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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Crouzon (SC) é uma cranioestenose sindrémica priméria, na
qgua além do fechamento precoce das suturas cranianas e seus respectivos fendtipos, encontra-se
um conjunto de alteracbes morfoldgicas e funcionais disgenéticas sistémicas, incluindo ma
formagdo cardiaca DESCRICAO DO CASO: Paciente de 12 anos com estenose craniofacial
sindrdmica de Crouzon. Acrescentando-se ao fendtipo craniofacial, foram diagnosticadas
alteracOes estruturais cardiacas dos tipos comunicagdo interatrial (CIA) grande, comunicagdo
interventricular (CIV) perimembranosa, estenose importante da vélvula pulmonar, estenose da
artéria pulmonar, hipertrofia do ventriculo direito e bloqueio de ramo direito. Foi submetida aos 7
anos a intervencado cirurgica para o fechamento da CIA, da ClIV, ampliagdo da via de saida do
ventriculo direito e alargamento do tronco pulmonar. O Ultimo estudo ecocardiogréfico revelou
estenose e insuficiéncia discreta da vavula pulmonar além de insuficiéncia mitral. Atualmente, a
paciente apresenta boa funcionalidade cardiovascular sem repercussdes hemodinamicas.
DISCUSSAO: A sindrome de Crouzon é uma doenca genética autossdmica dominante, que tem
sua origem em uma mutagcdo no gene responsavel pela codificagdo dos receptores do fator de
crescimento fibroblastico tipo 2 (FGFR2), localizado no braco longo do cromossomo 10. Essa
sindrome ocorre com uma frequéncia de 16 em cada 1 milh&o de nascidos vivos . Uma relagéo
entre avancada idade paterna e SC esporédica estd bem determinada. Os achados recentes de
estudos em animais implicam um papel critico para os fatores de crescimento fibroblastico (FGF)
na regulacdo do desenvolvimento cardiaco, incluindo a proliferacdo do tecido cardiaco e
valvulogénese. CONCLUSAO: Apesar de raro e de haver poucos casos relatados na literatura, o
comprometimento cardiaco em acometidos por estenose craniofacial do tipo Crouzon € possivel e
deve ser investigado. A cirurgia de correcdo das alteragdes cardiacas traz beneficios duradouros
para o paciente.
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