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Crouzon(v syndrom (CS) je vzacna autozomalné dédic¢na porucha vznikajici v dsledku mutaci, ke kterym dochazi v receptorech
pro rdstové faktory fibroblastl (gen FGFR2 a FGFR3). Pricina, kterou je predcasny uzavér lebecnich svi, zplsobuje u rostoucich
déti radu komplikaci, napt. zvyseni intrakranialniho tlaku v dasledku snizeni intrakranialniho prostoru u rostouci mozkové tkanég,
epilepsii, poruchu sluchu ¢i atrofie optického nervu. Lécba pacientli s Crouzovym syndromem vyzaduje multidisciplinarni pfi-
stup na specializovanych centrech a je pfedevsim chirurgicka (remodelace lebky). Pokud je operace zdérné provedena, postizeni
jedinci se dozivaji normalniho véku.
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Crouzon syndrome is a rare autosomal dominant disease due to mutation of genes encoding fibroblast growth factor receptor 2
(FGFR2). Premature closure of the cranial sutures causes a number of complications in growing children, such as increased intracra-
nial pressure due to reduced intracranial space and growing brain tissue, epilepsy, hearing impairment, and optic nerve atrophy.
The management of patients with Crouzon syndrome requires a multidisciplinary approach at specialized centers. Treatment is

mainly surgical (remodulation of the skull) with very good prognosis.
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Kraniosynostdza je definovana jako pred-
Casna fuze nebo zastava rdstu na jednom ¢i
vice kranialnich Svech a postihuje 3 az 5 jedin-
<l na 10000 zivé narozenych déti.

Kraniosynostozu Ize rozdélit do dvou hlav-
nich skupin: syndromickou a nesyndromickou.
Nesyndromickd kraniosynostéza je typickym
izolovanym nalezem a tvofii 85 % ptipadu.
Syndromova kraniosynostéza je pak spojena
s riznymi dysmorfismy postihujicimi oblicej,
kostru, nervovy systém a dalSimi anomélie-
mi. Je bézné, ze je také obvykle doprovazena
opozdénim vyvoje jedince.

Syndromy nejéastéji spojené s kra-
niosynostézou zahrnuji Apert, Crouzon,
Pfeiffer, Carpenter a také Saethre-Chotzen
(5). Jelikoz je molekularni zéklad mnoha

typU syndromické kraniosynostézy znam,
strategie diagnostického testovani casto
vedou ke specifické diagndze. Syndromické
kraniosynostozy jsou obvykle sporadické
a jsou vysledkem de novo autozomalnich
dominantnich mutaci zahrnujicich receptory
fibroblastového ristového faktoru (FGFR)
a genl TWIST. Hlavni rizikové faktory kranio-
synostozy lze spatfovat v nikotinismu matky,
asistované reprodukci, vy$sim véku rodicky
¢i muzském pohlavi ditéte.

V ¢ervnu 2021 se narodila divenka z 1I/1l ne-
komplikované gravidity. Porod probéhl ve 38.
gesta¢nim tydnu, spontdnné zahlavim, CTG
bylo v normé, k odtoku ¢iré VP doslo tésné
pfed porodem, GBS bylo negativni. Jednalo

se o donosenou eutrofickou hol¢i¢ku s dob-
rou poporodni adaptaci, AS 10-10-10, porodni
véha ¢inila 31409, porodni délka byla 47 cm.
Jiz po narozeni viak byl patrny turice-
falicky tvar hlavy, mikrocefalie, synostéza
okcipitalnich 3va, hypertelorismus, relativni
makroglosie, gotické patro a divenka méla
nizce posazené usdni boltce. Syndaktylie viak
nebyla pfitomna, stejné jako byly v normé
ostatni somatické nalezy (Obr. 1, 2).
Genetické konzilium provedlo béhem hos-
pitalizace v Sestinedéli odbéry krve za Gicelem
genetického vysetieni. Doslo téz k vysetreni
oc¢niho pozadi, které bylo s fyziologickym
nalezem. USG CNS - tvar postrannich komor
byl modifikovan tvarem neurokrania, jinak
byl bez patologického nalezu. USG ledvin
bylo s fyziologickym nalezem, a to bilateral-
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