
Существует множество наследственных забо-
леваний, требующих комплексного подхода 

с  участием различных врачей-специалистов в  диа-
гностике, лечении и  реабилитации. Среди таких 
заболеваний особую группу составляют синдромаль-
ные краниосиностозы [1]. Синдром Крузона (Crou-
zon syndrome, черепно-лицевой дизостоз Крузона, 
«попугайная» болезнь, МКБ 10  — Q75.1)  — наслед-
ственный синдром, основным проявлением кото-
рого служит краниосиностоз, приводящий к  дефор-
мациям мозгового и  лицевого черепа [2]. Синдром 

впервые описан в  1912  г. французским врачом 
Октавом Крузоном (Octave Crouzon) после того, 
как  он  выявил у  своих пациентов так называемый 
черепно-лицевой дизостоз. Благодаря трудам уче-
ного была описана характерная триада: деформации 
черепа, лицевые аномалии и  экзофтальм. Впослед-
ствии в  научной медицинской литературе синдром 
стал известен под его именем [2–4].

Выявлены генетические и молекулярные причины 
развития заболевания [2]. Синдром Крузона наследу-
ется по аутосомно-доминантному типу и вызывается 

Синдром Крузона: особенности клинических проявлений, ведения, диагностики 
и исходов у детей

М.А. Соколова1, Е.А. Саркисян1, П.В. Шумилов1, Л.Д. Ворона1, 2, Л.А. Левченко1, 
Ю.Л. Ишутина1, 2, Е.И. Шабельникова1, А.И. Крапивкин1, 2

1ФГАОУ ВО «Российский национальный исследовательский медицинский университет им. Н.И. Пирогова»  
Минздрава России, Москва, Россия;
2ГБУЗ «Научно-практический центр специализированной медицинской помощи детям им. В.Ф. Войно-Ясенецкого», 
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Среди наследственных патологий особую группу составляют синдромальные краниосиностозы. Один из  них  — синдром 
Крузона  — наследуемая по  аутосомно-доминантному типу патология первичного нарушения сращения черепных швов, 
которая встречается с частотой 1: 60 тыс. новорожденных. Заболевание ведет за собой целый ряд нарушений: экзофтальм, 
ортогнатические проблемы, нарушение зрения, слуха, дыхания, отставание в нейропсихическом развитии. Развитие син-
дрома Крузона связано с мутацией в гене рецептора фактора роста фибробластов 2-го типа (FGFR2). В современной меди-
цине также известен вариант синдрома Крузона с черным акантозом, развитие которого связано с мутацией в гене FGFR3. 
Схожесть клинических проявлений синдрома Крузона с другими синдромальными краниосиностозами, а также между двумя 
вариантами синдрома Крузона приводит к возникновению сложностей в дифференциально-диагностическом поиске. Осве-
домленность о полной клинической картине этого синдрома повышает возможность своевременной диагностики, лечения, 
предотвращения тяжелых осложнений и повышения качества жизни пациентам с синдромом Крузона. В настоящей статье 
приводится описание двух клинических случаев с мутациями в генах FGFR2 и FGFR3.
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Syndromic craniosynostosis is a special group of hereditary pathologies. One of the syndromic craniosynostoses is Crouzon syndrome, 
an autosomal dominant pathology of the primary violation of the fusion of cranial sutures. It occurs with a frequency of 1:60,000 
newborns. The disease leads to a number of secondary complications, such as exophthalmos, orthognathic problems, impaired vision, 
hearing, breathing, lag in neuropsychic development. The development of Crouzon syndrome is associated with a missense mutation 
in the fibroblast growth factor receptor-2 (FGFR2) gene. In modern medicine, a variant of Crouzon syndrome with black acanthosis 
is also known, the development of which is associated with a mutation in the FGFR3 gene. The similarity of clinical manifestations 
as with others syndromic craniosynostoses, also between 2 variants of Crouzon syndrome, leads to difficulties in differential diagnostic 
search. Knowledge and awareness of the full clinical presentation of this syndrome makes it possible to timely diagnose and treat, pre-
vent possible severe complications and improve the quality of life of patients with Crouzon syndrome. This article describes 2 clinical 
cases with mutations in the FGFR2 and FGFR3 genes.
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мутациями в гене рецептора фактора роста фибробла-
стов 2-го типа (FGFR2), который связан с хромосом-
ным локусом 10q25–10q26 [5, 6]. Синдром Крузона 
с черным акантозом (CAN, МКБ 10 — Q75.1) в насто-
ящее время рассматривается как  отдельное заболе-
вание, вызванное высокоспецифичной мутацией 
рецептора FGFR3, и отличается от синдрома Крузона 
дополнительным наличием аномалий кожи  — тол-
стой, темной, бархатистой кожей в  складках тела 
(аcanthosis nigricans), аномальной дерматоглификой 
пальцев [7]. В отличие от синдрома Крузона наличие 
черного акантоза облегчает раннюю диагностику, 
но  иногда характерные кожные проявления могут 
отсутствовать [7]. Синдром Крузона с  черным акан-
тозом встречается у 1 из 60 тыс. новорожденных [2]. 
Это второй по  распространенности синдром кра-
ниосиностозов, уступающий по  частоте синдрому 
Мюнке. Считается наиболее легкой и благоприятной 
формой среди всех краниосиностозов [2, 8]. Патоло-
гия с  одинаковой вероятностью поражает как  маль-
чиков, так и девочек [2].

Обычный физикальный осмотр делает возможным 
обнаружение характерных клинических проявлений 

синдрома Крузона. Наиболее часто встречаются бра-
хицефалия (уменьшение размеров черепа в  передне-
заднем направлении), гипертелоризм, экзофтальм, 
уплощенный лоб, крючковатый нос и  гипоплазия 
верхней челюсти. Перечисленные симптомы обра-
зуют медицинское понятие «крузоноидное лицо» [2]. 
При  синдроме Крузона брахицефалия служит наи-
более распространенным проявлением деформа-
ции черепа, вследствие сращения коронарного шва. 
Однако нередки тригоноцефалия (килевидная, треу-
гольная деформация черепа), скафоцефалия (умень-
шение поперечного и  компенсаторное увеличение 
переднезаднего размера черепа, ладьевидная деформа-
ция), акроцефалия (вытянутая башнеобразная форма 
черепа) [9, 10]. Микрогнатия верхней челюсти часто 
приводит к развитию прогнатии. Гипоплазия верхней 
челюсти наиболее выражена в предчелюстной области 
и  обычно вызывает скученность зубов [6, 11]. Такое 
недоразвитие средней части лица часто приводит 
к функциональным и эстетическим проблемам, вклю-
чая неадекватное смыкание век и вторичный кератит, 
неврологическую дисфункцию, обструкцию верх-
них дыхательных путей, с  частыми респираторными 
инфекциями, а  также апноэ во  сне, легочное сердце, 
повреждения головного мозга, серозный отит и ортог-
натические проблемы. Глазное яблоко, выходящее 
за  пределы неглубокой глазницы, также подвержено 
риску травмирования, нередко встречается косоглазие 
[5, 8]. Помимо перечисленных патологий, у пациентов 
с  синдромом Крузона могут встречаться расщелины 
верхней губы и неба, так как гены FGF–FGFR прини-
мают участие в генезе небных структур. В 5% случаев 
генетические мутации в  генных группах FGF могут 
способствовать развитию аномалий челюстей [12].

Важная деталь, на которую следует обратить вни-
мание, — это нормальные кисти и ступни у пациен-
тов с  синдромом Крузона, что  отличает их от  паци-
ентов с  синдромом Аперта (аналогичным, но  более 
тяжелым синдромом краниосиностоза, при  котором 
наблюдается выраженная синдактилия конечностей) 
[13–15]. Синдром Пфайффера  — другой краниоси-
ностоз, характеризующийся короткими широкими 
большими пальцами на ногах в отличие от ранее упо-
мянутых нормальных пальцев у пациентов с синдро-
мом Крузона [8, 16–18].

Ранняя диагностика  — важный фактор своевре-
менной организации лечебных мероприятий для пре-
дотвращения характерных неблагоприятных исходов 
синдрома Крузона [2]. Обычно диагноз «синдром 
Крузона» ставится в неонатальном и/или раннем дет-
ском возрасте, в некоторых случаях клиническая кар-
тина проявляется позже и  диагноз ставится в  более 
старшем возрасте [2].

Хирургическое лечение признано методом выбора 
для  пациентов с  синдромом Крузона. Оно позволяет 
выполнить коррекцию лицевого черепа и  глазниц 
с  целью оптимизации мозгового кровотока, предот-
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вращения последствий повышенного внутричереп-
ного давления, слепоты и умственной отсталости [19].

В статье приведено описание двух клинических 
синдромов с  мутациями в  генах FGFR2 и  FGFR3 
и  диагностированных в  разные периоды детства. 
Цель работы  — демонстрация особенностей клини-
ческих проявлений синдрома Крузона и  синдрома 
Крузона с черным акантозом, особенностей диагно-
стических и лечебных мероприятий, а также сравне-
ние полученных данных с источниками литературы.

Клинический случай 1. Девочка А. в возрасте 7 лет 
в плановом порядке поступила в ГБУЗ «НПЦ специ-
ализированной медицинской помощи детям ДЗМ» 
с жалобами на затрудненное носовое дыхания в связи 
с искривлением носовой перегородки, гнусавый отте-
нок голоса, экзофтальм, отек век и покраснение глаз.

Из анамнеза жизни известно, что ребенок родился 
от  здоровой матери. Данная беременность вторая 
по  счету, протекала с  острой респираторной вирус-
ной инфекцией в  I триместре и  завершилась вто-
рыми своевременными самопроизвольными родами 
(40  нед). Масса тела при  рождении 3600  г, длина 
56  см, оценка по шкале Апгар 7/8 баллов. По табли-
цам INTERGROWTH-21st рост и  масса тела ребенка 
при  рождении соответствовали возрастным нор-
мам. Диагноз «краниосиностоза синостозная лобная 
плагиоцефалия справа» был поставлен в  неонталь-
ном периоде, оперативное лечение не  проводилось. 
Наличие синдромальных краниостозов в  семейном 
анамнезе родители отрицали.

При осмотре нейропсихическое развитие соот-
ветствовало возрасту. Отмечались нарушение кон-
фигурации черепа по  типу синостозной лобной пла-
гиоцефалии справа (подтвержденное результатом 
компьютерной томографии), сглаженность и  дефор-
мация лобной области в  виде уплощения, смещение 
лобного бугра вверх и  наружу. Наблюдались умень-
шение, укорочение и подъем верхнего края глазницы, 
смещение ушной раковины вперед и вниз по отноше-
нию к контралатеральной стороне, справа отмечалось 
компенсаторное выбухание лобно-височной области.

Ребенку было выполнено оперативное вмеша-
тельство в объеме краниопластики с фиксацией тита-
новыми минипластинами. Вторым этапом оператив-
ного лечения было удаление металлоконструкции 
через  6  мес. Были выявлены и  офтальмологические 
проблемы: конъюнктивит, эрозия роговицы правого 
глаза, экзофтальм. Рекомендована блефарорафия 
для  профилактики ксероза, кератита, вторичных 
инфекционных осложнений и потери зрения в даль-
нейшем.

На основании характерного симптомокомплекса 
(деформация черепа, аномалии лица и  экзофтальм) 
и  проведенного молекулярно-генетического иссле-
дования в  генетической лаборатории ГБУЗ «НПЦ 
специализированной медицинской помощи детям 
ДЗМ» (в  9-м экзоне гена FGFR2 обнаружена пато-

генная мутация с.  1127А>G, р.Tyr376Cys) поставлен 
диагноз: синдром Крузона. Ребенок выписан домой. 
На  момент выписки физическое и  нейропсихиче-
ское развитие ребенка 7  лет соответствовало воз-
расту. Было рекомендовано наблюдение педиатра, 
невролога, оториноларинголога, челюстно-лицевого 
хирурга, нейрохирурга в поликлинике и специализи-
рованных учреждениях по месту жительства.

Клинический случай 2. Девочка Б. в возрасте 2 сут 
жизни госпитализирована в  ГБУЗ «НПЦ специ-
ализированной медицинской помощи детям ДЗМ» 
с  предварительным диагнозом: синдром Крузона 
для дообследования и лечения.

Ребенок от  матери с  отягощенным сомати-
ческим анамнезом (хронический пиелонефрит). 
Данная беременность вторая. В  I триместре проте-
кала с  острой респираторной вирусной инфекцией 
без  подъема температуры тела. На  сроке гестации 
28  нед диагностирован врожденный порок развития 
плода  — краниосиностоз. Ребенок от  вторых своев-
ременных самопроизвольных родов на  39-й неделе 
гестации в  заднем виде затылочного предлежания. 
Масса тела новорожденного 3200  г, длина 52 см, 
окружность головы 35 см, окружность груди 32 см, 
оценка по шкале Апгар 7/8 баллов. Физическое раз-
витие соответствовало 50-му перцентилю таблицы 
INTERGROWTH-21st. При рождении имелись нарас-
тающие признаки дыхательных расстройств в  виде 
втяжения уступчивых мест грудной клетки и стридо-
розного дыхания. Носовое дыхание было затруднено. 
В  связи с  несостоятельностью внешнего дыхания 
осуществлены интубация трахеи и  перевод ребенка 
на принудительную искусственную вентиляцию лег-
ких (ИВЛ) в триггерных режимах. При ультразвуко-
вом исследовании подтверждено наличие синостоза 
коронарных и  ламбдовидных швов (акроцефалия). 
Согласно семейному анамнезу синдромальных кра-
ниостозов не встречалось.

При поступлении в  отделение реанимации 
и  интенсивной терапии Научно-практического цен-
тра специализированной медицинской помощи 
детям общее состояние пациента оценивалось 
как  тяжелое. Определялись неврологические при-
знаки синдрома угнетения (реакция на осмотр мини-
мальной двигательной активацией). Наблюдалась 
дистония мышечного тонуса: его повышение в разги-
бателях верхних конечностей и ослабление в нижних. 
На  болевые раздражители реакция хаотичная. Фик-
сация взора отсутствовала. Отмечалось нарушение 
глотания. Аускультативно выслушивалось небольшое 
количество проводных влажных хрипов на фоне про-
должающейся аппаратной ИВЛ. Отмечались множе-
ственные врожденные пороки развития: башенная 
форма черепа с  вытянутой лобно-теменной частью, 
короткая шея, гипертелоризм, экзофтальм, низ-
корасположенные ушные раковины, врожденная 
узость носовых ходов с подозрением на атрезию хоан 
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(частичная односторонняя атрезия хоан, не  требую-
щая хирургической коррекции), гипоплазия средней 
части лица, короткая широкая спинка носа с  утол-
щенными ноздрями и  расширенным основанием 
носа, аномальная дерматоглифика. По  данным ней-
росонографии отмечалась выраженная дилатация 
передних рогов боковых желудочков. Диагностиро-
вано сопутствующее органическое поражение прово-
дящих путей зрительного анализатора.

Ввиду наличия врожденного краниосиностоза 
с  формированием деформации черепа и  развитием 
относительного дефицита внутричерепного про-
странства в  плановом порядке было проведено 
черепно-лицевое оперативное пособие, направлен-
ное на  поэтапное устранение врожденной дефор-
мации черепа. Проведены двусторонняя линейная 
краниотомия, теменно-затылочная краниоэктомия. 
По данным повторной нейросонографии, после опе-
ративного лечения отмечалась дилатация передних 
рогов боковых желудочков с  положительной дина-
микой (в  сравнении с  предоперационным исследо-
ванием), также визуализированы гигромы теменных 
областей, больше выраженные справа.

Синдромальный характер краниосиностоза под-
твердило проведенное в ГБУЗ «НПЦ специализиро-
ванной медицинской помощи детям ДЗМ» молеку-
лярно-генетическое исследование: в 9-м экзоне гена 
FGFR3 обнаружена патогенная мутация с.  1172С>А, 
р.Ala391Glu.

На основании физикального осмотра, инструмен-
тальных и  молекулярно-генетических исследований 
сформировано заключение: множественные пороки 

развития, синдром Крузона с  черным акантозом, 
множественный краниосиностоз, врожденная ком-
пенсированная гидроцефалия, аномальная дерма-
тоглифика. В результате операции был удален сино-
стозированный сагиттальный шов черепа, выполнена 
краниопластика, была устранена компрессия голов-
ного мозга, созданы условия для  дальнейшего сво-
бодного роста и развития головного мозга (см. рису-
нок). Умеренные субдуральные гигромы с  двух 
сторон носили компенсаторный характер, были тран-
зиторными в  результате увеличения объема черепа. 
На данном этапе нейрохирургическое лечение завер-
шено. На момент выписки у ребенка в возрасте 2 мес 
в  неврологическом статусе в  динамике отмечалось 
нарастание общей двигательной и  эмоциональной 
активности, улучшение мышечного тонуса, увеличе-
ние периода бодрствования, сохранялись признаки 
синдрома вегетативной дисфункции смешанного 
генеза, мышечная дистония, гипорефлексия.

Рекомендовано наблюдение педиатра, невролога, 
оториноларинголога, челюстно-лицевого хирурга, 
нейрохирурга в  поликлинике и  специализирован-
ных учреждениях по  месту жительства. Среди реко-
мендаций оценка увеличения окружности головы 
и нейросонография в динамике с целью своевремен-
ного обнаружения признаков нарастающей гидро-
цефалии.

Обсуждение

Краниосиностозы  — обширная группа патоло-
гии преждевременного сращения черепных швов. 
Синдром Крузона  — лишь одна из  синдромальных 

Рисунок. Фенотип ребенка Б. с синдромом Крузона с черным акантозом в 1,5 мес жизни до операции (а) после операции (б).
Figure. Phenotype of a babies B. with Crouzon syndrome with acanthosis nigricans in 1.5 months of life before surgery (а) and after 
surgery (б).
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наследственных форм. Важны как  ранняя диагно-
стика, так и  правильный подход в  дифференциаль-
ной диагностике при данном заболевании. В табл. 1 
и  2 приведены основные дифференциально-диагно-
стические особенности наблюдаемых детей, сходства 
и отличия от данных, приведенных в мировой науч-
ной литературе.

При постановке диагноза «синдром Крузона» 
семейный анамнез  — первый пункт, на  который 
лечащий врач должен обратить внимание [2]. Это 
обусловлено аутосомно-доминантной моделью 
наследования данного синдрома. Оценка синдрома 
Крузона относительно проста при наличии подобной 
патологии в  родословной, поскольку характерные 
результаты физикального обследования подтверж-
дают диагноз [2]. У представленных нами пациентов 
данные о семейном наследовании данного синдрома 
отсутствуют.

Вторым шагом в оценке пациентов с аномальной 
формой черепа является клиническое обследование, 
при котором могут быть диагностированы почти все 
формы краниосиностозов [2]. У пациентки А., 7 лет, 
имелась классическая симптоматическая картина 
синдрома Крузона: нарушение конфигурации черепа, 
экзофтальм, нарушение форм и  размеров правой 
глазницы, затруднение носового дыхания за  счет 
искривления носовой перегородки. По данным лите-
ратуры изменение формы черепа чаще развивается 
по типу брахицефалии, однако у пациентки А. диаг- 
ностирован более редкий вариант лобной правой 
плагиоцефалии за счет преждевременного сращения 
левого коронарного шва [9, 20]. У ребенка Б., 1,5 мес, 
помимо классических «лицевых» аномалий и  дыха-
тельных нарушений, имелась аномальная дермато-
глифика пальцев, что  соответствует характерным 
проявлениям синдрома Крузона с  черным аканто-

Таблица 1. Сравнительная характеристика генетических и фенотипических характеристик ребенка А., имеющего синдром 
Крузона, с данными научной литературы [1, 5–8, 16, 20]
Table 1. Comparative characteristics of the genetic and phenotypic characteristics of child A. having Crouzon syndrome with 
the data of scientific literature [1, 5–8, 16, 20]

Данные анализа литературы Ребенок А.

Сходства

Наличие аутосомно-доминантной мутации в гене FGFR-2

«Крузоноидное лицо» — гипертелоризм, экзофтальм, уплощенный лоб, крючковатый нос и гипоплазия верхней 
челюсти
Нормальное развитие конечностей
Отсутствие кожных проявлений

Различия

Изменение формы черепа по типу брахицефалии Лобная плагиоцефалия справа
Обструкция верхних дыхательных путей вследствие гипо-
плазии верхней челюсти и атрезии хоан

Затруднение носового дыхания за счет искривления 
носовой перегородки

Наличие неврологической дисфункции Отсутствие неврологической дисфункции

Таблица 2. Сравнительная характеристика генетических и фенотипических характеристик ребенка Б., имеющего синдром 
Крузона с черным акантозом, с данными научной литературы [1, 5–8, 16, 20]
Table 2. Comparative characteristics of the genetic and phenotypic characteristics of child B. having Crouzon syndrome with black 
acanthosis [1, 5–8, 16, 20]

Данные анализа литературы Ребенок Б.

Сходства

Наличие аутосомно-доминантной мутации в гене FGFR3

«Крузоноидное лицо» — гипертелоризм, экзофтальм, гипоплазия верхней челюсти
Обструкция верхних дыхательных путей вследствие гипоплазии верхней челюсти с частичной односторонней атре-
зией хоан, не требующей хирургической коррекции
Наличие неврологической дисфункции
Нормальное развитие конечностей

Различия

Изменение формы черепа по типу брахицефалии Акроцефалия (аномальная вытянутая башнеобразная 
форма черепа)

Наличие кожного проявления — acanthosis nigricans Отсутствие acanthosis nigricans. Наличие аномальной 
дерматоглифики
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зом [7]. Однако при этом наблюдается полное отсут-
ствие основного кожного проявления  — аcanthosis 
nigricans, что  затрудняет точную постановку предва-
рительного диагноза.

Важнейшее звено в  диагностике  — молеку-
лярно-генетическое тестирование, направленное 
на выявление патогенных мутаций (в данном случае 
в генах FGFR2 и FGFR3). FGFR относится к группе 
трансмембранных белковых рецепторов фактора 
роста фибробластов, ответственных за  их диффе-
ренцировку во  время эмбриологического развития 
[21, 22]. Мутации в  генах FGFR2 и  FGFR3 приво-
дят к  запуску целого каскада передачи сигналов, 
усилению функции остеобластов и  последующему 
ускорению их дифференцировки [23]. Именно этот 
процесс расценивается как  ведущий фактор, уча-
ствующий в  преждевременном сращении швов. 
По  данным молекулярно-генетического иссле-
дования у  пациентки А. в  9-м экзоне гена FGFR-2 
обнаружена патогенная мутация в  гетерозигот-
ном состоянии, что  соответствует классическому 
синдрому Крузона, а  у  пациентки Б.  — патоген-
ная мутация в  9-м экзоне гена FGFR-3, что  соот-
ветствует синдрому Крузона с  черным акантозом. 
Помимо данных, характеризующих синдром Кру-
зона, в научной медицинской литературе появились 
данные о  генно-инженерных препаратах, ингиби-
рующих эффект мутации в системе гена FGFR. Но, 
к сожалению, препараты тирозинкиназы пока про-
тестированы только на животных [24].

Важно отметить необходимость использова-
ния инструментальных методов исследования 
при  постановке диагноза. В  специализированных 
учреждениях могут быть использованы пренаталь-
ное генетическое тестирование и  углубленное уль-
тразвуковое исследование плода в целях выявления 
краниосиностоза. Кроме того, для  пренатальной 
диагностики могут быть выполнены амниоцентез 
и забор ворсинок хориона [20]. Следует подчеркнуть, 
что при наличии высокого риска передачи синдрома 
Крузона потомству (болен один из родителей) име-
ется возможность использования вспомогательных 
репродуктивных технологий с  генетическим тести-
рованием на самых ранних стадиях развития эмбри-
она. В  таком случае исчезнет необходимость реше-
ния сложного вопроса о прерывании беременности 
(при  поражении плода) и  хирургическом лечении 
при пролонгировании беременности. В случае про-
лонгирования беременности с  помощью ультразву-
кового исследования можно визуализировать харак-
терную дисморфологию голени и  сделать вывод 
о  наличии преждевременного сращения швов [19]. 
Ультразвуковые признаки краниосиностоза сле-
дующие: 1) потеря гипоэхогенной волокнистой 
щели между гиперэхогенными пластинками тела; 
2) неправильный, утолщенный внутренний шовный 
край; 3) потеря скошенного края; 4) асимметричные 

роднички [9]. Увеличение ширины черепных швов 
может свидетельствовать о  возможном повышении 
внутричерепного давления — основном осложнении 
краниосиностоза [9].

У пациентки Б. в III триместре при гестационном 
возрасте 28  нед при  ультразвуковом исследовании 
диагностирован краниосиностоз и  после рождения 
тем же методом подтверждено наличие синостоза 
коронарных и  ламбдовидных швов. У  пациентки А. 
в  диагностике синдрома Крузона была применена 
компьютерная томография, по  результату которой 
подтверждена правосторонняя лобная синостоз-
ная плагиоцефалия. Диагностическая визуализа-
ция необходима для  установления сросшегося шва 
и  оценки сопутствующих деформаций черепа, вну-
тричерепной патологии и  других осложнений. Пре-
ждевременно сросшийся шов на  обычной рентгено-
графии черепа или  при  компьютерной томографии 
визуализируется как периостальный склероз, линей-
ность, уменьшенная зубчатость, костные перемычки 
или  полное отсутствие шва. В  тяжелых случаях 
наблюдаются вторичные признаки повышенного 
внутричерепного давления, например так называ-
емый медный оттенок  — результат множественной 
рентгенопросветности костей черепа [9].

При синдроме Крузона, как и при всех краниоси-
ностозах, развиваются психомоторные нарушения. 
Но  их частота при  синдроме Крузона колеблется 
от  35 до  50% и  они  имеют сравнительно более бла-
гоприятные исходы [25]. В  клиническом случае №1 
при  наличии классической клинической симпто-
матики нейропсихические нарушения у  ребенка 
не  выявлены. В  клиническом случае №2 к  моменту 
операции у  пациента была констатирована выра-
женная неврологическая симптоматика (оглушенное 
сознание, дистония мышечного тонуса, нарушение 
глотания, гидроцефалия с  расширением передних 
рогов боковых желудочков).

Ранняя хирургическая коррекция дефектов 
на первом году жизни (что и было сделано в клини-
ческом случае №2), как правило, сводит к минимуму 
когнитивные нарушения, позволяет предотвратить 
обструкцию дыхательных путей, нарушение зрения 
и  приводит к  хорошим прогностическим результа-
там [2]. В  клиническом случае №1 иллюстрируется 
классический поэтапный подход к  хирургическому 
лечению краниосиностозов. Большинство черепно-
лицевых хирургов в  настоящее время считают, 
что одношовный краниосиностоз может быть устра-
нен только одной операцией, в то время как при кра-
ниосиностозах с  несколькими швами требуется 
поэтапный подход, чтобы в  процессе коррекции 
соответствовать темпам роста лицевого черепа. Если 
скорректировать аномалии развития свода, то в даль-
нейшем у пациентов с синдромом Крузона будут нор-
мально развиваться когнитивные функции, зрение 
и слух [2, 16].
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Заключение

Синдром Крузона  — наследственная патология, 
требующая врачебной настороженности с  антена-
тального периода развития ребенка. Нередко забо-
левание манифестирует в  неонатальном периоде. 
Имеются случаи более поздней диагностики. Раннее 
начало более характерно для  тяжелых форм крани-
осиностозов. Положительный семейный анамнез 
помогает постановке диагноза. Однако заболевание 
нередко развивается в  результате мутаций de novo, 
и ребенок с синдромом Крузона может быть первым 
и  единственным в  семье при  здоровых родителях, 
братьях и сестрах.

Не всегда заболевание протекает только с  клас-
сическими симптомами. При  синдроме Крузона, 
наряду с  брахицефалией, могут выявляться и  дру-
гие варианты деформаций черепа, а  при  синдроме 
Крузона с  черным акантозом кожные проявления 
могут проявляться только в виде нарушений дерма-
тоглифики. Наличие характерных черепных пато-
логий, наряду с  другими врожденными пороками 
развития и/или стигмами дизэмбриогенеза, служит 

показанием к  молекулярно-генетическому иссле-
дованию. Психомоторное развитие ребенка зави-
сит от характера костно-шовных аномалий, степени 
поражений головного мозга в  результате повышен-
ного внутричерепного давления за  счет раннего 
сращения черепных костей. При  этом чем раньше 
манифестирует заболевание, тем выше возможность 
последующих нарушений нейропсихического раз-
вития, более выраженных при  синдроме Крузона 
с черным акантозом.

При современном комплексном подходе к  анте-
натальной диагностике возможно наиболее раннее 
выявление синдрома Крузона. При  наличии высо-
кого риска передачи синдрома Крузона потомству 
использование вспомогательных репродуктивных 
технологий с  генетическим тестированием на самых 
ранних стадиях развития эмбриона поможет решать 
вопрос о  пролонгировании беременности. В  слу-
чае пролонгирования беременности для  коррек-
ции дефектов костей и  швов черепа в  дальнейшем, 
по всей вероятности, будут внедрены методы феталь-
ной нейрохирургии, но  будущее за  ингибиторами 
тирозинкиназы при мутациях, связанных с FGFR.
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