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TYPE 1 CROUZON SYNDROME WITH 
HEADACHE

ABSTRACT

Crouzon syndrome defined by French neurosurgeon 
Crouzon in 1912. Crouzon syndrome which is characterized 
by craniosynostosis and dysmorphic facial appearance. 
This autosomal dominant disease has an incidence rate of 
16/1,000,000.

Craniosynostosis premature closure of cranial sutures, results in 
craniofacial anomalies. 4.5% of cases with craniosynostosis have 
Crouzon syndrome. Craniosynostosis can occur in utero or in 
the first three years of life. It rarely occurs later. Phenotypically 

specific types of craniosynostosis have been linked to fibroblast 
growth factor receptor gene (FGFR) mutations. Clinical findings 
of Crouzon, Apert and Pfeifer syndromes are secondary to 
FGFR-2 gene mutations. In Crouzon syndrome brachycephaly, 
ptosis, exophthalmos, hypertelorism, acanthosis nigricans, 
rostrate type nose, ear and palate anomalies can occur of as a 
result of premature closure of cranial sutures. 
 
In this report we present a 5 years old male with headache. 
He has Crouzon Syndrome and beaten copper appearance 
in craniography.
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anomaly, magnetic resonance angiography  Nobel Med 
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ÖZET
 
Crouzon sendromu ilk kez 1912 yılında Fransız nöro-
cerrah Crouzon tarafından tanımlanmıştır. Kraniyosi-
nostozis ve dismorfik yüz ile karakterize olan Crouzon 
sendromu otozomal dominant geçişli olup, görülme 
sıklığı 16/1.000.000 olan genetik bir hastalıktır.

Kraniyosinostozis, kranial sütürlerin erken kapanması-
na bağlı oluşmakta ve olgularda yüz ve kafatası ano-
malilerine neden olmaktadır. Kraniyosinostozis olan 
kişilerin ise yaklaşık %4,5’inde Crouzon sendromu bu-
lunmaktadır. Kraniyosinostozis doğumdan önce veya 
yaşamın ilk üç yılı boyunca meydana gelebileceği gibi 
nadir de olsa geç yaşlarda da görülebilmektedir. Kraniyo-
sinostozislerin fenotipik olarak spesifik tipleri fibroblast 

growth faktör reseptör gen (FGFR) mutasyonları ile 
beraber gösterilmiştir. Crouzon, Apert ve Pfeifer send-
romlarında FGFR-2 gen mutasyonlarına bağlı olarak 
gelişen genetik defektler sonucu klinik oluşmaktadır.
Crouzon sendromunda sütürlerin erken kapanması 
sonucu brakisefali, ptozis, ekzoftalmus, hipertelorizm, 
acanthosis nigricans, gaga şeklinde burun, kulak ve da-
mak deformiteleri meydana gelebilir.

Bu olgumuzda baş ağrısı şikâyeti olan 5 yaşındaki erkek 
hastanın kraniyografisinde dövülmüş bakır manzarası 
izlenen bir Crouzon sendromu vakası sunulması amaç-
lanmıştır.

Anahtar Kelimeler: Kraniyografi, dövülmüş bakır manza-
rası, kraniyosinostozis Nobel Med 2013; 9(1): 110-112
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GİRİŞ

Crouzon sendromu ilk kez 1912 yılında Fransız nöro-
cerrah Crouzon tarafından tanımlanmıştır1. Kraniyosinostozis 

ve dismorfik yüz ile karakterize olan Crouzon send-
romu otozomal dominant geçişli olup, görülme sıklığı 
16/1.000.000 olan genetik bir hastalıktır.2 
Kraniyosinostozis, kranial sütürlerin erken kapanmasına  
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bağlı komplikasyonlar gelişebilmektedir. Bu olgularda 
yüz ve kafatası anomalileri oluşabilmektedir. Olgu-
muz baş ağrısı ve anormal baş şekli nedeniyle tara-
fımıza başvuran 5 yaşındaki erkek hastanın kraniyo-
grafisinde dövülmüş bakır manzarası tespit edilen bir 
Crouzon sendromu vakası sunulmuştur.

OLGU SUNUMU

Beş yaşında erkek hasta başka bir merkezden baş ağrısı 
ve anormal baş şekli nedeniyle sevk edildi. Otuz sekiz 
yaşındaki annenin dördüncü gebeliğinden, miadında, 
normal doğum ile dördüncü olarak doğmuş ve doğar 
doğmaz ağlamış. Anne son 6 aydır baş ağrılarının arttığı 
ve özellikle sabah kalktığında baş ağrılarının şiddetlen-
diğini ve sinirlilik halinin geliştiğini tarif ediyor. Anne 
çocuğunun çiğnemede problemi yaşadığı ve yiyecekleri 
çiğneyemediği bu yüzden de hiç kilo alamadığını ve ye-
mek yedirmede zorluk yaşadığını ifade etti.
    
Doğduğunda kilosu 3.440 gr (50 p), boyu 51 cm (50 p), 
baş çevresi 36 cm (75 p) iken, şu an kilosu 15 kg 
(10 p), boyu 104 cm (10-25 p) olarak ölçüldü. Fizik 
muayenesinde brakisefali, ekzoftalmus, küçük ve gaga 
şeklinde burun,  burun kökü basıklığı, küçük ağız, hi-
poplazik maksilla, rölatif büyük dil ve yüksek damak 
saptandı. Solunum ve kalp sesleri normal, ek ses veya 
üfürüm duyulmadı. TA: 95/55 mmHg, kalp tepe atı-
mı: 98/dk/ritmik, ateş: 36,8 oC idi. Orofaringeal mu-
ayenede üst dişlerin dağılımı düzensiz ve sıkışık, üst 
çene ise küçüktü. Batın normal bombelikte, karaciğer 
ve dalak palpe edilmedi. Genitoüriner sistem ve nö-
rolojik muayenesi normaldi. Göz dibi muayenesinde 
hafif derecede papil ödem saptandı. Kulak muayenesi 
ve işitme testi normaldi. 

Laboratuar bulgularından tam kan sayımı, tam idrar 
tahlili, kan şekeri, serum elektrolitleri, karaciğer ve 
böbrek fonksiyon testleri normaldi. Başka bir merkez-
den çekilen kraniografide kranial sütürler kapalı ve 
kranial kemik iç tabulada dövülmüş bakır manzarası 
mevcuttu (Resim 1). 
  
Kranial tomografide kranium kemikleri asimetrik 
olup, düzensiz kontur ve kalınlıktaydı, üçüncü vent-
rikül ve lateral ventriküller normal olarak değerlendi-
rildi. Kranial tomografide ilginç olarak kranial kemik-
lerde yaygın dövülmüş bakır manzarası ve kranial si-
nositozis gözlendi (Resim 2). PA akciğer grafisi, uzun 
kemik grafileri, vertebra grafisi ve batın ultrasonogra-
fisi normal olarak değerlendirildi.

Hastanın göz dibinde papilla ödem mevcudiyeti ve kra-
niosinostozis nedeniyle beyin cerrahisi ile konsülte edi-
lerek sağaltım ve izlemi için beyin cerrahisi merkezine 

gönderildi. Otozomal kalıtımla geçtiğinden anne, baba 
ve diğer çocuklar kraniyosinositoz açısından değerlen-
dirildi ve sadece olgumuzda kraniyosinostoz vardı.

TARTIŞMA

Kraniofasyal disostosis olarak da bilinen Crouzon send-
romu, yüz ve kafatası kemiklerini etkileyen otozomal 
dominant geçişli olan konjenital bir sendromdur. Feno-
tipik ekspresyondaki değişiklikler sonucunda bazı has-
talar sendromun tüm özelliklerini gösterirlerken, diğer 
bireyler normal görünebilirler ve sadece mutasyonları 
taşıyıcı özellik gösterirler. Crouzon sendromu iki cins-
te de eşit olarak görülmektedir. Dismorfik özelliklerin 
derecesine göre yeni doğan veya infant döneminde tanı  
konulabilirken nadir de olsa olgumuzda olduğu gibi 5 
yaş civarında da tanı konulabilmektedir. Genetik defekt 
olarak fibroblast growth faktör reseptör-2 (FGFR 2) ge-
ninde mutasyon olduğu bilinmektedir.4,5

Crouzon sendromunda sagittal ve koronal sütürlerin 
sinostosisine bağlı olarak akrosefali, brakisefali, alın 
çıkıklığı ve oksiput düzleşmiş görülebilir. Apert send-
romunda ise daha fazla sayıda sütürün sinositozisi ne-
deniyle bu bulgular daha ağır seyredebilir. Alınları daha 
çıkık ve yüz daha asimetrik görülür.6 Carpenter sendro-
munda akrosefali ve fasyal asimetri vardır. Apert-Cro-
uzon sendromu, son yıllarda belirlenen Crouzon ve 
Apert sendromu ortak bulgularını taşıyan bir sendrom 
olup oksisefali şeklinde bir kraniosinostozisi mevcut-
tur.7 Crouzon sendromunda azalmış orbital boşluk 

Resim 2: Kranial kemikte sinositozis ve dövülmüş bakır manzarası

Resim 1: Kranial sütürlar kapalı ve kranial kemik iç tabulada dövülmüş bakır manzarası görünümü 
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Tablo: Crouzon, Carpenter, Pfeiffer ve Apert sendromunun özellikleri

Özellikler

Crouzon sendromu I 
(Otozomal dominant)

Akrosefali, brakisefali, alın çıkık, oksiput düz,oküler proptozis ve görme azlığı , kulak 
anomalileri ve işitme azlığı, küçük ve gaga şeklinde burun, yüksek damak bulunur.

Crouzon sendromu II 
(Otozomal dominant)

Crouzon sendromu I ile aynı + dirsekler, bilekler, 
el veya ayak parmak eklemlerinde füzyon vardır.

Apert sendromu 
(Otozomal dominant)

Akrosefali, brakisefali, alın çıkık ve oksiput düz, yüz asimetrik, orta yüz gelişim 
anomalisi, alın çökük, alt çene belirgin çıkık, hipertelorizm, asimetrik yüz belirgin, 

el-ayaklarda simetrik sindaktili, hidrosefali sıktır.

Crouzon-Apert sendromu Oksisefali, papağan gagası burun, belirgin prognatizm, nistagmus, kısa üst dudak, 
torakal vertebra anomalileri, kardiyak anomaliler, obezite, hipogonadizm görülmektedir.

Carpenter sendromu 
(Otozomal resesif)

Akrosefali, yüz asimetri, parmaklarda kısmi sindaktili ve ayakta
preaksiyel polisindaktili vardır.

Pfeiffer sendromu 
(Otozomal dominant)

Orta yüz geriliği, geniş el ve ayak başparmakları, maksiler hipoplazi, 
hipertelorizm mevcuttur.

Hastalığın kesin tedavisi yoktur. Kraniosyonostozis için kraniotomi ve fasyal deformiteleri için kozmetik düzeltme ameliyatları yapılabilir.12 
Yaşam süresi normaldir.11, 13

volümü ekstropiye ve ekzoftalmusa bu da konjonk-
tivit ve keratite neden olabilir. Ayrıca ptozis, nistag-
mus, hipertelorizm, strabismus, papil ödem, iris ko-
lobomu ve optik sinir hasarına bağlı vizüel aktivite-
nin azalması görülebilir. Kulak anomalileri ve işitme 
azlığı saptanabilir. Küçük ve gaga şeklinde burun ve 
yüksek damak görülebilen diğer deformiteleridir.8 
Benzer bulgular Apert ve Apert-Crouzon sendromun-
da görülebilirse de Apert sendromunda ekzoftalmos 
çok belirgin değildir ve yüzün orta kısmında gelişim 
anomalisi bulunduğu için orta bölümde alın çökük 
ve alt çene belirgin çıkık, hipertelorizm ve asimetrik 
yüz daha belirgindir.9 Apert-Crouzon sendromunda 
papağan gagası burun, belirgin prognatizm, nistag-
mus, Crouzon sendromundaki kadar belirgin olma-
yan ekzoftalmos, kısa üst dudak ve özelliklede torakal 
vertebra anomalileri vardır. Ayrıca kardiyak anoma-
liler, obezite ve hipogonadizm mevcuttur.3,7,10 Bizim 
sunduğumuz olguda brakisefali, ekzoftalmus, küçük 

ve gaga şeklinde burun,  burun kökü basıklığı, kü-
çük ağız, hipoplazik maksilla, göreceli büyük dil ve 
yüksek damak mevcuttu. Çekilen kraniografide kra-
nial sütürlar kapalı ve kranial kemik iç tabulada dö-
vülmüş bakır manzarası saptandı. Kranial kemiklerde 
dövülmüş bakır manzarası erken kapanan sütürlerin 
ve kemik yapısının artmış kafa içi basıncına bağlı 
gelişmektedir. Crouzon sendromunda iki veya daha 
fazla sütürün tutulması intrakraniyal basınç artımına 
neden olabilmektedir. Bu yüz görünümü ve radyolo-
jik bulgularla olgumuz Crouzon sendromu tanısı aldı. 
Olgularda orta veya ağır derecede mental retardasyon, 
tekrarlayan baş ağrıları ve nöbetler görülebilir. Ancak bu 
bulgular diğer kraniosinostoz sendromlarına göre daha 
az belirgindir ve füzyonun derecesine bağlıdır. Olgu-
muzda motor-mental retardasyon gözlenmedi. Ancak 
özellikle sabahları uyandığında şiddetlenen zonklayıcı 
tarzda baş ağrısı mevcuttu. Crouzon Sendromunun 2 
tipi vardır. Tip 2’de tip 1’den farklı olarak dirsekler, bi-
lekler, el veya ayak parmak eklemlerinde füzyon bulun-
maktadır.9,11 Olgumuzun dismorfik yüz görünümünün 
olması, kraniografi de sütürlerde sinositozis saptanması 
ve kranial kemiklerde dövülmüş bakır manzarası bu-
lunması, kranial kemiklerdeki dövülmüş bakır man-
zarası artmış kafa içi basıncı gösterdiğinden sabahları 
zonklayıcı tarzda şiddetli baş ağrılarının gelişmesi ve 
tipik yüz görünümü belirteçlerinin özellikle Apert ve 
Apert-Crouzon’dan farklılık göstermesi, kardiyak ano-
mali, obezite, hipogonodizm, torakal vertebra anoma-
lileri ve mental retardasyon gibi diğer sendromlarda 
belirgin olan belirteçlerin görülmemesi Crouzon send-
romu teşhisini koydurdu. Ancak el, ayak, bilek, dirsek 
füzyonlarınının gözlenmemesi nedeniyle Tip 1 Crouzon 
Sendromu tanısı kondu. Crouzon, Carpenter, Pfeiffer ve 
Apert sendromunun özellikleri Tablo’da özetlenmiştir.
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