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Streszczenie

Zesp6t Saethre-Chotzena oraz zespot Crouzona sa wadami uwarunkowanymi genetycznie charakteryzujacymi sie
przedwczesnym kostnieniem szwoéw czaszkowych w wieku 1-3 lat. Typowe objawy zespoléw sa widoczne w obre-
bie czesci twarzowej czaszki oraz wewnatrzustnie. Celem pracy byl opis zewnatrzustnych i wewnatrzustnych cech
genetycznie uwarunkowanego zaburzenia rozwojowego, jakim jest dysostoza czaszkowo-twarzowa, na podstawie
przypadkéw domniemanego zespotu Saethre-Chotzena oraz zespotu Crouzona. W pracy przedstawiono cechy feno-
typowe dwéch oséb, objetych leczeniem ortodontycznym w Zaktadzie Ortopedii Szczgkowej 1 Ortodoncji AM we
Wroctawiu. Wezesne rozpoznanie wady, wykonanie odpowiednich zabiegéw chirurgicznych (osteotomii, ewakuacji
ptynu mézgowo-rdzeniowego, korekty catkowitego rozszczepu wargi, wyrostka zebodotowego i podniebienia) poz-
wala ograniczy¢ nasilenie znieksztalceri czgsci twarzowej czaszki, a leczenie ortodontyczne zapewnia pacjentom pra-
widlowa wymowe, oddychanie i potykanie (Dent. Med. Probl. 2005, 42, 1, 189-193).

Stowa kluczowe: zespot Crouzona, zesp6t Saethre-Chotzena, dysostoza czaszkowo-twarzowa.

Abstract

Saethre-Chotzen Syndrome and Crouzon Syndrome are congenital abnormalities characterized by premature ossi-
fication of cranial sutures at the age of 1-3. Typical symptoms of the dysostosis are seen in the craniofacial area
and in the oral cavity. The goal of the work was to describe extra- and intraoral features of craniofacial dysostosis
on the basis of cases representing presumed Saethre-Chotzen Syndrome and Crouzon Syndrome. There are two
cases presented in the work, treated orthodontically in Department of Dentofacial Orthopedics and Orthodontics of
Wroclaw Medical University. Early diagnosis of the defect and surgery procedure (osteotomia, cerebral liquid
evacuation, cleft operation), allow to reduce craniofacial malformation. Orthodontic treatment ensures correct pro-
nunciation, breathing and swallowing (Dent. Med. Probl. 2005, 42, 1, 189-193).

Key words: Crouzon syndrome, Saethre-Chotzen syndrome, craniofacial dysostosis.

Craniosynostoza (dysostoza czaszkowo-twa-
rzowa, dysostosis craniofacialis hereditaria) to za-
burzenie polegajace na przedwczesnym zrosnigciu
si¢ szwow czaszki. Istniejg trzy gidwne czynniki
etiologiczne wady: mutacje genéw autosomalnych
dominujacych, ktére przyczyniajg si¢ do zaburzen
mezenchymy, nadczynnos¢ tarczycy, powodujaca
przyspieszone dojrzewanie kosci oraz mikrocefa-
lia, odpowiadajgca za brak rozciggnigcia szwow

w czasie wzrostu. Do grupy dysostoz nalezg m.in.
zespot Saethre-Chotzena oraz zesp6t Crouzona.
Pierwszy z nich zostat opisany po raz pierwszy
przez Seathre’a w 1931 r. oraz przez Chotzena
w 1932 r. Wada ta jest spowodowana mutacjg
w obrebie chromosomu siddmego; dziedziczy si¢
autosomalnie dominujgco. W obrebie zespotu Sae-
thre-Chotzena wystepuje wiele wzorcéw zaburzen:
kraniosynostoza, nisko osadzona przednia granica
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czota i owlosionej skéry, asymetria twarzy, opada-
nie powiek, skrzywienie przegrody nosa, brachy-
daktylia, czgsciowy zrost palcéw (zwlaszcza dru-
giego 1 trzeciego) oraz wiele nieprawidtowosci
szkieletowych. Kraniosynostoza jest cechg wyste-
pujaca rzadziej niz brachy- trigono- i makrocefalia.
W obrebie twarzoczaszki obserwuje si¢ m.in. uwy-
puklenie guzéw ciemieniowych oraz czotowych,
splaszczenie potylicy, powigkszenie siodia turec-
kiego, zaburzenia kostnienia w obrebie sklepienia
czaszki, duze i pdZno zarastajace ciemigczko.
Oprécz opadania powiek mogg pojawiac si¢ zmia-
ny oczne w postaci hiperteloryzmu, zeza, zwezenia
szpary powiekowej. W obrebie narzadu stuchu za-
znaczajg si¢ nisko osadzone i zmniejszone matzo-
winy uszne, a takze tagodna utrata stuchu typu prze-
wodzeniowego 1 wrodzony zrost przewodu stucho-
wego zewnetrznego. Pacjenci cierpigcy na zespot
Saethre-Chotzena cechujg si¢ sptaszczeniem kata
czolowo-nosowego, hipoplazjg szczgki, nadmier-
nym doprzednim wzrostem zuchwy. W obrebie ja-
my ustnej stwierdza si¢ waskie lub wysoko wyskle-
pione podniebienie, wady zgryzu, ze¢by nadliczbo-
we, hipoplazje szkliwa oraz niekiedy rozszczep
podniebienia. Rozwdj psychiczny jest najczesciej
prawidtowy, niekiedy tylko obserwuje si¢ tagodne
lub umiarkowane uposledzenie umystowe.

Zesp6t Crouzona zostat opisany po raz pierw-
szy przez francuskiego neurologa Crouzona
w 1912 r. Jest wadg uwarunkowang genetycznie,
dziedziczong autosomalnie dominujgco. Dane
Zrédlowe podajg rézng czestos¢ wystgpowania —
1:25 000 (wedtug Cohena), 1:160 000 (wedtug Lilja)
[1, 2]. Wada wystepuje proporcjonalnie u obu pici
i stanowi 4,5% wszystkich dyzostoz [3]. Zespot
Crouzona charakteryzuje si¢ przedwczesnym kost-
nieniem szwow czaszkowych (gléwnie wiericowe-
go i strzalkowego), rozpoczynajacym si¢ przed
pierwszym rokiem zycia, a koriczagcym si¢ okoto
trzeciego roku zycia. Brak wystgpowania zmian
chorobowych na obwodzie ciala, zwlaszcza
w obrebie dtoni i stép, odrdznia ten zespo6t od ze-
spolu Aperta. Istnieje kilka teorii dotyczacych
etiologii wady. Wedtug Crouzona przedwczesny
zrost kostny wystepuje na skutek zmian zapalnych
kosci czaszki podczas porodu [2]. Park i Powers
natomiast ttumaczg wystgpowanie zespotu uszko-
dzeniem w obrgbie mezenchymy szwéw czaszko-
wych. Zgodnie z teorig Riepinga, powodem przed-
wczesnego zamknigcia si¢ szwéw jest przemie-
szczenie centrOw kostnienia w obrebie czaszki
[cyt. wg 1].

Jako typowe objawy zespotu Crouzona podaje
si¢ znieksztalcenia czaszki — to jest czaszke wiezo-
watg (oxycephalia), 16dkowaty (scaphocephalia),
klinowatg (trigonocephalia), asymetryczng (plagio-
cephalia), wysokie czoto z wydatnymi guzami czo-

fowymi, zmniejszony wymiar przednio-tylny cza-
szki i zwigkszony jej wymiar poprzeczny. Wytwo-
rzenie garbu kostnego w obrebie ciemigczka duze-
go, potagczonego w postaci grzebienia z nasadg no-
sa, nadaje nosowi ksztalt przypominajacy zagiety
dziéb papugi, stad nazwa ptasi nos (nos Parrota).
Czesto wystepuje skrzywienie przegrody nosa i za-
burzenia oddychania wskutek niedorozwoju tyl-
nych nozdrzy. Do innych cech charakterystycznych
naleza: wytrzeszcz galek ocznych, hiperteloryzm,
sptycenie oczodotéw, zez rozbiezny, oczoplas. Za-
burzenia rozwojowe twarzowej czgsci czaszki
nadaja wyglad twarzy zabiej. W wyniku dyspropor-
cji mézgowo-czaszkowej czgsto wzrasta cisnienie
Srédczaszkowe, mogace przyczyni¢ si¢ do powsta-
nia tarczy zastoinowej na dnie oka, powodujacej za-
nik nerwéw wzrokowych i w nastgpstwie zaburze-
nia widzenia oraz Slepote. Wedlug Kreiberga,
w okoto 55% przypadkéw omawianego zespotu
wystepuja zaburzenia stuchu. Sg to najczesciej: nie-
dorozwdj zewngtrznego przewodu stuchowego, za-
burzenia rozwoju kosteczek stuchowych i trabki
stuchowe;j. Nieprawidlowa wentylacja ucha srodko-
wego moze by¢ przyczyng nawracajgcych stanow
zapalnych. W obrebie jamy ustnej zesp6t Crouzona
charakteryzuje si¢ niedorozwojem szczgki, gotyc-
kim podniebieniem oraz r6znymi wadami zgryzo-
wo-z¢bowymi (stloczenia w obrebie zebow szezeki
i zebow siecznych zuchwy, aplazja pojedynczych
z¢bdw, jednostronny lub obustronny zgryz krzyzo-
wy, zgryz otwarty czesciowy przedni, hipodoncja,
szparowatos¢ oraz ektopowe wyrzynanie pierw-
szych zebéw trzonowych szczeki). buki zgbowe
maja czesto ksztalt litery V. Niekiedy wystepuje
rozszczep wargi 1 podniebienia lub, rzadziej, po-
Srodkowy rozszczep podsluzéwkowy. Na zdjeciu
rentgenowskim czaszki jest widoczne znaczne po-
glebienie wyciskéw palczastych pod postacig ,,pla-
stra miodu”, poszerzenie siodla tureckiego oraz hi-
poplazja szczeki wraz z jej zatokami. Rozwéj umy-
stowy chorych z zespolem Crouzona moze by¢
uposledzony. Niekiedy sg rozpoznawane objawy
neurologiczne w postaci napadéw padaczkowych
oraz cech wodogtowia [1-6].

Opis przypadkow

Przypadek 1
— domniemany
zespol Saethre-Chotzena

Pacjent K. Sz., lat 14, zglosilt si¢ do Zaktadu
Ortodoncji AM we Wroctawiu w celu leczenia wad
zgryzowo-zg¢bowych. Stwierdzono stan po operacji
obustronnego rozszczepu wargi, wyrostka z¢bodo-
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fowego i podniebienia. W historii choroby odnoto-
wano, 7e pierwsza operacja chirurgiczna rozszczepu
wargi odbyta si¢ w wieku 3 lat. Po miesigcu wyko-
nano zabieg poglebienia przedsionka jamy ustne;j,
pobierajac przeszczep z pachwiny. W 4. roku zycia
przeprowadzono korekte rozszczepu podniebienia,
a w 6. ponowng korekte wargi wedlug Randalla.
Kompleksowg korekte nosa i wargi wykonano
w wieku 9 lat. Pacjent wykazywal op6Znienie roz-
woju psychosomatycznego. Na podstawie badania
klinicznego stwierdzono zaburzenia rozwojowe od-
powiadajace cechom zespolu Saethre-Chotzena.
W badaniu zewnatrzustnym potwierdzono brachy-
cefalig, sptaszczenie czota, powigkszenie kata noso-
wo-czolowego, asymetri¢ twarzy, splaszczenie poty-
licy. W obrgbie narzadu wzroku stwierdzono hiper-
teloryzm, zez rozbiezny, wytrzeszcz gatek ocznych.
Zaobserwowano znieksztalcenie, splaszczenie oraz
zakrzywienie nosa w prawg strong, a takze uniesie-
nie prawego skrzydta nosa. W okolicy podnosowej
byly widoczne dwie réwnolegle blizny pooperacyj-
ne siegajace od czerwieni wargowej do dolnego
ograniczenia nozdrzy przednich. Uwypuklona
1 uniesiona warga gérna uwydatniata powiekszony
jezyk o uposledzonej ruchomosci. Profil twarzy pa-
cjenta okreslono jako wypukty (ryc. 1). Badanie we-
wnatrzustne ujawnito wady zgbowo-zgryzowe, to
jest: zwezenie szczeki, odwrotny nagryz poziomy,
zaburzenie linii symetrii lukéw zgbowych, II klasg
Angle’a na pierwszych statych zgbach trzonowych
strony prawej, a Il klas¢ Angle’a po stronie lewej,
mezjorotacje przysrodkowych gérnych zebéw
siecznych, mezjoinklinacj¢ pierwszych zgbow
przedtrzonowych gérnych, palatopozycje drugich
zebéw przedtrzonowych gérnych, retruzje zgbow
siecznych dolnych. Wzdtuz podniebienia przebiega-
fa blizna pooperacyjna (ryc. 2). Ze wzgledu na nie-
prawidlowg ruchomos¢ powigkszonego jezyka
(skrécenie wedzidta jezyka) mowe pacjenta okreslo-
no jako niewyrazng.

Opisany zesp6t wad zebowo-zgryzowych byt
powodem podjecia leczenia ortodontycznego.
W planie leczenia uwzgledniono zastosowanie
aparatu statego w tuku gérnym i dolnym oraz mon-
taz aparatu grubotukowego. W pierwszym etapie
przeprowadzono leczenie aparatem Derischweilera
w celu poszerzenia szczgki, a nastgpnie aparatem
statym w obu tukach zgbowych. Pacjent kontynuu-
je leczenie ortodontyczne zaplanowane na kilka lat.

Przypadek 2
— zespot Crouzona

Pacjent K. P, lat 9, zglosit si¢ do Zaktadu Orto-
doncji AM we Wroctawiu w grudniu 2002 roku.
W historii choroby odnotowano, ze matka chtopca

chorowata na grype w 9. miesigcu cigzy, a pordd
odbyt si¢ o czasie sitami natury. W badaniu zewnatrz-
ustnym stwierdzono czaszke o ksztalcie wiezowa-
tym z wydatnymi guzami czolowymi — skutek
przedwczesnego zarosnigcia SZzwOw czaszki. Zaob-
serwowano takze hiperteloryzm, wytrzeszcz i anty-
mongoidalne ustawienie gatek ocznych oraz niskie
umiejscowienie matzowin usznych. Profil twarzy
zostal okreslony jako cofnigty, skosny do przodu,
z wygtadzong bruzdg brédkowo-wargowq, wydat-
ng wargg dolng i opadajacymi kgcikami ust. Dolny
odcinek twarzy byt wydtuzony w poréwnaniu z od-
cinkiem nosowym. Rysy nadawaly twarzy wyglad
zabi (ryc. 3). Pacjent oddychat przez usta, a trudno-
Sci oddechowe byly spowodowane przewleklym
stanem zapalnym gérnych drég oddechowych.
Stwierdzono mow¢ wyrazng, z nieznacznym noso-
waniem. W badaniu wewnatrzustnym rozpoznano
rozszczep podniebienia wtdrnego, zwezenie szcze-
ki, przodozgryz rzekomy oraz liczne wady zebowe.
U pacjenta wystepowato uzebienie mieszane (ryc. 4).
W pierwszym etapie leczenia zalecono sanacj¢
jamy ustnej z ekstrakcjg wszystkich zebéw mlecz-
nych z uwagi na rozleglos¢ procesu préchnicowe-
go — w przewazajacej wigkszosci obejmujacy ko-
rzenie z¢gbow. Drugi etap leczenia zaktadat posze-
rzenie szczgki za pomocg luku podniebiennego,
a nastgpnie w celu uszeregowania zebow oraz do-
przedniej rozbudowy tuku gérnego zastosowanie
maski Delaire a oraz cienkolukowego aparatu sta-
tego w tuku gérnym i dolnym. Pacjent obecnie jest
w aktywnej fazie leczenia ortodontycznego, prze-
widywany czas leczenia — ponad 3 lata.

Omowienie

Jak najszybsze rozpoznanie przedwczesnego
zrostu szwoéw czaszki twarzowej jest bardzo istotne
ze wzgledu na mozliwos¢ zapobiegania powikta-
niom wynikajacym ze wzrostu cisnienia srédcza-
szkowego oraz ocznych zmian zanikowych [1].
W przypadku rozwijajacego sie wodoglowia sg wy-
konywane zabiegi neurochirurgiczne polegajace na
wytworzeniu drogi odptywu ptynu mézgowo-rdze-
niowego. Korekte nosa Parrota wykonuje si¢ za-
zwyczaj po ukoriczeniu przez pacjenta 16. roku zy-
cia za pomocg odpowiedniej rynoplastyki. Znie-
ksztalcenia kosci koryguje si¢ stosujac zabiegi
osteotomii typu le Fort III lub tacznie le Fort I
i le Fort III. W razie potrzeby wykorzystuje si¢
przeszczep kosci pobierany gléwnie z zebra, np.
w niedorozwoju goérnego brzegu oczodotu [5].
W ostatnich latach coraz szersze zastosowanie znaj-
duje technika osteogenezy dystrakcyjnej w celu ko-
rekty hipoplazji sSrodkowej czgsci twarzy. Wykony-
wane s3 dwa typy osteotomii dystrakcyjnej cza-
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Ryec. 1. Pacjent K. Sz. Fotografie twarzy: en face oraz profile

Fig. 1. Patient K. Sz. Faces’ photos: en face and profiles

Ryec. 2. Pacjent K. Sz. Foto-
grafie wewnatrzustne

Fig. 2. Patient K. Sz. Intra-
oral photos

Ryec. 3. Pacjent P. K. Fotografie twarzy: en face oraz profile
Fig. 3. Patient P. K. Faces’ photos: en face and profiles

Ryec. 4. Pacjent P. K. Fotogra-
fie wewnatrzustne

Fig. 4. Patient P. K. Intraoral
photos

szkowo-twarzowej: osteotomia zewnetrzna i we- zmem poszerzajacym. Przy kazdym obrocie sruby
wnetrzna. W dystrakcji zewnetrznej jest stosowany mechanizmu nastgpuje poszerzenie o 0,5 mm.
zewnetrzny utrzymywacz polaczony z mechani- W celu umocowania aparatu w obrebie linii posrod-
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kowej twarzy uzywa si¢ wkretow mocowanych do
kosci jarzmowej. W okolicy skroniowej sa przy-
twierdzane obustronnie ptytki o srednicy 3 cm.
Dystrakcja zewnatrzczaszkowa nie jest wygodna
dla pacjenta, dlatego tez czg¢sciej wykonuje si¢ dys-
trakcje wewnetrzng, z podzialem na dystrakcje czg-
sci srodkowej twarzy i czaszkowa. Urzadzenie do
dystrakcji wewnetrznej sktada si¢ z trzech czgsci
wykonanych ze stopu tytanowego — prostokatnej
1 okragltej plytki oraz taczacego je preta. Kazdy
obrét preta generuje 0,5 mm dystrakcji. Plytki sg
przytwierdzone mikrosrubami do kosci jarzmowej
i skroniowej [7].

PiSsmiennictwo

Leczenie ortodontyczne pacjentéw cierpig-
cych na przedwczesny zrost szwéw czaszki rozpo-
czyna si¢ juz na wczesnych etapach zycia pacjen-
téw. Po wykonaniu niezbgdnych etapéw chirur-
gicznych stuzacych korekcie rozszczepu jest
wprowadzane leczenie ortodontyczne aparatami
ruchomymi, a w okresie uzebienia stalego rowniez
precyzyjne leczenie réznego rodzaju aparatami
statymi. Terapia ortodontyczna ma najczesciej na
celu rozbudowe szczgki oraz poprawe estetyki
twarzy i funkcji narzadu zucia. Jest nieodzownym
etapem kompleksowego, wielospecjalistycznego
leczenia pacjentéw z zespotami Saethre-Chotzena
i Crouzona.
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