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Ulevaade

Crouzoni sindroomi (CrS) iseloomustab kraniosiinostoos (koljudmbluste enneaegne
luustumine), mille tagajarjel tekivad kolju- ja ndodeformatsioonid. CrS on (ks paljudest
kraniosiinostoosi siindroomidest ja seda peetakse kergeimaks vormiks.

Enneaegne luustumine on slinnil enamasti markamatu voi vaid kergelt nahtav. Tavaliselt
avaldub CrS Gihe-kaheaastaselt ja muutub jark-jargult tdsisemaks. Enamasti on kaasatud mitu
koljudmblust. CrS-ga inimesel on jasemed tavaparaselt arenenud.

CrS on sageli aladiagnoositud kliiniliste tunnuste varieerumise tottu. Siiski on kirjeldatud
varajasi ja kaasasiindinud vorme, mille puhul on (la- ja alaldualuu alaareng valjendunud ja
vOib pdhjustada hingamisraskusi. Silmakoobaste vahene sligavus voib olla nii tdsine, et tekib

silmalaugude valesti asetsemine. Usna sage on ka hiidrotsefaalia esinemine.

Tekkepohjused

Crouzoni siindroom on p6hjustatud fibroblastide kasvufaktori retseptori FGFR2 (10g25.3-g26)
mutatsioonidest, millest 80% asuvad rakuvalise piirkonna immunoglobuliinitaolises domeenis
[l (Iglll domeen). Stindroom mdjutab enim esimest branhiaalkaart, mis on ala- ja tilaldualuu

eelkaija.

Kliiniline pilt
Crouzoni slindroomi maaravaks tunnuseks on, et kolju ei kasva normaalselt. Koljudmbluste
enneaegse luustumise tottu voib esineda:

e Korge ja kitsas laup ning véljaulatuv tagakolju,

e l|lihipea (koronaalse mblusesulgumine),

e pikipea (sagitaalse dmbluse sulgumine),

e kaldpea (lambdoidse ja koronaalse 6mbluse ihepoolne enneaegne sulgumine),

e teravpea (koronaalse ja lambdoidse dmbluse sulgumine)

e kompleksne kraniosiinostoos (md&ne voi kdigi dmbluste enneaegne sulgumine)
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Pilt 1 Kraniostinostooside variandid
https://heleianestalzibo.eu/et/kraniosunostoosid/

Enamik simptomeid on tingitud ebanormaalsest kolju struktuurist.

e Ligikaudu 30% Cr sindroomiga esineb progresseeruvat hlidrotsefaaliat Chiari
malformatsiooni tdttu (vdikeaju pitsumine suures koljuaugus).

e Monel CrS inimesel on piiratud hingamisteed ja nad vodivad kogeda tdsiseid
hingamisprobleeme. 22% esineb kaelalllide kokkukasv.

e Silmade ebanormaalne paigutus silmakoobastes voib p&hjustada nagemishaireid,
millest kdige levinum on sarvkesta paljastumine, mis vdib viia ndagemise halvenemiseni.
Monel juhul esineb kuulmiskaotus.

e Foramen jugular'e stenoosi ja sellega seonduvat kagiveeni obstruktsiooni on
taheldatud 60%-| juhtudest ning nende korral vdib tulemuseks olla kdrgenenud
intrakraniaalne réhk.

Levinud tunnuste hulka kuuluvad: silmadevaheline suurenenud kaugus, silmakoobaste
vahenenud sligavus, punnsilmsus, ,papagoinina® , lihike Glemine huul, lla- ja alaldualuu
alaareng, suhteline alaldua ettepoolekumerus, kitsas/kdrge suulagi, tagumine kahepoolne

risthambumus, mdnede hammaste puudumine ja hammaste tihedus.

Diagnoosimine:
Toimub hinnates vastsindinu/lapse fuisilist vdlimust ja kusides perekonna anamneesi.
Diagnoosi  kinnitamiseks kasutatakse rontgenilesvotteid, kompuutertomograafiat,

magnetresonantstomograafiat ja geneetilist testimist.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne pédrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Jalgimine ja ravi

Crouzoni slindroomi ravi on peamiselt kirurgiline. Kirurgiliste sekkumiste eesmark on

parandada nii ndo esteetikat kui ka funktsiooni. Operatsioonid vdivad hdélmata kolju

rekonstrueerimist, silmakoobaste slivendamist, nina kuju muutmist ja hammaste joondamist.

Operatsioonide ajastus soltub lapse kasvust ja arengust ning voib alata juba varases lapseeas.

Moned kirurgilised sekkumised voivad olla vajalikud ka tdiskasvanueas.

Prognoos

Crouzoni stindroom on geneetiline haigus, mis mdjutab iga inimest erinevalt. Kuigi see ei ole

surmav haigus, voib see oluliselt mojutada inimese elukvaliteeti ja vajada elukestvat hoolt.

Uldiselt ei liihenda Crouzoni siindroom inimese eluiga, kui komplikatsioone &igeaegselt

diagnoosida ja ravida.
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