Crouzonuyv syndrom

Synonyma: Vogtlv syndrom, dysostosis craniofacialis hereditaria, dysostosis cranio-orbito-
facialis

Syndrom je pojmenovan po francouzském lékafi Louisi Edouardovi Octavovi Crouzonovill!
Genetika:

= OMIM: 123500 (https://omim.org/entry/123500)

= syndrom je podminén mutaci v genu pro fibroblast growth factor receptor-2 (FGFR2;
10g26)

= Dédi¢nost: autozomalné dominantni

= Existuje také vzacnéjsi forma Crouzonova syndromu s acanthosis nigrigancs (OMIM
612247 (https://omim.org/entry/612247)), kterd je podminéna specifickou missense
mutaci v genu FGFR3 v oblasti 4p16.3.

Charakteristika:

= predcasny uzavér lebecnich $vi

= rozSifend akrocefalickd lebka

= ocni anomalie: exoftalmus, atrofie n. opticus, slepota, hypertelorismus, divergentni
strabismus, nystagmus

= hypoplazie maxily

= progredujici nitrolebni hypertenze
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