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Resumo

A sindrome de Crouzon é uma alteragdo cranio-facial priméria hereditéria, com transmisséo autossdmica dominante
com uma ampla variedade fenotipica, caracterizada pelo fechamento prematuro das suturas cranianas levando a perda
da plasticidade do cranio em desenvolvimento. Os sinais clinicos mais evidentes desta alteracdo s&o: Hipertelorismo,
exoftalmia, nariz adunco ou "nariz de bico de papagaio” e prognatismo mandibular. Isto posto, torna-se extremamente
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necessario uma abordagem precoce e multidisciplinar com um prognoéstico esquematico especifico. Por conseguinte, o
objetivo dessa revisdo de literatura é ndo s6 descrever detalhadamente essa alteracdo como também informar as
principais e mais usuais formas de diagndstico e tratamentos de varias areas distintas. Para obter os dados necessarios
realizou-se uma pesquisa bibliogréafica nas bases de dados PUBMED com os descritores MeSH: “Crouzon Syndrome”,
"Craniofacial characteristics in Crouzon's syndrome”, "Prevalence of Ocular Anomalies in Craniosynostosis” sendo
combinados através do operador booleano "AND" e SCIELO com a palavra-chave “Syndromic craniosynostosis”.
Foram incluidos somente artigos originais, nos idiomas portugués, inglés e espanhol, entre 1982 a 2022. No total, 482
estudos foram encontrados, mas apenas 30 foram selecionados através dos critérios de inclusdo. Os estudos demonstram
que a Sindrome de Crouzon demanda um manejo multidisciplinar, no qual é de extrema importancia a interacdo entre
a grande maioria dos profissionais de saude, contribuindo para um diagndstico precoce e manejo especifico, visando
sempre promover um tratamento individualizado proporcionando qualidade de vida a esses pacientes.
Palavras-chave: Craniossinostoses; Disostose craniofacial; Anormalidades Maxilofaciais.

Abstract

Crouzon syndrome is a hereditary primary craniofacial alteration, with autosomal dominant transmission with a wide
phenotypic variety, characterized by premature closure of cranial sutures leading to loss of plasticity in the developing
skull. The most evident clinical signs of this alteration are: Hypertelorism, exophthalmos, hooked nose or "parrot beak
nose" and mandibular prognathism. That said, an early and multidisciplinary approach with a specific schematic
prognosis is extremely necessary. Therefore, the objective of this literature review is not only to describe this alteration
in detail, but also to inform the main and most common forms of diagnosis and treatments in several different areas. To
obtain the necessary data, a bibliographic search was carried out in the PUBMED databases with the MeSH descriptors:
“Crouzon Syndrome”, "Craniofacial characteristics in Crouzon's syndrome", "Prevalence of Ocular Anomalies in
Craniosynostosis™ being combined through the Boolean operator "AND " and SCIELO with the keyword "Syndromic
craniosynostosis”. Only original articles were included, in Portuguese, English and Spanish, between 1982 and 2023.
In total, 482 studies were found, but only 30 were selected through the inclusion criteria. Studies show that Crouzon
Syndrome demands multidisciplinary management, in which the interaction between the vast majority of health
professionals is extremely important, contributing to an early diagnosis and specific management, always aiming to
promote an individualized treatment, providing quality of life to these patients.

Keywords: Craniosynostosis; Craniofacial dysostosis; Maxillofacial abnormalities.

Resumen

El sindrome de Crouzon es una alteracion craneofacial primaria hereditaria, de transmisién autosémica dominante con
una amplia variedad fenotipica, caracterizada por el cierre prematuro de las suturas craneales que conduce a la pérdida
de plasticidad del craneo en desarrollo. Los signos clinicos méas evidentes de esta alteracion son: Hipertelorismo,
exoftalmos, nariz ganchuda o “nariz en pico de loro” y prognatismo mandibular. Dicho esto, es sumamente necesario
un abordaje precoz y multidisciplinar con un prondstico esquematico especifico. Por lo tanto, el objetivo de esta revision
de la literatura no es solo describir en detalle esta alteracién, sino también informar las principales y mas comunes
formas de diagndstico y tratamiento en varias areas diferentes. Para obtener los datos necesarios se realizé una bisqueda
bibliografica en las bases de datos PUBMED con los descriptores MeSH: “Sindrome de Crouzon”, “Caracteristicas
craneofaciales en el sindrome de Crouzon”, “Prevalencia de anomalias oculares en craneosinostosis” combindndolos
mediante el operador booleano “AND y SCIELO con la palabra clave “Craneosinostosis sindromica”. Se incluyeron
solo articulos originales, en portugués, inglés y espafiol, entre 1982 y 2023. En total, se encontraron 482 estudios, pero
solo 30 fueron seleccionados a través de los criterios de inclusion. Los estudios demuestran que el Sindrome de Crouzon
exige un manejo multidisciplinario, en el que la interaccion entre la gran mayoria de los profesionales de la salud es
sumamente importante, contribuyendo para un diagndstico precoz y un manejo especifico, siempre con el objetivo de
promover un tratamiento individualizado, brindando calidad de vida a estos pacientes.

Palabras clave: Craneosinostosis; Disostosis craneofacial; Anomalias maxilofaciales.

1. Introducgéo

A obliteragdo precoce de uma ou mais suturas do cranio é conhecida desde Hipdcrates. Virchow, em 1851, empregou

pela primeira vez o termo cranioestenose e estabeleceu as principais caracteristicas da moléstia. A alteracdo denominada

sindrome de Crouzon ou Disostose cranio-facial tipo | (o grau de deformidade é determinado pela ordem e a taxa da fusdo da

sutura), apesar de ser rara, possui 50% de risco de transmissdo quando um dos pais é portador da doenca, independente do sexo

da crianca. Estudos genéticos determinaram que uma mutagdo no gene FGFR2 é a responsavel pelo surgimento da sindrome
(Cohen, et al., 1921).

O gene FGFR2 é o responsavel pela codificagdo dos receptores do fator de crescimento fibroblastico e se localiza no

braco longo do cromossomo 10 (Eswarakumar, et al., 2004). No entanto, apesar de ser uma doenca de transmisséo autossdmica
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dominante, 50% dos incidentes da sindrome de Crouzon ndo séo herdados, sendo resultante de novas mutagdes espontaneas em
outro lugar no gene em questdo. Conforme sdo realizados os diagnosticos a depender da populacéo estudada, a incidéncia da
craniostenose pode variar de 1:50.000 para 1:1.000 criancas, sendo que essa discrepancia possui carater genético (Reardon, et
al., 1994). Apesar de ser uma sindrome que independe do sexo do seu portador, estudos mostram que as disostoses sdo do tipo
sagital e metopica acometem mais o sexo masculino, enquanto a coronal é mais encontrada no sexo feminino. (Carinci et al.,
Apert and Crouzon Syndromes, 2005: 3(16): 361-6).

A Sindrome de Crouzon também é classificada como acrocefalossindactilia tipo 1, pois possui a apresentagdo conjunta
de craniossinostose e sindactilia (Jabs, et al.,1993).

A Disostose cranio-facial tipo | foi descrita pela primeira vez em 1912 pelo neurologista francés Loius Edouard Octave
Crouzon que, por sua vez, caracterizou essa sindrome como sendo uma craniossinostose (unido prematura das suturas cranianas),
onde pode ser diferenciada de uma simples craniostenose pela sua associacdo com malformacdes faciais (Oliveira, et al.,
Malformacdes congénitas da face 1982: 48(3):32-08). Tem como caracteristica mais frequente a braquicefalia, podendo causar
também exoftalmia (devido a cavidade orbitaria ser rasa) e alteracfes da face como hipertelorismo ocular, hipoplasia do terco
médio da face, prognatismo leve, severa ma ocluséo dentéria (Classe 111 de Angle) e retardo mental brando em alguns pacientes
(Zanini, et al., 2007), variando de acordo com cada caso. Vale ressaltar que, para essa condicdo, o crescimento cranio facial se
da no sentido infero-superior dando aspecto de torre, ao invés de postero-anterior, € 0 aumento da pressado intracraniana, devido
ao fechamento prematuro das suturas do créanio e da face, podendo causar crises agudas de dor de cabeca, perda auditiva e até
mesmo amaurose (cegueira). Em alguns casos, quando ha a presenca de contato buco-antral, infecgdes auditivas podem se tornar
presentes, acarretando assim, problemas de audicdo (Hoefkens, et al., 2004). O crescimento perpendicular se torna restrito,
devido ao fechamento prematuro das suturas, e 0s 0ssos fundidos, consequentemente, agem como uma Unica estrutura dssea.
Através de uma palpacdo branda dos ossos do cranio de um recém-nascido com craniossinostose, pode-se verificar a falta de
mobilidade da sutura atingida, e assim atentando-se para essa comorbidade (Cinalli, et al.,1995). No que tange o desenvolvimento
neuropsicoldgico, essa alteragdo pode acarretar hipertensdo intracraniana (HIC) (Gabarra, 2000, p. 155-160) no qual o tratamento
precoce determinaria um melhor desenvolvimento neuropsicomotor (Perosa, 2000, p. 145-152). Outro fator preponderante a ser
considerado é o desenvolvimento morfolégico do sistema nervoso central que pode apresentar varias alteragbes como
malformagdes ventriculares, malformacéo de Chiari, agenesia de corpo caloso entre outras (Schulz, et al., 2007). Portanto, o
presente estudo tem como objetivo ndo somente descrever, informar e correlacionar essa sindrome para a comunidade cientifica
como também auxiliar diretamente no diagndstico e tratamento desta alteragdo, cooperando assim diretamente para 0 aumento

da qualidade de vida dos pacientes acometidos.

2. Metodologia

O presente estudo é uma revisdo integrativa de literatura suportada metodologicamente por Bowling et al. (2006), a fim
de descrever os aspectos gerais, etiologia, fisiopatologia, diagnésticos diferenciais e tratamentos da Sindrome de Crouzon. Foi
escolhida tal sindrome devido a sua raridade, dificil diagnostico, tratamento e escassez de relatos sobre esta sindrome na
literatura, trazendo, assim, inimeros beneficios para a literatura cientifica. A pesquisa foi realizada através dos bancos das bases
de dados National Library of Medicine (PUBMED) em 25 de agosto de 2022 e Scientific Electronic Library Online (SCIELO)
em 09 de julho de 2022, com os seguintes descritores MeSH: “Craniosynostoses’’ e “Maxillofacial Abnormalities’’, que foram
combinados através do operador booleano "AND", ndo houve limitacfes quanto ao idioma, data de publicacdo dos estudos, sexo
ou idade dos participantes (Glaser, et al., 2000). A leitura inicial do titulo e resumo dos artigos identificados pela estratégia de
busca foi realizada por dois revisores. Na primeira etapa da busca realizada nas bases de dados, foram obtidos 184 artigos

resultantes de 82 artigos encontrados na SCIELO e 102 artigos encontrados na PUBMED, na segunda etapa foram lidos 100
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artigos (leitura dos titulos e resumos) e através dos critérios de exclusdo que sdo; artigos posteriores ao ano 1980, artigos nao
originais, artigos duplicados, erratas, comentarios, cartas e artigos ndo disponibilizados na integra gratuitamente, sendo que um
montante de 80 artigos foram excluidos e 25 foram selecionados ao final para leitura na integra e, destes, todos atenderam aos
critérios de inclusdo do nosso estudo (Mardini, et al., 2005). Os critérios de inclusdo foram baseados em artigos anteriores ao
ano de 2022, artigos originais, e artigos disponibilizados de forma gratuita na integra (Godoy, et al., 2010).

Figura 1 - Etapas do processo de sele¢do dos artigos. Nota: nimero de artigos recuperados e selecionados para compor a amostra.

12 Etapa: Busca na Base de Dados
(N=184)

|
I |
PUBMED
(N=102)

SCIELO (N=82)

2% Etapa: Leitura dos titulos, resumos e
exclusdo segundo objetivo geral
(N=100)

3% Etapa: Leitura e exclusdo segundo
critérios estabelecidos (N=80)

42 Etapa: Leitura na integra dos artigos
para andlise nesta revisdo (N=25)

Fonte: Arquivo Pessoal (2022).

3. Resultados

Com base na pesquisa bibliografica, foram encontrados 25 artigos relevantes para compor os resultados, sendo
selecionados estudos observacionais, experimentais, relatos de caso e capitulos de livro mais relevantes para o presente estudo.
Destes artigos, 10 foram excluidos e 15 artigos selecionados tendo em vista os critérios de inclusdo, para a construcdo desta
revisao de literatura. O Quadro 2 ilustra a estratégia realizada para a selecdo do material bem como as informacdes de titulo,
autor, ano, local publicado, tipo de estudo, resultados principais e a conclusdo dos estudos. Esses foram os fatores usados para
compor o resultado da presente pesquisa.

Entre os artigos selecionados para leitura completa, as principais tematicas encontradas foram caracteristicas classicas
da Sindrome de Crouzon, diagnostico, pesquisa genética pela mutagdo do gene FGFR2, estudos oftalmoldgicos e craniofaciais
e tratamentos. A fim de solidificar os estudos sobre a Sindrome de Crouzon essa selegdo propde abranger diversos aspectos e

perspectivas atuais.
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Quadro 1 - Caracteristicas da populacdo dos participantes do estudo.

Titulo do Trabalho Autor, ano Local de Tipo de Resultados principais Conclusao
publica¢éo estudo
Crouzon syndrome Bowling et al., Estados Relato de | Apresentagdo do caso de uma paciente com | Foram discutidos 0s
2006 Unidos caso Sindrome de Crouzon com caracteristicas | diagnosticos — diferenciais e
classicas como proptose e papiledema. A | opgBes de tratamento para a
condicdo teve melhora drastica apds | sindrome.
procedimento de avango fronto facial em
monobloco.
Chiari malformation and Dickerman et Estados Relato de | Apresentagdo do caso de uma paciente com | Foram  discutidas  opcles
odontoid panus causing al., 2005 Unidos caso Sindrome de Crouzon associada a uma | cirdrgicas para descompressao
craniovertebral stenosis in malformacdo de Chiari adquirida ap6s a | da juncdo craniocervical.
a child with Crouzon’s inser¢do de shunt ventriculoperitoneal, além
syndrome de um crescimento no processo odontdide
coexistente. As lesdes estavam causando
compressdo cervico-medular.
A gain-of-function Eswarakumar, Estados Estudo Foi implantada uma mutacéo de tipo ganho de | O estudo sugere que 0s aspectos
mutation of Fgfr2c 2004 Unidos experimenta | fungdo no gene FGFR2 em ratos a fim de | fenotipicos em humanos podem
demonstrates the roles of lem confirmar a relagdo entre a mutacdo desse | ser explicados pela mutagdo de
this receptor variant in animais gene e as craniossinostoses. Os ratos | FGFR2 e seus impactos na
osteogenesis heterozigotos para a mutagdo apresentaram | formagéo 6ssea.
face encurtada, protusdo do globo ocular e
fusdo prematura das suturas cranianas. J& os
ratos homozigotos para a mutagdo
apresentaram  defeitos em  multiplas
articulag@es, traqueia e pulmdes, e foram a
6bito logo apds o nascimento.
Musculos  extraoculares Seung Ah india Relato de | Foram relatados 2 casos, um menino de 4 anos | Foram discutidas as causas
andmalos na sindrome de Chung,2020 caso e outro com 7 anos ambos com sindrome de | multifatoriais de estrabismo em
Crouzon com exotropia em Crouzon e com mutagdo heterozigética | padrao V na sindrome de
padréo \Y% doi: confirmada no gene do receptor do fator de | Crouzon, morfologia anormal
10.4103/ijo.lJO_1121_19 crescimento de fibroblastos 2 (FGFR-2). O | dos musculos extra oculares,
primeiro foi encaminhado para | além da localizagdo anormal.
desalinhamento ocular e o segundo estava
com aumento da pressdo intracraniana e
entrépio da palpebra inferior esquerda na
primeira infancia.
Sindrome de Crouzon: Chingiz Estados Relato de | Apresentagdo do caso de mulher de 20 anos | A conclusdo apresentada no
Planejamento virtual do Rahimov , Unidos caso com dismorfismo facial e cefalico, | planejamento virtual parece ser
tratamento cirdrgico pela Ruslan hipertelorismo, méa ocluséo, fala prejudicadae | essencial para o desenho de
aplicacdo de distratores Asadov ,2016 dificuldades alimentares que passou por um | avan¢go monobloco tanto na
interno DOI:  10.5005/jp- protocolo de planejamento virtual com | etapa cirdrgica quanto na etapa
journals-10005-1395 avanco monabloco por meio de distratores | de distracdo. Auxilia, também,
internos. no diagndstico, progndstico e
protocolo  de  tratamento,
aumentando a preciséo da
osteotomia.
Sindrome de Crouzon Christopher D. Livro A sindrome de Crouzon é herdada | Foram discutidas as
PMID: 30085540 Conrady, geneticamente caracterizada por | caracteristicas  clinicas  da
Bhupendra C. craniossinostose resultando em deformidades | sindrome de Crouzon, o
Patel, 2022 faciais e cranianas e foi apresentada uma | tratamento, o0  diagndstico
perspectiva ampla dessa sindrome. diferencial, a investigagdo e o
papel dos profissionais de sadde
que trabalham juntos para lidar
com essa condicéo.
Sindrome de Crouzon - Vidhya Relato de E a apresentacfo do caso de uma paciente do | Os estudos sugerem que o
Relato de caso raro Kalanjiam, 2017 caso sexo feminino, 4 anos de idade, relatou como | diagnostico durante os estagios

PMCID: PMC5654191

queixa principal protrusdo da mandibula. O
diagnéstico pré-natal precoce, como o teste de
DNA para mutagdo do gene FGFR-2 e a
ultrassonografia pré-natal, foram Uteis para
fornecer indicagBes de futuros problemas de
desenvolvimento.

iniciais desta sindrome. E, que o
tratamento de craniectomia feita
para liberar as suturas fundidas
permitiu o crescimento normal
do cérebro, além de corrigir a
deficiéncia do terco médio da
face, 0 que pode ajudar a trazer
uma aparéncia facial mais
normal.
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Mutacdo hereditaria do
FGFR2 em paciente chinés
com sindrome de Crouzon
e luxacdo do bulbo ocular
provocada por trauma:
relato de caso
https://doi.org/10.1186/s12
886-019-1217-8

Ji Yang,2019

Relato de Foi
caso

relatado  anormalidades  genéticas
detectadas em uma familia chinesa com
sindrome de  Crouzon  autossdmica
dominante, combinada com luxagéo do globo
ocular.

Os achados aprimoram o
conhecimento atual da luxagdo
traumatica  concomitante  a
sindrome de Crouzon.

Sindrome de Crouzon | Yuling Niu,2023 Relato de Esse estudo relata o caso de um paciente que | O caso demonstra que pacientes
complicada com caso apresentou estrabismo binocular complexo | com sindrome de Crouzon
estrabismo  binocular e secundario a sindrome de Crouzon. podem apresentar uma mutagao
fibrose muscular do gene FGFR2
extraocular: relato de caso c.G812T:p.G271V com
DOI: 10.1186/s13256-022- sintomas clinicos que consistem
03709-9 em degeneracdo da fibra
muscular do reto lateral,
exotropia, exoftalmia e
deformidade da cabega
pontiaguda.
Sequelas Oftalmicas da Timothy L. Estudo O estudo foi realizado com 71 pacientes com | Esse estudo sugere que a atrofia
Sindrome de Crouzon Gray, 2005 observacion | diagndstico clinico de sindrome de Crouzon. | dptica continua sendo uma
https://doi.org/10.1016/j.0 al 35% dos pacientes com deficiéncia visual em | importante causa de deficiéncia
phtha.2004.12.037 retrospectiv | pelo menos um olho e 9% desses foi bilateral. | visual nesses pacientes antes da
0 craniectomia descompressiva .
Corrigindo o exorbitismo Benjamin LM Os volumes do globo séo significativamente | Concluiu-se que a expansao do
pelo avanco frontofacial Way, 2019 maiores do que os controles com menos de 5 | volume orbital por osteotomia
monobloco na sindrome de anos, ndo se correlacionam | monobloco e distracdo
Crouzon-Pfeiffer: um independentemente com a protruséo do globo | osteogénica ndo €é o Unico
estudo controlado e ndo sdo afetados pela cirurgia. A correlagdo | determinante da reducdo da
especifico para a idade, entre a expansdo do volume orbital e a | protrusdo do globo. As curvas de
relacionado ao tempo DOI: reducdo da protrusao do globo ndo é | crescimento de  Crouzon-
10.1097/PRS.0000000000 significativa Pfeiffer sugerem que o
005105 "monobloco funcional
precoce"se alinha com a
incidéncia de regressdo clinica
tardia e cirurgia secundaria
posterior.
A Gene for Crouzon RA O estudo relata a disostose craniofacial de | A conclusdo apresentada foi a
Craniofacial Dysostosis Preston,1994 Crouzon que € caracterizada por | andlise de parentesco que
Maps to the Long Arm of craniossinostose prematura, Orbitas rasas e | estabelece ligacdo entre CFD e
Chromosome 10 maxila hipoplésica. E, para mapear o gene | trés loci (D10S190, D10S209 e
DOI: 10.1038/ng0694-149 responsavel, foi utilizado um mapeamento de | D10S216) que abrangem uma
teste de ligacéo a genes de desenvolvimento | regido de 13 cM no cromossomo
conhecidos. 10q.
Caracteristicas cutaneas da | Adnan Mir,2013 Relato de Séo descritos 6 relatos de casos com sindrome | O estudo concluiu que além das
sindrome de Crouzon com caso de Crouzon com acantose nigricans, | malformacOes craniofaciais, a
acantose nigricans apresentando craniossinostose, tragos faciais | sindrome de Crouzon com
doi:10.1001/jamadermatol. caracteristicos e acantose nigricans atipica e | acantose nigricans resulta em
2013.3019 extensa. achados cutaneos
caracteristicos.
Volume orbital pré e pos- Keisuke relato de Nesse estudo foi apresentado que a expansdo | Conclui-se que o volume orbital
operatério em pacientes Imai, 2013 caso da orbita ndo restaurou totalmente o volume | foi menor no grupo da sindrome
com sindrome de Crouzon orbital normal, mas, na maioria dos casos, foi | de Crouzon do que no grupo da
e Apert DOI: Gtil para aliviar os sintomas pré-operatérios | sindrome de Apert.
10.1097/SCS.0b013e3182 como exoftalmia, prolapso do globo ocular,
668581 erosao da cdrnea e conjuntivite.
Acantose nigricans em M Lagaude, Relato de Franca Trata-se de um caso que apresenta sindrome | O estudo conclui que a
criangas e Sindrome de 2014 caso de Crouzon com acantose nigricans, que é | associagdo de craniossinostose e

Crouzon

DOI:
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uma forma rara de sindrome de Crouzon.

acantose  nigricans  permite
incriminar o gene FGFR3 desde
0 inicio e diagnosticar a
sindrome de Crouzon com
acantose nigricans.

Fonte: Arquivos pessoal (2022).
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4. Discussao
4.1 Aspectos gerais e etiopatogenia

A sindrome de Crouzon, assim como a sindrome de Apert, sdo as mais frequentes das disostoses craniofaciais.
Caracteriza-se por ser uma desordem genética rara, sendo evidenciada logo no nascimento ou até mesmo no decorrer de sua
infancia. Ndo obstante, existem ainda alterages congénitas nas quais a sinostose comeca ainda dentro do Gtero e ja é manifestada
ao nascimento com deformidades faciais (Moyen, et al., 2006), como a hipoplasia maxilar superior, responsavel por dificuldades
respiratorias e exoftalmia. A taxa de transmissdo dominante é de 100% junto a penetrancia de larga escala, com expresséo
fenotipica altamente variavel, responsavel por aproximadamente 4.8% de todos os casos, de um grupo de 100 craniossinostoses
(Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).

Nessa alteracdo ha uma mutagdo no gene que é responsavel pela codificagdo dos receptores do fator de crescimento
fibroblastico tipo 2, ou como é mais conhecido 0 FGFR-2 (sendo responsével pelas deformidades relatadas) localizado no brago
longo do cromossomo 10 (Preston, et al.,1994), passa a secretar citocinas de maneira autocrina e paracrina e estas podem vir a
modificar a propria matriz extracelular. Portanto acredita-se que essas mudancas estejam na origem da alteragdo do processo
osteogénico, esclarecendo as variagdes patoldgicas encontradas (Carinci, et al., 2005).

Alega-se ainda que uma malformacéo da base do cranio acarreta na fusdo prematura das suturas cranianas evoluindo
assim para uma hipoplasia centrofacial e formato craniano variado em sua morfologia, conforme as suturas envolvidas (Oliveira
CA Malformacg6es congénitas da face 1982, 48(3):32-8). A ordem e a taxa da fusdo da sutura determinam o grau de deformidade
e da comorbidade (Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).

Todavia, o desenvolvimento psicomotor é normal e a capacidade mental desses pacientes, geralmente, esta dentro do
aceitdvel. No entanto, alguns relatos de atraso mental foram descritos e se deram devido a pressdo intracraniana
significativamente aumentada, que se desenvolve devido a restri¢do do crescimento cerebral, dado pelas maltiplas sinostoses
(Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).

Outro aspecto importante a ser considerado na sindrome, s8o as estenoses do forame jugular; essa deformidade produz
congestdo venosa cerebral esmagadora, acarretando também em um defeito de absorcdo do liquido cefalorraquidiano e
hidrocefalia. Como medida tratativa, utiliza-se o desvio ventriculo-peritoneal com o objetivo de solucionar a hidrocefalia, porém,
é observada a persisténcia da congestdo cerebral, evoluindo, consequentemente, para uma herniagdo tonsilar. Ainda ndo se tem
uma porcentagem exata desse acometimento nesta sindrome (Dickerman, et al., 1998).

Como relatado por Crouzon em 1912, uma vez que a sutura se torne fundida, o crescimento perpendicular se torna
extremamente limitado e os ossos fundidos como uma Unica estrutura 6ssea (Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006). Em
contrapartida, ocorre crescimento compensatorio nas suturas abertas restantes, dando continuidade ao desenvolvimento do
cérebro, gerando um crescimento dsseo anormal e producéo de deformidades faciais (Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).

Nos individuos acometidos é possivel notar quase sempre uma fronte alta e larga, com abaulamento na regido da
fontanela anterior, compressdo da regido occipital e certa protuberancia fronto-occipital. Isto d& ao cranio aspecto de torre
(Romiti et al., Acantose Nigricante associada a sindrome de Crouzon: relato de caso 1996 71(4).

A maxila hipoplasica, a hipoplasia centrofacial e maxilar sdo responsaveis por inimeras alteracfes do aspecto da face
(Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).

Na cavidade oral é possivel observar ma oclusdo e arco dental maxilar em forma de V, com dentes muito espagados.
Ha relatos de individuos com estreitamento ou fissura congénita do céu da boca, palato em ogiva e Gvula bifida (Bowling, et al.,
Crouzon Syndrome 2006).

O labio superior é curto e o labio inferior, juntamente com a lingua, sdo proeminentes; a maxila é hipoplasica e ha

prognatismo mandibular relativo e micrognatia (Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).
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AlteracGes no estribo com consequente fusdo no promontério e anquilose do martelo em direcdo a parede externa do
epitimpano, assim como, distorcGes e estreitamento do espaco da orelha média em consonancia com a auséncia da membrana
timpanica e estenose e/ou atresia do canal externo, sdo concebiveis devido ao crescimento deformante do cranio (Bowling, et
al., Crouzon Syndrome 2006).

A atresia do meato acUstico assim como hipoacusia e malformag6es do ouvido médio séo as principais manifestaces
da doenga quanto ao aparelho auditivo (Cinalli et al., 1995, 83(4):575-82). Podem-se observar perda auditiva condutiva e/ou
perda auditiva mista (Laybauer et al., 2007).

O nariz apresenta um aspecto adunco, devido a intensa hipoplasia dos maxilares, lembrando um “bico de papagaio” em
razdo do encurtamento anterior do dorso do nariz (Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).

O tamponamento das vias aéreas superiores se desenvolve secundéaria ao desvio do septo. H4 também a presenca de
anormalidades do centro do nariz e estreitamento rinofaringeo. Esta pode levar a angustia respiratéria aguda (Bowling, et al.,
Crouzon Syndrome 2006), dispneia do tipo polipneia e apneia do sono, principalmente se relacionadas a hipoplasia do maxilar.

As alteracBes nas 6rbitas sdo muitas, porém as mais comumente relatadas sdo: drbitas rasas, exoftalmia devido a presséo
craniana, proptose ocular bilateral, hipertelorismo, estrabismo divergente, atrofia dptica, conjuntivite ou ceratoconjuntivite de
exposicao e uma perda ndo explicada da acuidade visual (Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).

O paciente também pode vir a apresentar Acantose nigricans (manchas aveludadas), variando da coloragdo marrom até
ao preto, surgem normalmente no pescogo, axilas, ou na regido inguinal, essa é a principal manifestagdo dermatoldgica da
sindrome de Crouzon, sendo detectavel apos a infancia (Ousterhout, et al.,1990).

Algumas alteragdes de normalidade radioldgicas da regido cervical incluem vértebras em forma de borboleta bem como
a fuséo dos corpos e elementos posteriores, que estdo presentes em aproximadamente 18% dos pacientes. As vértebras, C2-C3 e
C5-C6 sdo igualmente afetadas. A ressonancia magnética é usada para mostrar uma eventual agenesia do corpo caloso e atrofia
Optica (Al-Qattan, et al.,1997).

4.2 Diagnésticos diferenciais
A sindrome de Apert tem achados similares aos encontrados na sindrome de Crouzon, associando-se malformagdes das
méos e dos pés, com sindactilia simétrica. Ha também, um diagnostico diferencial com as sindromes de Pfeiffer, Carpenter e de

Sayre-Chotzen (Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).

4.3 Tratamento

O tratamento da sindrome é multidisciplinar, fornecendo resultados vantajosos para os pacientes. Um dos principais
avancos terapéuticos para essa sindrome, foram os tratamentos cirrgicos e plasticos. Dentro desta linha de raciocinio, o
tratamento sintomatico e de suporte com préteses auditivas, fonoterapia, psicopedagogia, orientagdo familiar, aconselhamento
genético, ensino da fala, leitura labial e LIBRAS, escola especial ou convencional de boa qualidade, contribuem para melhorar
a qualidade de vidas dos portadores desta sindrome.

De maneira geral, as diversas técnicas cirlrgicas sdo empregadas para prevenir a fusdo das suturas craniofaciais
precocemente e desta maneira reduzir as pressdes na cabega, evitando ou reduzindo as deformidades dos 0ssos do cranio e da
face (1,3,19). Os procedimentos cirurgicos podem beneficiar o paciente, permitindo-lhes vida normal.

O objetivo é encenar a reconstrucdo para que coincida com os padrdes de crescimento facial normal, fungdo visceral e
desenvolvimento psicossocial (Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006). O remodelamento da regido fronto-orbital, por
exemplo, é capaz de prevenir distdrbios funcionais e reparar o desenvolvimento normal da forma do cranio. A face medial

também pode ser abordada, visando a correcao da hipoplasia médio-facial (19).
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O momento adequado para realizar a cirurgia € antes de 1 ano de vida da criancga, ja que 0s 0ss0s sd0 mais maleaveis e
ter-se-a maior facilidade para trabalhar com eles. No primeiro ano da vida, prefere-se liberar as suturas sinostéticas do cranio
para permitir que um adequado volume craniano permita o crescimento e expanséo do cérebro.

Se necessaria, a cirurgia centrofacial pode ser feita para fornecer adequado volume orbital, reduzir a exoftalmia e
fornecer uma aparéncia mais harmonica (Bowling, et al., Crouzon Syndrome 2006).

Além disso, é valido ressaltar que o prognoéstico depende da severidade da malformagédo. Ele varia desde um problema
exclusivamente estético (escafocefalia ou trigonocefalia), até mas formagdes dsseas com uma possivel hipertensdo craniana
(Kinch, et al.,1998).

5. Concluséao

A andlise dos estudos revela que a Sindrome de Crouzon caracteriza-se por uma desordem genética rara, evidenciados
ao nascimento ou no decorrer da infancia, que pode ter carater multiplo de apresentagdo. Por tratar-se de uma sindrome
disgenética multifatorial, suscita a necessidade de realizagdo de mais estudos, nos individuos acometidos por esta desordem
genética.

Como consequéncia da atuacdo multidisciplinar dessa mutagdo, fomos motivados a discorrer sobre o tema de forma
qualitativa, visando prestar assisténcia, ndo somente, aos diversos profissionais da salde, como também aos pacientes PNE
(portadores de necessidades especiais).

Fundamenta-se esta producéo cientifica na necessidade de alertar aos profissionais da salide para a ocorréncia desta
sindrome, pouco frequente, porém com efeitos deletérios graves aos pacientes, sobretudo com um diagnéstico tardio. Sendo
assim, o objetivo deste estudo é realizar uma revisdo de literatura, com aspectos quantitativos e qualitativos sobre as diversas
nuances da Sindrome de Crouzon, enfatizando néo sé as manifestacdes clinicas, como também as medidas tratativas. Temos em
mente promover a coesdo entre diferentes especialidades médicas e odontoldgicas buscando sempre dar suporte cientifico
primoroso para que cooperar diretamente com essa tdo seleta comunidade visando sempre a propagagdo de conhecimento
almejando a melhora da qualidade de vida dos pacientes. Para os préximos trabalhos temos em mente um relato de caso dessa

sindrome concluida somado a uma revisdo sistematica de peso e relevancia cientifica.
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