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Streszczenie
W pracy przedstawiono przypadek postepowania chirurgicznego, przeprowadzonego w
znieczuleniu ogolnym, u 13- letniej pacjentki z zespotem Aperta.
Stowa kluczowe: zespdt Aperta, kraniosynostoza, znieczulenie ogolne
Abstract
The work shows a case of surgical procedure, performed under general anesthesia, in 13-year-

old patient with Apert syndrome.
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Zespot Aperta, czyli akrocefalosyndaktylia typu | (ACS1) jest rzadkim, uwarunkowanym
genetycznie zespotem wad wrodzonych uktadu kostnego, zaliczanym do kraniosynostoz, czyli grupy
choréb objawiajacych si¢ przedwczesnym zrastaniem szwow czaszkowych (1). Wsréd objawow
zespolu Aperta wymienia si¢ czaszke wiezowata, krotkogtowie, hiperteloryzm, hipoplazje srodkowego
pigtra twarzy, w tym szczeki, oraz pseudoprognatyzm i rozszczep podniebienia. Ponadto czesto
wystepuja obustronne palcozrosty. Nieleczona, postepujaca kraniostenoza przyczynia si¢ do
zahamowania rozwoju mozgu (2).

W ponizszym artykule opisujemy przypadek 13-letniej pacjentki z zespolem Aperta u ktorej

wykonano ekstrakcje dwoch zgbow trzonowych w znieczuleniu ogdlnym.

OPIS PRZYPADKU

Pacjentka, lat 13, zostata skierowana do Zakladu Chirurgii Stomatologicznej z Zaktadu
Stomatologii Dziecigcej celem ekstrakcji zgbow 26. Pacjentka zdiagnozowana z powodu zespotu
Aperta pozostawata pod opieka i obserwacja Poradni Genetycznej, bez stwierdzonych dolegliwosci ze
strony innych uktadow. Pacjentka nie przyjmowata zadnych lekow, ani nie byta podawana zadnemu
leczeniu inwazyjnemu w ciagu ostatnich 5 lat.

Zewnatrzustnie w badaniu klinicznym stwierdzono charakterystyczny fenotyp zespotu Aperta,
obejmujacy czaszke wiezowata, hiperteloryzm i hipoplazj¢ srodkowego pietra twarzy (ryc.1, 2.). Trzy
tygodnie wczesniej pacjentka poddawana byta leczeniu zachowawczemu w znieczuleniu ogdlnym, po
ktorym zab 26 zakwalifikowany zostat do usunigcia ze wzgledu na prochnicowe obnazenie miazgi. W
chwili badania nie dawat on zadnych dolegliwos$ci (ryc.3).

Pacjentce i opiekunowi przedstawiono wstepny plan leczenia chirurgicznego z
uwzglednieniem mozliwych powiktan. Po uzyskaniu pisemnej zgody wyznaczono termin zabiegu
w procedurach  chirurgii  jednego dnia, 1z zaleceniem wykonania podstawowych badan
diagnostycznych. Poinformowano opiekuna pacjentki o szczegdtowych wskazaniach pozabiegowych i
koniecznos$ci zgloszenia si¢ na kontrole w dniu nastepnym i po 14 dniach od zabiegu.

W znieczuleniu ogdlnym dozylnym usunigto zgb 26 (ryc.4, 5). Nie stwierdzono potaczenia
ustno-zatokowego, zaopatrzono ran¢ szwami (ryc.6).

W pierwszej dobie po zabiegu pacjentka zglosita si¢ na badanie kontrolne, podczas ktorego
stwierdzono niewielki obrzgk okolicy operowanej. Rana goita si¢ prawidlowo. Wykonano toaletg rany
0,02 % roztworem chlorheksydyny. W 14. dobie rana pozabiegowa byta wygojona prawidtowo, szwy
pozostawiono do samoistnego rozpuszczenia. Pacjentka nie podawata zadnych dolegliwosci.

Pacjentka pozostaje pod opieka Zaktadu Chirurgii Stomatologicznej i Zaktadu Stomatologii

Dziecigcej.
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DYSKUSJA

Kraniostenoza (kraniosynostoza), czyli przedwczesne zro$nigcie szwoOw czaszkowych
obejmuje wrodzone deformacje czaszkowo-twarzowe (2). Wady te moga wystegpowaé w postaci
izolowanej lub jako sktadowa zespolow genetycznych. Mechanizm powstawania znieksztatcen i samg
nazwe craniostenosis wprowadzit juz w 1851 roku Virchow (3). Wg jego teorii w wyniku
przedwczesnego zarosnigcia szwow czaszkowych wzrost kosci ptaskich jest zaburzony w kierunku
prostopadtym do zaros$nigtego szwu, mozg i czaszka natomiast rosng w przeciwnych kierunkach, co
wtornie powoduje znieksztalcenie czesci twarzowe] czaszki (4). Wsrdd izolowanych postaci
kraniostenoz wyrdznia si¢ czaszke todkowata, skosna, krotkoglowie, czaszke trojkatng i wiezowata.
Do zespotow wad wrodzonych, w ktéorych dochodzi do kraniostenozy zalicza si¢ zespoty 0
dziedziczeniu autosomalnym dominujacym, jak zespdt Pfeiffera, zespdt Saethre — Chotzen, zespo6t
Crouzona, czy opisywany w tym artykule zespdt Aperta. Rzadziej wystepujace dziedziczenie
autosomalne recesywne charakterystyczne jest dla zespotu Summit (2).

Czestotliwos$¢ wystepowania zespotu Aperta, czyli akrocefalosyndaktylii, szacuje si¢ jako 1 na
160000 zywych urodzen (1,2). Dziedziczy si¢ on autosomalnie dominujgco, niezaleznie od pici (5).
Podloze genetyczne zespotu wywolane jest mutacja w genie PGFR2 (locus 10q26.13), wywotujaca
aktywacje receptora i zahamowanie wzrostu chondrocytéw. Skutkuje to zachwianiem réwnowagi w
obregbie szwow i ich przedwczesnym zarastaniem (6). U 98% osob identyfikowane sg dwie zmiany:
Ser252Trp (zamiana seryny na tryptofan) lub Pro253Arg (zamiana proliny na argining) (7).
Zaobserwowano korelacj¢ miedzy genotypem a fenotypem - przypadku mutacji Ser252Trp zmiany
zwigzane sg zwykle z twarzoczaszka, a mutacja Pro253Arg odpowiada za zmiany w obrebie konczyn
(8).

W zespole Aperta charakterystyczne jest znieksztatcenie czaszki o typie czaszki wiezowatej
(tyrricephalia) ze skroceniem przednio — tylnym, sptaszczenie potylicy, sptaszczeniem dotu
przedniego czaszki z jednoczesnym poglebieniem $rodkowego i tylnego, z wysokim czotem i
bruzdami nadoczodotowymi (8). Wystepuje hipoplazja s$rodkowego pigtra twarzy z jego
sptaszczeniem, hiperteloryzmem i antymongoidalnym ustawieniem szpar powiekowych. Hipoplazja
szczeki powoduje przodozgryz rzekomy, podniebienie gotyckie i sttoczenia zgbow. W obrebie
konczyn u wigkszos$ci pacjentow pojawia si¢ syndaktylia kostna lub w obrebie tkanek miekkich 2. 1 3.
palca, ewentualnie wszystkich palcow stop i dloni (tyzkowaty ksztatt dtoni) (2). W przypadku
opisywanej pacjentki deformacje w zakresie konczyn byty mato zauwazalne.

Zespotowi Aperta towarzysza zwykle zmiany w ukladzie nerwowym pod postacig padaczki
oraz réznego stopnia opodznienie rozwoju wywolane wzrostem cisnienia $rodczaszkowego (9).
Najczes$ciej wystepujaca nieprawidlowoscia w obrgbie osrodkowego ukladu nerwowego jest
poszerzenie uktadu komorowego (wentrikulomegalia) (10) oraz zaburzenia narzadu wzroku, wsrod
ktorych wyrdznia si¢ obecno$¢ protoptozy (wytrzeszczu), egzotopii, ortoforii, ezotropii czy obrzgku

tarczy nerwu wzrokowego z nastgpczym zanikiem tego nerwu (2).
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Dobre rezultaty leczenia dzieci z zespolem Aperta uwarunkowane sg wspolpraca

wielospecjalistyczna, ze szczegélnym uwzglednieniem pediatrow, chirurgéw stomatologicznych i

szczgkowo-twarzowych, okulistoéw i neurochirurgdéw. Najwazniejsza w tak ztozonych sprawach jest

holistyczna opieka z uwzglednieniem indywidualnych potrzeb i1 zapewnieniem odpowiedniej

komunikacji migdzy specjalistami réznych dziedzin.
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Ryc. 1. Charakterystyczny fenotyp zespotu Aperta — widok en face.
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Ryc. 2. Charakterystyczny fenotyp zespotu Aperta — widok z profilu.
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Ryc. 3. Opatrunek tymczasowy w zakwalifikowanym do ekstrakcji zgbie 26.
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Ryc. 4. Ekstrakcja zgba 26.
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Ryc. 5. Usunigty zab 26.
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Ryc. 6. Rana po ekstrakcji zgba 26 zaopatrzona szwami.
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