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缝已闭合（箭），上颌骨发育不良，前额及下颌略前突，鼻梁凹陷呈鹦鹉嘴状鼻，顶骨后段向外隆起，颞顶枕骨厚薄不一、呈“穿

凿”样改变（短箭），鼻咽腔狭窄；ｃ）ＭＰＲ矢状面示蝶鞍宽深、呈垂直状（箭），顶骨后段向外隆起；ｄ）眼球横断面示中颅窝形态

不规则（箭），颅内板凹凸不平，眼距增宽，眼球突出，视神经未见异常；ｅ）顶骨横断面示顶骨呈舟状畸形，前后径长、左右径短，

颅内板略凹凸不平（箭）。

图１　ａ）ＶＲ正位示颅骨左右径较短，右额骨厚薄不一（箭），矢状缝

已闭合，上颌骨发育不良，眼距增宽；ｂ）ＶＲ侧位示颅骨前后径较

长，左侧冠状缝已闭合，上颌骨小（箭），前额及下颌前突，鼻梁凹陷

（短箭）呈鹦鹉嘴状鼻，局部顶骨向外隆起，颞骨呈“穿凿”样改变，牙

咬合不良；ｃ）ＭＰＲ矢状面示颅底短小，蝶鞍呈垂直状（箭），顶骨内

板可见脑回压迹；ｄ）ＭＰＲ冠状面示颅骨呈塔尖状，颅内板凹凸不

平，中颅窝低位（箭）；ｅ）ＭＰＲ左眼球侧位示眼球突出，眼环、晶状体

及眼球正常，颅内板凹凸不平（箭）。　图２　ａ）ＶＲ正位示矢状缝

已闭合（箭），上颌骨发育不良，眼距增宽；ｂ）ＶＲ左侧位示左侧冠状

　　病例资料　病例１，男，４３岁，因头痛、抽搐就诊。查体：头

颅畸形，前额及下颌突出，鼻梁凹陷呈鹦鹉嘴状鼻，眼距增宽，

眼球突出。ＣＴ平扫及三维重建：头颅呈舟状头畸形，颅缝已闭

合；面部见上颌骨发育形态小，下颌骨形态较大，下颌骨与前额

前突，鼻梁凹陷，牙咬合不良；颅内板以颞顶骨显著凹凸不平

（脑回压迹），颅底短小，蝶鞍呈垂直状，中颅窝低位；眼距增宽，

眼球突出。诊断：Ｃｒｏｕｚｏｎ综合征，合并舟状头畸形（图１）。

病例２，女，２岁，例１之女，因智力低下、运动发育迟缓就

诊。查体：头颅畸形，前额及下颌突出，鼻梁凹陷呈鹦鹉嘴状

鼻，眼距增宽，眼球突出。ＣＴ平扫及三维重建：头颅呈舟状头

畸形，矢状缝及冠状缝已闭合；面部见上颌骨发育不良，下颌骨
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及前额略前突，鼻梁凹陷，牙咬合不良；颅内板以颞顶骨显著凹

凸不平（脑回压迹），蝶鞍宽深呈垂直状，中颅窝形态不规则，鼻

咽腔狭窄；眼距增宽，眼球突出。诊断：Ｃｒｏｕｚｏｎ综合征，考虑合

并舟状头畸形（图２）。

讨论　Ｃｒｏｕｚｏｎ综合征亦称遗传性颅面骨发育不良，１９１２

年由Ｃｒｏｕｚｏｎ首次报道并命名，约占颅缝早闭症的４．８％，发病

率为活产儿的１／２５０００～１／３１０００
［１］，大多为常染色体显性遗

传，少数为散发病例。现已证实该病的突变基因位于成纤维细

胞生长因子受体３（ＦＧＦＲ３）
［２］，突变导致其过度表达，在胚胎

期即引导干细胞向骨细胞转化，导致颅缝早闭。大概分为５

型［３］：上颌型、颜面型、颅型、颅面型及假性Ｃｒｏｕｚｏｎ综合征，本

组两病例均考虑为颅面型。

诊断需临床与影像相结合［４］。①头颅畸形：短头、舟状头

及三角头等畸形，因冠状缝、矢状缝及人字缝早闭所致；②面骨

发育不全：上颌骨发育不良，前额及下颌前突，鼻梁凹陷呈鹦鹉

嘴状鼻，合并牙咬合不良；③间接征象：颅内板脑回压迹、蝶鞍

宽深、中颅窝凹陷、鼻咽腔狭窄、眼距增宽、眼球突出、脑积水

等。上述征象为颅缝早闭，发育扩大的脑组织向尚未闭合的骨

缝、骨质薄弱区域膨胀［５］所导致；④临床表现：颅内压增高及脑

损伤等表现，如头痛、抽搐、呕吐、智力缺陷、脑积水等；⑤有遗

传及家族发病史；⑥部分病例有足趾骨融合畸形。多排螺旋

ＣＴ及三维图像可提供直观、准确、全面的资料信息，并观察并

发症的情况。

本组两病例特点：①两患者均有舟状头畸形（图１ａ、ｂ、２ｅ），

父亲的头颅畸形更为显著；②两患者均有明显的面骨发育不

良，上颌骨形态小，前额及下颌前突，鼻梁凹陷呈鹦鹉嘴状鼻

（图１ｂ、２ｂ），父亲的改变亦更为显著，提示Ｃｒｏｕｚｏｎ综合征随年

龄增长而加重［６］；③间接征象：颅内板脑回压迹（图１ｂ、２ｂ）、颅

底短小及蝶鞍改变（图１ｃ、２ｃ）、中颅窝改变（图１ｄ、２ｄ）、鼻咽腔

狭窄（图２ｃ）、眼部改变（图１ｅ、２ｄ）等，未见严重并发症征象，如

脑积水、视神经萎缩等。上述征象均有力支持Ｃｒｏｕｚｏｎ综合征

的诊断；④父亲有头痛、抽搐，女儿有智力低下、运动发育迟缓

等一般临床表现；⑤两患者存在血缘关系，即家族发病；⑥两患

者均未见足趾融合等改变，为鉴别诊断提供帮助。查阅国内外

相关文献，Ｃｒｏｕｚｏｎ综合征大多为个例报道
［５］，而本组两患者为

父女关系（家族发病），类似之家族报道相对较少。

鉴别诊断如下。①尖头并指（趾）畸形（Ａｐｅｒｔ病）：本组两

病例均无并指畸形可予以鉴别；②颅面综合征：该病无颅缝早

闭，以对称性和非对称性颅面，下颌骨和脊柱畸形为主，与

Ｃｒｏｕｚｏｎ综合征不同亦可予以鉴别
［４］。

关于Ｃｒｏｕｚｏｎ综合征的预防与治疗，产前检查主要有基因

筛查、超声、ＭＲＩ等
［７］，基本可明确是否已患该病。已有相关的

基因治疗试验，但未完全成熟。目前婴幼儿的治疗主要为颅骨

分离、骨缝再造（颅内、外牵引器牵引），但创伤大，手术范围广，

患儿较为痛苦。最近有颅面外科医生尝试使用内镜行颅缝松

解术，该术式具有手术创面小，感染低等优点，是Ｃｒｏｕｚｏｎ综合

征治疗的新方向。
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