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Resumen

Introducción: El término craneosinostosis alude al cierre prematuro de una o varias suturas
craneales. Su incidencia se sitúa en 1 de cada 2,500 nacidos vivos. Tanto formas sindrómicas como
no sindrómicas han sido adecuadamente descritas en la literatura, siendo las segundas las más
usuales. Los casos descritos en la literatura de gemelos monocigóticos con craneosinostosis
concordantes son limitados, siéndolo aún más aquellos con craneosinostosis no concordantes.

Casos clínicos: Se describe el caso de dos gemelos monocigóticos con craneosinostosis,
presentando uno de ellos escafocefalia y el otro una craneosinostosis multisutural (con afectación de
las suturas sagital, ambas lambdoideas y ambas temporales). Se revisa la literatura disponible al
respecto. Se obtuvo la información relativa a la anamnesis, evolutivos y pruebas diagnósticas a
través de la historia clínica de los pacientes en formato electrónico. Si bien las formas sindrómicas
presentan un origen genético claro (a destacar distintas mutaciones sobre el gen del receptor del
factor de crecimiento fibroblástico: síndrome de Crouzon, síndrome de Apert, síndrome de
Pfeiffer...), se cree que el origen de las formas no sindrómicas se encuentra en una interacción
compleja entre factores genéticos, epigenéticos y ambientales. Llevamos a cabo revisión de los
estudios disponibles hasta la fecha sobre esta cuestión.

Discusión: La discordancia entre las formas de presentación de craneosinostosis en dos individuos
con carga genética idéntica invita a pensar necesariamente en la implicación de otro tipo de factores
en su etiopatogenia, fundamentalmente epigenéticos y ambientales. La realización de más
investigaciones al respecto está justificado a fin de identificar la mayor cantidad posible de factores
que pudieran corregirse.
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