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Prawidłowe zarastanie 
szwów czaszki i 
twarzoczaszki 



Twigg & Wilkie, Am J Hum 

Genet (2015) 



craniostenosis – ścieśnienie czaszki 

powstające w następstwie przedwczesnego 

zarośnięcia szwów czaszkowych

craniosynostosis – przedwczesne 

zarośnięcie szwu kostnego czaszki

Częstość występowania –

1/2500 żywo urodzonych 



Nieprawidłowe zarastanie szwów

Cohen & McLean, Craniosynostosis, 2nd Ed 



Kraniostenozy

• częstość występowania: 343-476/ 1mln

• 92% przypadki sporadyczne

• szew strzałkowy – 56-58%

• szew wieńcowy   - 18-21%

• szew węgłowy i czołowy – rzadziej

• Wiele szwów – 5%



Kraniostenozy

Pierwotne (97,5%)    Wtórne (2,5%)

Izolowane                  W zespołach (ok.15-30%)(>200)

Choroby monogenowe

Aberracje chromosomowe

(np..dup(5p), del(7p), del(9p), del(11q)

Pojedynczego szwu

Wielu szwów

Podłoże genetyczne stwierdza się w ok.30-35% przypadków kraniosynostoz



Kraniostenozy pierwotne, będące 

częścią zespołu genetycznego:

Z.Aperta,

Z.Crouzona,

Z.Pfeiffera,

Z.Saethre-Chotzen,

Z.Carpentera



•poszerzenie i 

szpotawe ustawienie 

kciuków i paluchów

•syndaktylia skórna 

palców dłoni i stóp o 

różnym nasileniu

• wady szkieletu -

fuzja kręgów, zrosty 

kości ramienia, 

przedramienia

•prawidłowy rozwój 

intelektualny

•

Zespół Pfeiffera



•szwy wieńcowe→ brachycefalia/akrocefalia
•często asymetryczne- plagiocefalia
•nisko schodząca linia owłosienia na czole
•asymetria twarzy
•ptoza powiek
•zez
•skrzywienie przegrody
nosowej

Zespół Saethre-Chotzen

OMIM 101400

•akrocefalosyndaktylia

•dziedziczenie AD

•mutacje genu TWIST

•lokalizacja genu: 7p21 



D. Pacjent z zespołem Crouzona i mutacją w genie FGFR2

E-F. Pacjenci z zespołem Saethre-Chotzen

E.mutacja c.283_285dupAGC  w genie TWIST1 . 

F. mikrodelecja 7p21 obejmująca gen TWIST1 (F–proband, G–stopy i dłonie matki 

probanda)

Zespół Crouzona



Kraniosynostoza Muenke’go 

OMIM 134934

•hypoplazja środkowej części twarzy

•szpary powiekowe skośnie w dół

•ptoza powiek

Kraniosynostoza izolowana szwu wieńcowego

•mutacja genu FGFR3 - Pro250Arg, 

•lokalizacja genu – 4p16

rtg - paliczki w 

kształcie naparstka !



akrocefalopolisyndaktylia 

•częstość: 40 opisanych przypadków

•dziedziczenie: autosomalne recesywne

•szew strzałkowy, wieńcowy, węgłowy – czaszka wieżowata, stożkogłowie

Zespół Carpentera   OMIM 201000

Carpenter J Roy Soc Med (1909), Jenkins et al, Am J Hum Genet (2007) 



Kraniostenoza w zespołach genetycznych 

Aberracje 

chromosomowe
Choroby monogenowe

•RASopatie – NS, CFC

•zespół Kabuki

•Zespół Bohring-Opitz

•Zespół Mowat-Wilson

•Z.Sennsenbrenner

•Z.Shprintzen-Goldberg

•Z.Meier-Gorlin

Delecja 22q11 – z.DiGeorge’a

Delecja 17q21.31 – z. Koolen de Vries

Delecja 9p23p22.3 – trigonocefalia -80%

Delecja 11q23-qter z.Jacobsena 



PODSUMOWANIE

✓Zastosowanie techniki aCGH i NGS stanowi istotny progres 
w diagnostyce zaburzeń zarastania szwów czaszkowych

✓Wczesna identyfikacja defektu molekularnego może mieć 
znaczenie kliniczne dla prognozowania skutków choroby 
oraz rozważenia metody terapii




