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Streszczenie

Zespdt Crouzona jest wadg uwarunkowang genetycznie, dziedziczong autosomalnie dominujgco. Charakteryzuje sie
przedwczesnym kostnieniem szwow czaszkowych, co powoduje znaczne znieksztatcenie gtowy i twarzy. Zesp6t ten
powstaje w nastepstwie mutacji receptora 2 czynnika wzrostu fibroblastu (FGFR2 — Fibroblast Growth Factor Recep-
tor), zlokalizowanych w aksonach llla i llic. W pracy przedstawiono opis przypadku zespotu Crouzona u 40-letniej
pacjentki.

Stowa kluczowe: zesp6t Crouzona, zmiany twarzowej czesci czaszki, objawy kliniczne.

Abstract

Crouzon syndrome is a genetic disorder, autosomal dominant, characterized by the premature fusion of certain skull
bones, which affects the shape of the head and face. It is caused by mutations in the FGFR2 gene, which in turn pro-
vides instructions for producing fibroblast growth factor receptor 2. The article presents a case of Crouzon’s syndrome

in a female patient aged 40.

Keywords: Crouzon syndrome, facial skull disorders, clinical syndromes.

Wstep

Zespo6t Crouzona dziedziczy sie w sposéb autoso-
malny dominujgcy. Spotykane sg takze nabyte for-
my zespotu. W etiopatogenezie tej choroby wymie-
nia si¢ czynniki teratogenne, m.in. przebyte infekcje
lub przyjmowane leki, ktére w pierwszym trymestrze
cigzy doprowadzajg do aberacji rozwojowej pier-
wotnej mezenchymy torebki nerwowej i podstawy
czaszki. Natomiast obraz kliniczny uwarunkowany
jest przedwczesnym zro$nieciem szwédw czaszko-
wych szczegOlnie wiencowego, strzatkowego i we-
gtowego — kraniosynostozy, co powoduje znaczne
znieksztafcenie gtowy i twarzy. Proces ten rozpo-
czyna sie juz w wieku ptodowym i ma charakter
postepujacy. Zmiany w twarzy wystepujg miedzy
1. a 3. rokiem zycia. Wczesne rozpoznanie wady,
wdrozone leczenie chirurgiczne z zastosowaniem
dystrakcji osteogenicznej wptywajg na zmniejsze-
nie znieksztatcen czesci twarzowej czaszki, za$
leczenie ortodontyczne zapewnia prawidtowg wy-
mowe, oddychanie i potykanie [1, 2].

Czestos¢ wystepowania kraniosynostoz wyno-
si 1 na 2000 do 3000 urodzen, a zesp6t Crouzona
stanowi 4,5% wszystkich choréb z tej grupy. Nalezy
do rzadko wystepujgcych wad wrodzonych o pod-
tozu genetycznym i obejmuje 15 do 16,5 przypad-
kow na 1000000 urodzen. Wystepuje w rownym
stopniu u kobiet oraz u mezczyzn, rodzinnie lub
sporadycznie [3, 4].

Cel

Celem pracy byto przedstawienie opisu przypadku
rzadko wystepujgcego zespotu Crouzona.

Opis przypadku

Pacjentka lat 40 z zespotem Crouzona zostata
skierowana przez lekarza ortodonte do naszego
szpitala z powodu bélu zlokalizowanego w okolicy
zebow 46, 47. Zespo6t Crouzona rozpoznano w nie-
mowlectwie, nie wystepowat w rodzinie. Jak wyni-
kato z wywiadu od matki pacjentki, w prywatnym
gabinecie stomatologicznym rozpoczeto leczenie
zachowawcze tych zebéw. Jednak ze wzgledu na
utrudniony kontakt lekarz-pacjent, uwarunkowany
uposledzeniem umystowym chorej, zaniechano
dalszych czynnosci terapeutycznych.

Badaniem zewnatrzustnym stwierdzono: czasz-
ke o ksztatcie wiezowatym, zahamowanie wzrostu
Srodkowego pietra twarzy, sptaszczenie okolicy
podoczodotowej, skrécenie wargi gornej, matzo-
winy uszne odstajgce, wytrzeszcz gatek ocznych,
zez rozbiezny i oczoplgs, ptasi nos (nos Parrota),
niedorozwoj umystowy, co dawato obraz tzw. twa-
rzy zabiej (Rycina 1). Natomiast w profilu twarzy
pacjentki obserwowano zapadnigcie okolicy pod-
nosowej, wypuklenie wargi dolnej, wygtadzenie
bruzdy brédkowo-wargowej oraz skosny zarys
brodki ku tytowi (Rycina 2).
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Rycina 1. 40-letnia pacjentka z zespotem Crouzona
Figure 1. 40 year old patient with Crouzon syndrome

W badaniu wewnatrzustnym stwierdzono: zwe-
zony goérny i dolny tuk zebowy, gotyckie podnie-
bienie, przodozgryz rzekomy, nieprawidtowosci
zebowe - sttoczenia zebdw, ustny tor oddychania,
uposledzone zucie (Rycina 3). W czesci zebo-
dotowej zuchwy po stronie prawej widoczne byty
ubytki prochnicowe zebdw 46 i 47 z naciekiem
zapalnym (Rycina 4), co potwierdzono badaniem
radiologicznym (Rycina 5).

Matce pacjentki przedstawiono plan lecze-
nia chirurgicznego. Ze wzgledu na upo$ledzenie
umystowe chorej i trudny kontakt, zadecydowano
o wykonaniu terapii w procedurach chirurgii jedne-
go dnia i po uzyskaniu pisemnej zgody wyznaczo-
no termin zabiegu.

W znieczuleniu og6lnym usunieto zeby 46
i 47. Zebodoty wytyzeczkowano i zaopatrzono

Rycina 2. Profil twarzy pacjentki
Figure 2. Patient’s face profile

chirurgicznie. Przebieg srédoperacyjny byt bez
powiktan.

Po wykonanym zabiegu pacjentke przekazano
do sali wybudzen, gdzie lekarz kontrolowat stan
ogolny chorej. Szczegblnie zwracano uwage na
problemy z oddychaniem, zaburzeniami réwno-
wagi, podwoéjnym widzeniem, bélem, zawrotami
gtowy, nudnosciami i wymiotami. Badanie wy-
kluczajgce powyzsze objawy, stwierdzajgce stan
rébwnowagi, pozwolito na podjecie decyzji, ze cho-
ra pod opiekg matki moze opusci¢ szpital.

W badaniu kontrolnym w 1. dobie po zabiegu
nie stwierdzono obrzeku w czesci zebodotowej
zuchwy po stronie prawej. Wykonano toalete ran
poekstrakcyjnych. W 7. dobie zdjeto szwy. Rany
byty zagojone prawidtowo. Pacjentke przekazano
do dalszego leczenia ortodontycznego.

Rycina 3. Warunki zgryzowe
Figure 3. Occlusion conditions
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Rycina 4. Widoczne ubytki préchnicowe zebow 46 i 47

Figure 4. Presence of caries in teeth 46 and 47

Rycina 5. Zdjecie pantomograficzne
Figure 5. Pantomographic x-ray

Omowienie

Zespot Crouzona zostat po raz pierwszy opisany
przez francuskiego neurologa Octave'a Crouzona
w 1912 roku [5]. Zaliczany jest do zaburzen 1 Il
tuku skrzelowego. Synonimami tej wady wrodzo-
nej sg takze: dysostosis craniofacialis, dystonia
craniofacialis, zesp6t papuziej gtowy. Natomiast
nazwe craniostenosis wprowadzit Virchow w 1851
roku [6]. Autor, na podstawie opisanego mecha-
nizmu zaburzen wzrostu w zakresie szwéw na
ksztatt czaszki, podat podziat znieksztatcen. Wy-
réznit czaszke wiezowatg (oxycephalgia), todkowa-
tg (scaphocephalia), klinowatg (trigonocephalia),
asymetryczng (plagiocephalia). W opisanym przez
nas przypadku u pacjentki stwierdzono pierwszg
z ww. Natomiast David i wsp. [7] sg zdania, ze za-
hamowanie wzrostu czaszki wptywa na wzrost ci-
Snienia srodczaszkowego i prowadzi do wytrzesz-

czu gatek ocznych oraz upos$ledzenia rozwoju
umystowego, co obserwowano u leczonej przez
nas pacjentki. Cytowani powyzej autorzy zalecajg
wczesne rozpoznanie wady oraz statg obserwacije
chorych z mozliwoscig zapobiegawczego leczenia
dekompensacyjnego. Martin i wsp. [8] stwierdza-
ja w zespole Crouzona zaburzenia stuchu w 55%
przypadkéw, co manifestuje sie¢ niedorozwojem
zewnetrznego przewodu stuchowego, zaburze-
niem rozwoju kosteczek stuchowych i trgbki stu-
chowej. Te objawy nie wystepowaty w opisanym
przypadku.

Bodo i wsp. [9] w etiopatogenezie zespotu Cro-
uzona wymieniajg mutacje receptora 2 czynnika
wzrostu fibroblastu FGFR2 (Fibroblast Growth Fac-
tor Receptor), zlokalizowane w aksonach llla i llic,
co potwierdzajg na podstawie przeprowadzonych
badan zmniejszeniem fibronektyny oraz zahamo-
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waniem aktywnosci proteazy. Mutacje genu kodu-
jacego FGFR2 sg czynnikiem wystepowania 5 ze-
spotow wad wrodzonych w grupie kraniosynostoz.
Wymienia sig¢ zespoty: Crouzona, Aperta, Pfeiffe-
ra, Jacksona-Weissa, Baere-Stevensona. Mutacje
genu FGFR2 powodujg aktywacje receptora, co
wptywa na zahamowanie wzrostu chondrocytéw.
Zostaje woéwczas zachwiana réwnowaga wzrostu
w obrebie szwow, a dojrzewajgce osteoblasty po-
wodujg ich zarastanie. Podobnego zdania sg Man-
sukhanii wsp. [10], ktérzy stwierdzajg nieregularng
sygnalizacje FGFR podczas wewnatrzbtoniastej
ossyfikacji, co przyczynia sie do przedwczesnego
zamkniecia szwow czaszki.

Nalezy rowniez podkresli¢, ze podobne objawy
wystepujace w zespole Crouzona i Aperta réznig
sie zmianami genetycznymi i morfologicznymi,
szczegoOlnie w okresie niemowlecym. W zespo-
le Aperta charakterystyczna dla niemowlat jest
przedwczesna fuzja szwow wiencowych, podczas
dtugo utrzymujgcego sie ciemigczka przedniego
siegajgcego az do ciemigczka tylnego, co wptywa
na ksztatt czaszki wiezowatej. Natomiast w zespo-
le Crouzona wystepuje synostoza szwow sklepie-
nia czaszki w linii posrodkowej. W zespole Aperta
obserwuje sie¢ takze zmiany w innych okolicach
koscca — syndaktylia i polidaktylia i czeSciej rozsz-
czep podniebienia [11].

Leczenie pacjentéw z zespotem Crouzona jest
wieloletnie i wymaga wspotpracy wielu specjali-
stow. Leczenie ortodontyczne jest przygotowaniem
do leczenia chirurgicznego z wykorzystaniem dys-
trakcji osteogenicznej, co zapewnia wysunigcie
Srodkowej czesci czaszki do 30 mm [12].
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