Clivus (Figuras 32 e 33). 

     

Figura 32 TC Anteroposterior Paciente C6 

 

 
Figura 33 Crânio com vista superior Paciente C6 demostrando assimetria da base do crânio 
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Ao exame cefalométrico (Tabela 10 – Resultados Cefalométricos do Paciente C6), apresentou 

comprimento anterior da base do crânio (S-N) de 51,90 mm, aproximado ao valor do padrão 

cefalométrico normal, e comprimento total da base do crânio (Na-Ba) de 74,0 mm, 

demonstrando deficiência de crescimento na base posterior do crânio. A aferição do ângulo da 

base do crânio (N-S. Ba) foi de 136,70°, próximo ao valor da norma clínica. 

O ângulo SNA apresentou-se menor, medindo 68,60°, indicando a retroposição da 

maxila em relação à base do crânio. 

A profundidade maxilar (N-A. Frankfurt) apresentou-se menor que a norma clínica, 

medindo 81,40° indicando uma retroposição horizontal da maxila (no sentido anteroposterior), 

sugerindo um padrão de Classe III esquelética. 

 
Tabela 10 – Resultados Cefalométricos do Paciente C6  

Paciente: 6 Ref. Na-S.Ba Idade Na-S.Ba

Idade: 3 135,00              3

Descrição VALOR PADRÃO DESVIO DIFERENÇA DIAGNÓSTICO

SNA
68,60           82,00              2,00                   13,40                   

RETRUSÃO MAXILAR

PROFUNDIDADE MAXILAR
81,40           90,00              3,00                   8,60                     

RETROPOSIÇÃO MAXILAR

ALTURA MAXILAR
43,40           53,00              3,50                   9,60                     

MORDIDA ABERTA

INCLINAÇÃO DO PLANO PALATINO
10,60-           1,00                 3,50                   11,60                   

MORDIDA ABERTA

DEFLEXÃO CRANIANA
24,80           27,00              3,00                   2,20                     

CLASSE III

COMPRIMENTO CRANIANO ANTERIOR
51,90           54,90              2,50                   3,00                     

NORMAL

COMPRIMENTO CRANIANO TOTAL†
74,00           -                   -                     22,10                   

BASE POSTERIOR DO CRÂNIO 

PEQUENA

ÂNGULO DA BASE DO CRANIO*
136,70        142,5>130 -                     1,70-                     

NORMAL

LOCALIZAÇÃO DO PORIO
24,70-           39,00-              2,20                   14,30-                   

ANTERIORIZAÇÃO DO RAMO 

DA MANDÍBULA

CEFALOMETRIA LATERAL

 

Fonte: Elaboração própria 
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Na aferição da altura maxilar foi encontrado o valor de 43,4°, indicando a mordida 

aberta esquelética. Nesse seguimento, encontramos valor negativo para o plano palatal de -

10,6°, demonstrando rotação severa do palato no sentido anti-horário.  

Na aferição do campo referente às estruturas internas de Ricketts encontrou-se o valor 

de 24,60° para deflexão craniana (Na-Ba. Frankfurt), constituindo um alerta para o 

crescimento excessivo da mandíbula, e um provável perfil Classe III de Angle. 

Para a posição do ponto Pório encontrou-se o valor negativo de -24,70 mm, apontando 

para uma posição mesial da fossa articular temporomandibular, assim como do ramo 

mandibular, associada à tendência ao estabelecimento da Classe III de Angle (Figura 34). 

 

 

Figura 34 Vista Lateral do Crânio com Traçado do Plano de Frankfurt do Paciente C6 
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9.2. Resultados gerais: 

9.2.1. Medidas lineares: 

Ao exame cefalométrico tridimensional, a amostra de craniossinostoses sindrômicas 

apresentou comprimento anterior da base do crânio (S-N) muito aproximado ao valor do 

padrão cefalométrico normal. A diferença desse valor [(Ba-Na)-(S-N)] para o comprimento 

total da base do crânio (Ba-Na) demonstrou deficiência de crescimento na base posterior do 

crânio, como representado no gráfico 1 .  

Gráfico 1 – Cefalometria de Medidas Lineares* 

 

*: As medidas SN e Pório são comparadas com as normas clínicas SN_n e Porio_n; [(Ba-Na)-(S-N)] é a 

diferença entre as medidas SN e Ba-Na, ou seja diferença entre o comprimento total do crânio e a base 

anterior do crânio em mm. 

Fonte: Elaboração própria 

 

A posição do ponto Pório apresentou-se anteriorizada num intervalo entre 10,1 mm e 

23,5 mm, apontando para uma posição mesial da fossa articular temporomandibular, 
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acomodando anatomicamente os côndilos mandibulares mais anteriormente, associada à 

tendência ao estabelecimento do prognatismo.  

 

9.2.2. Medidas angulares: 

Para aferição e análise do ângulo da base do crânio (N-S. Ba) foi realizada uma 

interpolação linear, uma vez que a norma clínica difere com a idade. Este ângulo apresenta-se 

mais obtuso ao nascimento, tendo como referência o valor de 142,5°, tornando-se menor de 

acordo com a idade, e atingindo uma média de 130° aos 5 anos de idade, mantendo-se estável 

à partir desta idade (SHAH; MUSHTAQ; MAHMOOD, 2015). 

Para essa medida os resultados foram heterogêneos, onde os pacientes C1 e C4, aos 3 

anos de idade já apresentavam uma redução severa do ângulo da base do crânio, denotando 

diminuição precoce da base do crânio. Já o paciente C6 apresentou, também aos 3 anos de 

idade os valores para este ângulo que deveria alcançar aos 5 anos de idade, demostrando a 

precocidade nessa redução e consequente restrição do crescimento da base do crânio.  O 

paciente C2, aos 6 anos, já apresentava valores muito menores que a média para esta idade, 

apresentando um ângulo cada vez menos obtuso.  Os pacientes C3, 7 anos, e C5, 4 anos, 

apresentaram-se com ângulos um pouco menos obtusos, mas ainda contidos nos valores 

aceitáveis da média cefalométrica para as respectivas idades, representados no gráfico 2. 
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Gráfico 2 - Medida Angular Ba.S.Na 

 

*: A medida angular Ba.S.Na ( ângulo da base do crânio) são comparadas com as normas clínicas 

obtidas por interpolação linear referentes à idade em graus;  

            Fonte: Elaboração própria 

 

O ângulo SNA apresentou-se menor em toda a série de casos, exprimindo 

discrepâncias maxilares entre - 8,90° e -21,0° em relação a norma clínica, denotando a 

retroposição da maxila em relação à base do crânio. O menor desses valores foi observado no 

paciente (C5), provavelmente devido ao perfil plano característico da síndrome de Apert 

(Gráfico 3). 
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Gráfico 3 - Medida SN.A 

 

*: A medida angular SNA comparada com a norma clínica SNA_n, aferida em graus;  

               Fonte: Elaboração própria 

 

A profundidade maxilar (N-A. Frankfurt) apresentou-se menor que a norma clínica em 

todos os casos, variando entre 70,90° e 85,60°, quando o valor preconizado por Ricketts para 

este ângulo seria de 90°+3°, indicando uma retroposição horizontal da maxila no sentido 

anteroposterior, sugerindo um padrão prognata ou de Classe III esquelética (Gráfico 4). 
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Gráfico 4 – Distribuição Medida Profundidade Maxilar 

 

*: A medida angular Profundidade Maxilar ( N-A. Frankfurt) comparada com a norma clínica Prof. 

Max_n, aferida em graus;  

              Fonte: Elaboração própria 

 

Na aferição da altura maxilar foram encontrados valores compreendidos entre 39,80° e 

46,0°, mostrando um resultado homogêneo para esta medida, indicando a mordida aberta 

esquelética e encurtamento vertical da maxila para toda a amostra (Gráfico 5). Nesse 

seguimento, também encontramos valor negativo para o plano palatal, contido ente -1,90° e -

10,60°, enquanto a norma clínica de Ricketts estabelece um valor médio para essa medida 

angular de 1°+ 3,5°. Portanto, na amostra estudada observou-se uma maior rotação da maxila e 

do palato no sentido anti-horário, apontando para o estabelecimento de mordida aberta 

esquelética e diminuição da dimensão orofaríngea (Gráfico 6). 
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Gráfico 5 – Distribuição da Medida de Altura Maxilar 

 

*: A medida angular Altura Maxilar ( N-CF. A) comparada com a norma clínica Alt. Max_n, aferida em 

graus; Fonte: Elaboração própria 

 

Gráfico 6 – Distribuição da Medida Plano Palatino 

 

*: A medida angular Inclinação do Plano Palatal (ENA-ENP. Frankfurt) comparada com a norma clínica 

P. Palat_n, aferida em graus;  Fonte: Elaboração própria 
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Na aferição do campo referente às estruturas internas de Ricketts encontrou-se valores 

compreendidos entre 24,90° e 31,90°, ligeiramente aumentados ou limítrofes em relação ao 

padrão normal cefalométrico, 27,0°+3°, para deflexão craniana (Na-Ba. Frankfurt), 

constituindo advertência para o posicionamento mais anterior da mandíbula, sugerindo o 

estabelecimento de um perfil Classe III de Angle (Gráfico 7).  

Gráfico 7 – Distribuição da Medida Deflexão Craniana 

 

*: A medida angular Deflexão Craniana (Na-Ba. Frankfurt) comparada com a norma clínica Def.C_n, 

aferida em graus;  

               Fonte: Elaboração própria 
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10 DISCUSSÃO 

Este estudo foi realizado com o propósito de descrever o fenótipo cefalométrico das 

principais craniossinostoses sindrômicas Crouzon e Apert. Foi incluído na amostra um caso da 

síndrome de Pfeiffer. 

Temos que ressaltar que o ano de 2020 e o primeiro semestre de 2021 imprimiu uma 

rotina às pesquisas científicas limitadas ao contingenciamento da emergência sanitária 

COVID-19 baseada nas instruções das Secretarias de Saúde do Estado e Município do Rio de 

Janeiro; assim como, das normativas publicadas pela Fundação Oswaldo Cruz e o Instituto 

Nacional Fernandes Figueira. Acesso aos prontuários médicos, visitas presenciais dos 

pacientes, disponibilidade do serviço de radiologia e dos exames dos pacientes, revisão clínica 

de ajustes aos pacientes e o cronograma de entrega e defesa da dissertação de mestrado 

recomendada pela pós-graduação foram alguns dos desafios para este estudo. 

Nossa série de casos compreendeu casos da síndrome de Crouzon (04 casos), síndrome 

de Apert (01 caso) e síndrome de Pfeiffer (01 caso), as três principais craniossinostoses 

sindrômicas conhecidas. Este grupo compôs nosso n de estudo tendo como controle a norma 

clínica estabelecida por Steiner e Ricketts. 

As síndromes de Apert, Crouzon e Pfeiffer são craniossinostoses sindrômicas de 

etiologia complexa devido a variedade de mutações presentes em 3 diferentes genes (FGFR1, 2 

e 3). Embora a etiologia dessas síndromes seja bastante heterogênea, o diagnóstico clínico 

diferencial pode apresentar um limiar tênue entre determinados fenótipos (VALEZI; QUIEZI, 

2015), exceto Apert com defeitos dos membros graves. Em nossa amostra, tivemos a 

divergência de diagnóstico clínico de um dos casos (C2), que apresentava características 
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fenotípicas à síndrome de Crouzon, contudo o exame de sequenciamento molecular revelou 

genotipagem de síndrome de Pfeiffer. Todos os outros casos tiveram seus exames moleculares 

em concordância com o diagnóstico clínico. 

A análise cefalométrica realizada em escala tridimensional forneceu estrutura para 

descrever as características de crescimento restrito da face média do grupo sindrômico não 

analisado adequadamente quando utilizada a cefalometria convencional. A cefalometria 

bidimensional contém imprecisões inerentes à sobreposição de estruturas bilaterais e pontos 

cranianos alterados em decorrência das variações na posição da cabeça (SALMÓRIA et al., 

2014). 

A cefalometria tridimensional tem se mostrado equivalente à cefalometria 

bidimensional e mais eficaz do que as cefalometrias convencionais, especialmente na avaliação 

de condições assimétricas (VARGHESE et al., 2014). A análise digital tridimensional permite a 

visualização de um único acidente anatômico a partir de vários pontos de observação, a 

localização correta de cada estrutura e a aferição de dados volumétricos (ALI; CHANDNA; 

MUNJAL, 2020). 

 Nosso estudo entra em concordância com as afirmações anteriores, uma vez que 

encontramos extrema dificuldade na visualização dos processos pterigoideos, na localização 

correta da espinha nasal posterior e do centro geométrico da sela túrcica nas imagens 

bidimensionais, devido a grande constrição do terço médio facial e da malformação do osso 

esfenoide (Figura 35), concorrendo ainda com estudos realizados por Forte et al (2014) que 

demonstraram que as placas pterigoides dos pacientes com CS apresentam-se alargadas e 

retruídas, e por Roomaney e Chetty (2020) que demonstraram a relação da malformação da sela 



89 

 

 

 

túrcica com síndromes que afetem o complexo craniofacial, o que causa confusão no momento 

de marcação dos pontos cefalométricos de referência, exigindo um estudo mais aprofundado da 

discrepâncias e assimetrias intarcrânio nas craniossinostoses sindrômicas separadamente. 

 No presente estudo os pontos cefalométricos foram localizados corretamente através de 

imagens axiais, reformatações multiplanares e reconstruções tridimensionais por volume 

rendering e transparente bone (Figura 35 e 36). 

 

Figura 35 - Imagens TC sagitais demonstrando sobreposição do processo zigomático com o processo 

pterigoideo.  

 

Além das aferições cefalométricas em imagens tridimensionais renderizadas , incluímos 

nesse estudo um grupo de indivíduos com CS não submetidos a intervenções cirúrgicas prévias 

e em faixa etária compreendida entre os 3 anos, idade em que se define a estabilidade da 

deflexão da base craniana (DE ARAÚJO et al., 2008) , e 7 anos ,  contando com o atraso na 

erupção dentária nos pacientes sindrômicos, ainda em dentição decídua e sem aumento da 

altura alveolar (REITSMA et al., 2012). 
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Ao analisarmos a base do crânio buscamos avaliar sua angulação e comprimento, e 

observar a influência que essas aferições exercem sobre a disposição das estruturas esqueléticas 

nas CS. 

 

 

Figura 36 - Reformatação multiplanar sagital para localização do centro geométrico da Sela Túrcica; ao 

alinhamento mandibular encontramos o osso esfenóide desalinhado assim com os processos clinóides. 

 

Carinci, Avantaggiato e Camilo (2017), avaliaram exames bidimensionais de nove 

pacientes com CS e as compararam com as normas cefalométricas, concluindo que a base 

anterior do crânio, menor e contraída, resultando em sinostose coronal e menor projeção da 

face média. Entretanto, nosso estudo tridimensional encontrou valores muito próximos ao 

normal clínico para a base anterior do crânio (S-N), que isoladamente não parece influenciar o 

padrão de projeção da face, e sim a base craniana como um todo, indicando uma deficiência de 

crescimento na base posterior do crânio.  

Considerando nosso n maior para indivíduos com síndrome de Crouzon, nossos 

resultados  corroboram com as afirmações de Lu et al. (2019)  de que os pacientes com 
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Crouzon desenvolvem uma base posterior do crânio mais encurtada, provavelmente devido à 

tendência à sinostose da sutura da base do crânio. 

Esse comprimento menor da base do crânio provavelmente é causado pela diminuição 

de crescimento das sincondroses esfeno-occipital e da sutura esfenofrontal (KREIBORG; 

ADUSS; COHEN, 1999), e pode influenciar na posição mais anteriorizada do côndilo 

mandibular, estabelecendo uma oclusão de Classe III de Angle (REITSMA et al., 2012). 

Em concordância com o estudo supracitado, encontramos para todos os pacientes o 

ponto Pório, ou seja, o meato acústico externo, muito anteriorizado, o que representa uma 

posição também anterior da fossa articular, e uma acomodação dos côndilos mandibulares mais 

a frente em relação à base do crânio, demostrando a tendência ao prognatismo. 

Relatos da literatura afirmam, com base em análises tridimensionais, que a mandíbula 

dos indivíduos com craniossinostose sindrômica parece ser intrinsicamente normal, e as 

discrepâncias maxilomandibulares provavelmente estão relacionadas com a postura 

anteriorizada dos côndilos na base do crânio associada a retrusão maxilar (ELMI et al., 2015). 

O ângulo da base do crânio (Ba-S.Na) tornou-se um parâmetro rotineiramente 

observado em estudos craniométricos, e sua agudização associada à posição retruída da maxila 

representada pela correlação com o ângulo SNA (DE ARAÚJO et al., 2008). Embora em nosso 

estudo os pacientes sindrômicos tenham apresentado SNA extremamente diminuído, com 

importante retrusão maxilar, não houve homogeneidade nos resultados para o ângulo da base 

do crânio, que parece não apresentar correlação com a posição posteriorizada da maxila. O 

mesmo foi verificado em trabalho realizado por al-Qattan e Phillips (1996), em que foi 
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demonstrado que o ângulo da base do crânio numa população de pacientes mais jovens com 

síndrome de Crouzon não se correlaciona com a hipoplasia maxilar. 

Segundo Kreiborg et al. (1993), várias anomalias cranianas observadas após o 

nascimento são causadas pelo crescimento dimórfico e compensatório resultante, e são, 

provavelmente, agravadas pela deformação craniana precoce. Nossa observação foi que todos 

os pacientes apresentavam redução significativa do ângulo da base do crânio precocemente, em 

especial os pacientes com síndrome de Crouzon.  

Kreiborg et al. (1993) analisaram tridimensionalmente o crânio e o terço médio da face 

de pacientes com síndromes de Apert e Crouzon descrevendo a hipoplasia maxilar, termo 

contraposto por Forte et al. (2014), que afirmam que a aferição volumétrica dos ossos da face 

média denotou retrusão do terço médio facial e deformidade maxilar, encontrando uma maxila 

mais curta. Em concordância com o último trabalho, também refutamos a descrição hipoplásica 

da maxila, uma vez que encontramos uma profundidade maxilar menor em toda a amostra, 

confirmando um encurtamento maxilar no sentido anteroposterior.  

 É importante frisar que a expressão hipoplasia maxilar implica em deficiência 

estrutural ou diminuição de volume, em oposição a uma posição retruída no espaço. À esse 

respeito, Lu et al. (2019) documentaram o volume da face média em pacientes com síndromes 

de Apert e Crouzon normal, sugerindo, novamente, que é esta retrusão da face média o 

provável influenciador da posição retraída relativa do terço médio da face. Para verificar essa 

suposição seriam necessários exames tridimensionais volumétricos renderizados.  

Verificamos neste estudo que a altura maxilar reduzida, no sentido sagital, nas 

craniossinostoses sindrômicas contribui para o estabelecimento de mordida aberta esquelética, 
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e que sua associação com a rotação no sentido anti-horário do plano palatal em relação à base 

anterior do crânio determina um padrão de respiração bucal.  Segundo Dekon, Lima e Gomes 

(2015), fatores anatômicos, como a posição mais baixa da espinha nasal posterior, podem 

contribuir para a queda do véu palatino, com diminuição do espaço nasofarígeo, e predispõem 

a Síndrome da Apneia Obstrutiva do Sono (SAOS) nas síndromes craniofaciais. A inclinação 

retropalatal em indivíduos com SAOS parece ser um achado universal (JOHAL; PATEL; 

BATTAGEL, 2007). Um estudo visando aferir o grau de interferência das discrepâncias 

cefalométricas no padrão respiratório das craniossinostoses sindrômicas nos parece necessário. 

11 CONCLUSÃO  

Concluímos que o fenótipo cefalométrico das craniossinostoses sindrômicas apresenta 

discrepância severa entre os complexos craniomaxilomandibulares associada à restrição do 

crescimento da base do crânio, exibindo maxila retruída e mandíbula em posição 

anteriorizada. 

Os pontos cefalométricos referentes as craniossinostoses sindrômicas devem ser 

localizados com precisão através de exames tridimensionais devido as assimetrias cranianas, 

morfologia alterada do osso esfenoide e constrição de acidentes anatômicos importantes na 

face média retruída. 

Quando comparados a norma clínica preconizada por Steiner e Ricketts as 

craniossinostoses sindrômicas apresentam retrusão maxilar severa, diminuição da base 

posterior do crânio, retroposição horizontal da maxila no sentido anteroposterior, 

retroinclinação do plano palatal e mordida aberta esquelética. 
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Quanto à classificação de Angle, as craniossinostoses sindrômicas apresentam 

tendência à Classe III, expressando um fenótipo de perfil côncavo. 

Recomendamos uma extensão do estudo com um número maior de pacientes, incluindo 

a síndrome de Pfeiffer tipos 2 e 3, síndrome de Saethre-Chotzen e síndrome de Muenke para 

uma ampla documentação cefalométrica utilizando o método realizado neste estudo. 
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13 ANEXOS 

13.1 Anexo 1: TCLE para as mães  
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13.2 Anexo 2: TALE para as crianças acima de 6 anos  
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13.3 Anexo 3: Cartas de autorização 
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13.4. Anexo 4: Declaração de Confidencialidade 
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13.5. Anexo 5: Parecer do Comitê de ética em Pesquisa 


