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Bircok Anomalili Crouzon Sendromu: Bir Olgu Sunumu

Crouzon Syndrome with Multiple Anomalies: A Case Report

Cocuk Saglig1 ve Hastaliklart

Ozet

Kraniofasial disostosis olarak da bilinen Crouzon
sendromu, kafatas1 ve yiiz kemiklerinin etkilendigi
otozomal dominant gegisli konjenital bir sendromdur.
Fibroblast biiyiime faktorii reseptor -2 (FGFR-2 ) gen
mutasyonuna baghi genetik defekt sonucu klinik
olugmaktadir. Kraniosinostoz, maksillar hipoplazi, s1g
orbita, okiiler proptozis ve hipertelorizm, Crouzon
sendromunun karakteristik 6zellikleridir. Bu calismada,
Crouzon sendromu tanisi alan ve multiple anomalileri
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Abstract

Crouzon syndrome, also known as craniofacial
dysostosis, is an autosomal dominant congenital
syndrome that affects the skull and facial bones.
Genetic defect resulting from FGFR-2(fibroblast
growth factor receptor 2) gene mutation is the clinical
result. Craniosynostosis, maxillar hypoplasia, shallow
orbit, ocular proptosis and hypertelorism are
characteristic features of Crouzon syndrome. In this
study, a case with Crouzon syndrome and multiple

olan bir olgu, nadir goriilmesi nedeniyle sunuldu. anomalies was presented because of its rarity.
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Giris

Crouzon sendromu otozomal dominant gecisli, kraniyosinostoz ve dismorfik yiiz goriiniimii ile karakterize olan
bir sendromdur. Dismorfik 6zelliklerin derecesine gore yenidogan veya infant doneminde tani konur. Otozomal
dominant gecis gosterip, goriilme siklig1 irk, bolge ve etnik kokene gore degisiklik gostermekte olup ortalama
16/1.000.000 olan genetik bir hastahktir '. Klinik fibroblast biiyiime faktorii reseptor-2 (FGFR-2)deki
mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikmaktadir 2, Crouzon sendromunda 6zellikle koranal siitiirlerin ve sagittal siitiiriin
erken kapanmasi sonucu akrosefali veya brakisefali goriilebilir. Ayrica, hastalarda belirgin ekzoftalmus, pitozis,
hipertelorizm, gaga seklinde burun, kulak ve damak anomalileri mevcut olabilir :,

Crouzon sendromlu hastalarda ¢cok sayida anomali birlikteligi olabileceginden bu hastalar dikkatli ve detayl
muayene edilmelidirler. Bu calismada, Crouzon sendromu tanisi alan ve farkli anomalilere sahip bir olgu
sunuldu.

Olgu Sunumu

Bes aylik kiz hasta bag, yliz ve gozlerde mevcut olan sekil bozuklugu nedeniyle klinigimize getirildi. Hastanin 6z
ve soy gecmiginde 6zellik saptanmadi. Yapilan fizik muayenesinde viicut agirligi 3500 gram (<3p), boy 62 cm
(3-10p), bas cevresi 36 cm (<3p) olarak bulundu. Bag mikrosefalik goriiniimde, sagittal siitiir separe, 6n fontanel
4x4 cm ve arka fontanel 3x3 cm agiklikta idi. Ayrica, hastada brakisefali, diisiik kulak, diiz alin, gaga seklinde
burun ve burun kokii basikligi, hipoplazik maksilla ve yiiksek damak anomalisi varlig1 saptandi (Sekil 1A, Sekil
1B). Belirgin ekzoftalmus ve sol gozde ekzotropiasi vardi. Ekstremite muayenesinde yaygin hipotoni ve ellerde
kortikal fisting bulgusu mevcuttu.
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Sekil 1A : Olgunun genel goriiniimii

Sekil 1B : Olgunun genel goriiniimii

Pektus ekskavatusunun oldugu goézlenen olguda solunum ve kalp sesleri normal olup ek ses veya iifiirlim
duyulmadi. Batin normal bombelikte idi, organomegali saptanmadi. Norolojik muayenesinde goz kontagi
kurulamayan hastanin bag kontrolii yoktu. Belirgin turunkal hipotonisi mevcuttu. Laboratuvar bulgularindan
hemogram, tam idrar tahlili, kan sekeri, serum elektrolitleri, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri normal
bulundu. ki yonlii kraniografide koronal siitiirlerde sinostoz saptandi. PA akciger grafisi, uzun kemik grafileri,
vertebra grafisi ve batin ultrasonografisi normal olarak degerlendirildi. Kranial tomografide kranium kemikleri
asimetrik olup, diizensiz kontur ve kalinlik gostermekteydi, iiclincli ventrikiil ve lateral ventrikiiller dilate,
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posterior fossa ve beyin parenkimi basili goriiniimde idi. Beyin manyetik rezonans goriintiilemede korpus
kallosum agenezisi mevcuttu. Posterior fossa normalden kiigiik idi, {igiincii ventrikiil ve lateral ventrikiiller de
ileri derecede dilatasyon izlendi (Sekil 2).

Sekil 2 : Olgunun beyin MR goriintiisii

Tartisma

Crouzon sendromu, ilk kez 1912 yilinda Crouzon tarafindan kraniosinostoz, sindaktili, derin olmayan sig orbita
ve maksillar hipoplazi ile karakterize bir hastalik olarak tanimlanmistir. Reardan ve arkadaglari FGFR-2
genindeki mutasyonlarin bu sendroma neden oldugunu bildirmigtir. Bununla birlikte, yeni mutasyonlarin ilerlemis
anne yagt ile ilgili oldugu rapor edilmistir ,

Bu sendromda temel olarak, koronal siitiirlerin ve sagittal siitiirlerin prematiir fiizyonu sonucu akrosefali,
brakisefali, ¢ikik alin ve diizlesmis oksiput goriiliir. Belirgin ekzoftalmus, pitozis, hipertelorizm, gaga seklinde
burun, sasilik, kisa iist dudak, goreceli prognatizm, kulak ve damak deformiteleri meydana gelir 4, Olgularin
%80’inde optik atrofi veya papil 6dem mevcuttur ve muhtemelen artmig kafa i¢i basincina baghidir. Hastalarda %
92 oraninda sasilik goriiliir ve en sik goriilen patern ekzotropya seklindedir .,

Bizim hastamizin anne yasi 38 idi ve kromozom incelemesi normaldi. Hastamizin muayenesinde akrosefali,
yiiksek alin, diizlesmis oksiput, kiiciik agiz, maksiller hipoplazi, hipertelorizm, relatif mandibular prognatizm ve
belirgin eksoftalmus vardi. Ayrica, muayenede sol gdzde ekzotropiasinin oldugu tespit edildi (Sekil 1A).

Crouzon sendromunda iki veya daha fazla siitiiriin tutulmasi intrakraniyal basing artimina neden olmaktadir. Bu
olgularda, beyinin geligsmesi ile kafatas1 kemik yapilar1 arasindaki uyumsuzluk sonucu hidrosefali gelisme riski
daha yiiksektir. Motor ve mental retardasyon derecesi hastalara gore degisiklik gosterir. Olgularda mental
retardasyon gelisme siklig1 %1 ile 20 arasinda bildirilmistir. Kardiyovaskiiler malformasyon goriilme siklig1 ise
oldukca yiiksek bulunmustur 6,
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Bas kontrolii olmayan ve goz kontagi kurulamayan hastamizda belirgin derecede noromotor gelisim geriligi
mevcuttu. Beyin manyetik rezonans goriintiilemede, posterior fossa normalden kiiciik, {i¢iincii ventrikiil ve lateral
ventrikiiller de ileri derecede dilatasyon vardi. Ayrica, korpus kallosum agenezisi mevcuttu. Ekografisinde patent
duktus arteriosus tespit edildi.

Tami genellikle mevcut fenotipik 6zellikleri olan hastalarda cekilen kraniografide sagittal ve koronal siitiirlerde
sinostosiz goriilmesi ile konur. Hastalifin kesin tedavisi yoktur. Kraniosyonostoz icin kraniotomi ve fasial
deformiteler i¢in kozmetik diizeltme ameliyatlar1 yapilabilir 8

Sonug olarak, Crouzon sendromu tanis1 alan hastalar dikkatli ve detayli muayene edilmelidirler. Bu olgularda
farkli anomalilerin olabilecegi diisiiniilmelidir. Ayrica, hastalarin multidisipliner takip ve tedavilerinin gerekliligi
unutulmamalidir.

Tesekkiir

Tiim yazarlar, veri analizine katkida bulunmus, kagida iligkin taslak hazirlama ve gézden gecirme ¢alismalarina
katkida bulunmus ve caligmalarin her alaninda hesap verebilir olmay1 kabul etmiglerdir. Bu olgu sunumunda
herhangi bir ¢ikar catigsmasi yoktur.
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