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SDĚLENÍ Z PRAXE
Kraniofaciální synostóza – Crouzonův syndrom 

Diskuze
Crouzonův syndrom (CS), dříve označova-

ný jako kraniofaciální dysostóza či syndrom 

žaberního oblouku, je vzácná autozomálně 

dědičná porucha vznikající v důsledku mutací 

v receptorech pro růstové faktory fibroblastů 

(gen FGFR2 a FGFR3). CS je charakterizová-

na předčasným uzávěrem koronárního švu 

(syntózou), méně častěji pak lambdového 

a sagitálního švu. Následkem této mutace 

má pacient dysmorfní vzhled lebky a ob-

ličej s vysokým čelem, k čemuž se přidává 

oploštěný týl a brachycefalie. Díky častém 

výskytu abnormálního spojení kostí obličeje 

a báze lební mají děti s touto poruchou kle-

nuté patro, mělké orbity a hypoplazii maxily, 

což způsobuje exoftalmus. U některých dětí 

s CS se vyvinou i kožní abnormality zvané 

acanthosis nigricans, jež jsou způsobeny 

mutacemi v FGFR3. Mezi dalšími syndromy 

často asociované s kraniosynostózou pat-

ří Apertův syndrom, Pfeifferův syndrom 

a Carpenterův syndrom.  

Prevalence Crouzonova syndromu je 

v současnosti velmi nízká. Důvod lze spatřit 

v četnosti, tohoto onemocnění. Dle starších 

dat připadá zhruba na 25 000 narozených 

dětí jedno nemocné, a to v běžné populaci 

bez ohledu na rasu a pohlaví (1). U pozděj-

ších studií (2, 3) dokonce jedno na 60 000, což 

představuje přibližně 4,5 % všech případů kra-

niosynostózy. 

Předčasný uzávěr lebečních švů způsobuje 

u rostoucích dětí řadu komplikací, např. zvý-

šení intrakraniálního tlaku v důsledku snížení 

intrakraniálního prostoru a rostoucí mozkové 

tkáně, epilepsii, poruchu sluchu a atrofie op-

tického nervu. 

Mezi hlavními projevy a  příznaky 

Crouzonova syndromu tak patří široké če-

lo, turicefalie (tzv. věžovitá lebka), hluchota, 

exoftalmus, glaukom, divergentní strabismus, 

útlak optického nervu či obstrukční spánková 

apnoe. Mezi jinými neurologickými problémy 

to jsou pak hydrocefalus, nebo abnormality 

zadní části mozku (Chiari malformace). Také 

koarktace aorty a patentní ductus arteriosus 

(PDA) mohou být asociovány s Crouzonovým 

syndromem (4, 5).

Diagnostika toho syndromu je stanovena 

na základě klinického vyšetření na přítom-

nost kraniálních anomálií a exoftalmu, také 

na základě genetického vyšetření a pomocí 

zobrazovacích metod. 

Další nutné kroky k vyloučení papiloe-

dema jsou oční vyšetření, vyšetření horních 

cest dýchacích (ORL) a kardiologické vyšetře-

ní včetně echokardiografie, které napomáhá 

vyloučit vrozené srdeční vady.

Nutno také podotknout, že mezi hlavním 

funkčními problémy u CS patří zvýšení in-

trakraniálního tlaku, exoftalmus a maxilární 

hypoplazie vyúsťující v obstrukční spánkovou 

apnoe (4).

Detekce mutace genů při genetickém tes-

tování se mezi syndromy s kraniosynostózou 

liší v různé míře. Obvykle je doporučeno začít 

s testováním na mutaci FGFR3 a následně na 

FGFR2 a FGFR1. Detekce mutace u CS je nad 

50 % (FGFR2), u CS s akantózou dokonce až 

100 % (FGFR3). U Apertova syndromu tomu 

bývá kolem 98 % (FGFR2) a Pfeiferova syn-

dromu kolem 67 % (FGFR1 a FGFR2). Detekci 

mutace u probanda by mělo následovat ge-

netické testováním rodičů (5).

Při diagnostice, plánování terapie a mo-

nitoraci dalšího vývoje u Crouzonova syn-

dromu mají zásadní roli zobrazovací metody 

(RTG, CT a MR). V úvodu CT a MR jsou nutné 

k určení strukturální anomálie lebky a k vylou-

čení hydrocefalu a atrofie optiku. Hodnocení 

extrakraniálního a intrakraniálního povrchu 

lebky pomoci 3D CT lze pak označit jako zlatý 

standard. 

Vedení léčby pacientů s CS vyžaduje mul-

tidisciplinární přístup na specializovaných 

centrech. Chirurgická intervence je zaměřena 

na prevenci cerebrálních, oftalmologických 

a dýchacích komplikací včetně korekce kra-

niofaciálních dysmorfií (5).

Závěr
Kraniofaciální synostózy jsou při narození 

často přítomny a mohou progredovat během 

růstu dítěte. Crouzonův syndrom je autozo-

málně dominantní porucha s úplnou penetra-

cí a proměnlivou expresivitou. Hlavní projevy 

zahrnující kromě kraniosynostózy, maxilární 

hypoplazie, exoftalmu a mnoho dalších vy-

žadují k prevenci komplikací včasnou chirur-

gickou intervenci, stejně jako disciplinované 

sledování u pediatra.
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