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Wady rozwojowe i ortognatyka

12.1. Izolowane kraniosynostozy 
Dawid Larysz, Patrycja Larysz
12.1.1. Wstęp
Kraniosynostozy (craniosynostosis – CSO) są bardzo zróżnicowaną grupą zespołów wad wrodzonych, których wspólną cechą jest przedwczesne zarośnięcie lub wrodzony brak jednego lub wielu szwów czaszkowych. Wady wrodzone, wspólnie z często występującymi nieprawidłowościami w zakresie struktury kości i/lub tkanki łącznej, prowadzą do nieprawidłowej budowy czaszki. Częstość występowania CSO szacuje się na 1:2000–2500 żywych urodzeń. 
Klasyczny podział kraniosynostoz obejmuje dwie podgrupy odmienne zarówno pod względem morfologicznym, jak i funkcjonalnym. Są to kraniosynostozy izolowane (non-syndromic craniosytostosis – NSCSO) – niezwiązane z żadnym ze znanych zespołów genetycznych, oraz grupa kraniosynostoz (syndromic craniosytostosis – SCSO) związanych z zespołami genetycznymi. Zgodnie z podręcznikami kraniosynostozy izolowane obejmują 80–90% przypadków. Częstość występowania kraniosynostoz zespołowych szacuje się na 10–20% wszystkich kraniosynostoz. Należy mieć jednak świadomość, że najnowsze badania z zakresu genetyki oraz genomiki funkcjonalnej wskazują na znacznie częstsze występowanie mutacji, a także występowanie rodzinne kraniosynostoz w grupie wad izolowanych. Co więcej, w ciągu ostatnich 20 lat na całym świecie notuje się wzrost częstości występowania tych wad, szczególnie w zakresie kraniosynostozy czołowej.
Same kraniosynostozy, choć spełniają kryteria zaliczające je do chorób rzadkich, nie są niczym nowym w świecie medycyny. Już w starożytnym Egipcie zwracano uwagę na odmienny kształt głowy u niektórych osób, co dotyczyło nie tylko zwykłych ludzi, ale także kasty rządzącej – faraonów czy kapłanów. Analizując rysunki starożytnych Majów, można odnaleźć w nich postaci o odmiennym kształcie głowy, charakterystycznym dla CSO. Ciekawe jest, że badając sposób przedstawienia tych postaci, wydaje się, iż ówcześni artyści zdawali sobie sprawę z odmienności tych ludzi od reszty populacji nie tylko morfologicznej, lecz także czynnościowej i społecznej. 
Pierwsze opisy kliniczne deformacji głowy i czaszki, które były traktowane jednoznacznie w kategoriach choroby, można spotkać w pismach medycznych pochodzących z XVI wieku. Rozwój medycyny, chirurgii i technologii medycznych pozwolił na pierwsze próby leczenia CSO pod koniec XIX wieku. Wprowadzenie zaś nowoczesnych metod chirurgii szczękowo-twarzowej, neurochirurgii i chirurgii plastycznej umożliwił rozkwit tej dyscypliny w ciągu ostatnich 30 lat. Mimo że właściwie w całej historii ludzkości występowały kraniosynostozy, a próby ich leczenia rozpoczęły się ponad 100 lat temu, wciąż istnieje wiele kontrowersji dotyczących patogenezy, mechanizmów prowadzących do deformacji zarówno sklepienia, jak i podstawy czaszki, wskazań do leczenia, jego rodzaju, czasu wykonania rekonstrukcji czaszki oraz zaburzeń czynnościowych dotykających pacjentów z tymi wadami. Biorąc pod uwagę aktualne dane demograficzne, w Polsce rocznie rodzi się około 170–200 dzieci z kraniosynostozami, choć na całym świecie obserwuje się powolny wzrost liczby pacjentów z kraniosynostozami.
12.1.2. Rozwój czaszki i znaczenie szwów czaszkowych
Czaszka człowieka jest zbudowana z dwóch części, a każda z nich jest funkcjonalnie całością. Obydwie jej części są ze sobą nierozerwalnie powiązane za pomocą wielu interakcji, w dużej mierze o charakterze biomechanicznym. Główną funkcją mózgoczaszki (neurocranium) jest ochrona mechaniczna struktur mózgowia. Jest ona także kostnym podłożem i rusztowaniem dla kluczowo ważnych dla życia człowieka narządów zmysłów: częściowo wzroku, słuchu oraz równowagi. Mózgoczaszka jest zbudowana z ośmiu kości: czołowej, dwóch skroniowych, dwóch ciemieniowych, potylicznej, klinowej i sitowej. W jej budowie wyróżnia się część górną – sklepienie czaszki (calvaria cranii), część dolną – podstawę czaszki (basis cranii) oraz cztery ściany: przednią, tylną i dwie boczne. Twarzoczaszka, nazywana dawniej trzewioczaszką (splanchnocranium), także chroni narządy zmysłów: częściowo wzrok, węch i smak. Dodatkowo otacza początkowe odcinki dróg oddechowych i pokarmowych. Jest zbudowana z czternastu kości o dość skomplikowanej i złożonej budowie anatomicznej. Kości tworzące twarzoczaszkę to: parzyste kości nosowe, szczękowe, jarzmowe, łzowe, małżowiny nosowe dolne, podniebienne i nieparzyste – kość gnykowa, żuchwa oraz lemiesz.
Wzrost czaszki człowieka rozpoczyna się bardzo wcześnie w trakcie życia płodowego. Trwa przez kolejne kilkanaście lat. Rozwijający się i dojrzewający mózg płodu, noworodka i małego dziecka intensywnie powiększa swoją objętość w trakcie pierwszych 2 lat życia dziecka. W trakcie 1. r.ż. objętość czaszki wzrasta niemal o 100%, a kolejny rok to dalsze 60%. Proces ten jest możliwy dzięki kilku mechanizmom. Jednym z nich jest elastyczna budowa szwów czaszkowych. Działające jak elastyczne połączenia pomiędzy kośćmi szwy umożliwiają stopniowe powiększanie czaszki w trakcie zwiększania objętości mózgowia. Innym mechanizmem jest związane ze stymulacją mechaniczną naprężanie beleczek kości sklepienia czaszki. Wrażliwe na rozciąganie organelle komórkowe inicjują wówczas produkcję substancji budujących tkankę kostną. Z powyższych powodów szwy czaszkowe pozostają niezamknięte przez czas intensywnego wzrastania kości. W tym miejscu należy zauważyć, że są one widoczne na czaszce (z wyjątkiem szwu czołowego) także u osób dorosłych lub często w wieku podeszłym. Co prawda, nie spełniają od dawna swojej funkcji, gdyż wzrost czaszki uległ już zakończeniu, niemniej ocena ich obecności na podstawie badania ultrasonograficznego lub tomograficznego pozwala na analizę postępu zaburzeń kostnych u pacjentów z kraniosynostozami.
Możliwości wzrostu mózgoczaszki maleją po 5.–7. r.ż. W dużej mierze jest to związane z kostnieniem łącznotkankowych spojeń pomiędzy kośćmi czaszki, takimi jak ciemiączka (fonticula) i szwy. Zarastanie szwów i stopniowa utrata ich elastyczności ma ściśle określoną kolejność, która jest z jednej strony zdeterminowana genetycznie, z drugiej zaś zakończeniem gwałtownego wzrostu leżących pod nim struktur mózgowia.
Czym są więc szwy (sutura)? Są to włókniste połączenia kości występujące we wszystkich czaszkach kręgowców. U płodu, noworodka, niemowlęcia i małego dziecka szwy czaszkowe odgrywają ważną rolę, umożliwiając wzrost czaszki. Nie są to jednak jedynie miejsca połączeń o pewnym zakresie ruchomości (działające podobnie jak stawy), lecz także pierwotne miejsca osteogenezy. Jak udowodniono w trakcie analizy morfologicznej, w szwach zlokalizowane są proliferujące komórki osteoprogenitorowe, które podlegając różnicowaniu, tworzą aktywne brzegi kostne. Pierwsze szwy powstają już w 16. tygodniu ciąży i są to szwy wieńcowe, które stanowią połączenie tworzących się kości ciemieniowych oraz czołowych. Bardzo ciekawa jest biologia tych szwów, gdyż łączą kości o różnym pochodzeniu biologicznym. Czołowe, wywodzące się z grzebienia nerwowego i ciemieniowe o pochodzeniu mezenchymalnym, powstające na podłożu kostnienia wewnątrzbłoniastego. Pozostałe kości czaszki, m.in. kość potyliczna, skrzydła kości klinowej, kości skroniowe i większość kości podstawy czaszki, powstają na podłożu jeszcze innego procesu – kostnienia wewnątrzchrzęstnego. 
Wzrost czaszki jako całości podlega kilku podstawowym procesom, które są ze sobą ściśle powiązane. Należy wyróżnić:
• kostnienie wewnątrzchrzęstne (endochondral ossification),
• kostnienie wewnątrzbłonowe i wzrost szwów (intramembranous ossification),
• przemodelowanie (remodelling),
• przemieszczanie (displacement).
Ponieważ opis procesów przekracza zakres niniejszego opracowania, nie będą one dokładnie dyskutowane, a zainteresowany czytelnik bez większych problemów powinien znaleźć ich opis w dostępnej literaturze przedmiotu.
Jak przedstawiono powyżej, prawidłowy wzrost czaszki podlega złożonym procesom i zależy zarówno od właściwości wzrostowych samych kości, jak i od warunkujących go czynników zewnętrznych. Jak potwierdzono w badaniach molekularnych, co najmniej cztery rodzaje zespołów tkanek biorą udział w regulacji wzrostu kości czaszki oraz tworzeniu i utrzymywaniu otwartych szwów czaszkowych. Pierwszą z nich są tzw. fronty osteogenne – skupiska komórek o potencjale kościotwórczym, zlokalizowane na brzegach wzrastających kości. Są to odpowiedniki chrząstek wzrostowych kości długich, wytwarzające czynniki osteogenetyczne, takie jak fosfataza alkaliczna lub czynnik Runx2. Fronty osteogenne są oddzielone od siebie poprzez mezenchymalną tkankę łączną budującą szwy czaszkowe. Komórki szwów mają niski potencjał proliferacyjny i są otoczone substancją międzykomórkową złożoną z różnorodnych włókien. Fronty osteogenetyczne kości czaszki oraz szwy czaszkowe są ściśle związane od wewnątrz z blaszką wewnętrzną opony twardej, a od zewnątrz z okostną, to właśnie te dwie błony mają największe znaczenie w regulacji wzrostu kości czaszki i zamykania się szwów czaszkowych.
Opona twarda jest włóknistą błoną oddzielającą struktury mózgowia od kości czaszki. Jak stwierdzono w wielu badaniach in vivo oraz in vitro, opona twarda jest kluczowa dla rozwoju czaszki. W przypadku braku opony twardej lub przy jej nieprawidłowościach, rozwój leżących nad nią kości w ogóle nie zachodzi albo zachodzi nieprawidłowo. Stwierdzono, iż w tym procesie największą rolę odgrywają geny kodujące, m.in. białka adhezyjne β-kateniny i czynnik wzrostowy Twist1. Dotyczy to przede wszystkim kości o pochodzeniu wewnątrzbłoniastym. Co więcej, okazuje się, że impulsy biochemiczne pochodzące z opony twardej są konieczne do utrzymania otwartych szwów czaszkowych. Z jednej strony stwierdzono, że obecność opony twardej jest konieczna do utrzymania niezamkniętych szwów wieńcowych. Z drugiej zaś czynniki pochodzące z opony twardej stymulują zarastanie szwu czołowego (o pochodzeniu embriologicznym, z grzebienia nerwowego, a nie jak szew wieńcowy – mezenchymalnym). Prawdopodobnie także inne czynniki wydzielane przez oponę twardą, takie jak, czynnik wzrostu fibroblastów FGF czy transformujący czynnik wzrostu β-TGF, biorą udział w regulacji zarastania szwów czaszkowych. Podobną regulacyjną rolę we wzroście kości przypisuje się okostnej, choć wydaje się, że odgrywa ona zdecydowanie mniejszą rolę w procesach zamykania szwów. Stwierdzono, że proces patologicznego zarastania szwów czaszkowych najczęściej jest wynikiem zaburzenia równowagi pomiędzy proliferacją, różnicowaniem i apoptozą komórek wchodzących w skład szwów. Jak przedstawiono powyżej, biologiczne mechanizmy sterujące są dość skomplikowane, zwłaszcza gdy weźmiemy pod uwagę, że zmieniają się one wraz z upływem czasu i dojrzewaniem poszczególnych części czaszki. Prawdopodobnie ich nasilenie i rodzaj czynników biologicznych są inne w okresie płodowym, odmienne w noworodkowym, a jeszcze inne w okresach późniejszych. Różnicowanie komórek kostnych występuje w znamiennej większości poza strukturą szwów czaszkowych. Czynność osteogenetyczna opony twardej jest najbardziej nasilona w dwóch pierwszych latach życia dziecka. To tłumaczy samoczynną naprawę nawet dość dużych ubytków w kościach sklepienia czaszki u niemowląt i małych dzieci. Co ciekawe, procesy te są zbieżne z czasem intensywnego wzrostu objętości mózgowia. Na tej podstawie wysunięto hipotezę, iż czynniki biomechaniczne związane ze wzrostem mózgowia i następowymi naprężeniami opony twardej stymulują ją do wydzielania czynników osteogenetycznych. Stwierdzono zwiększoną ekspresję mRNA dla TGF-β1 oraz zwiększone stężenie białka FGF-2 w niedojrzałej oponie twardej u szczurów poddawanej mechanicznym naprężeniom. Rozwój czaszki jest prawie zakończony w wieku 6–7 lat. W tym czasie rola wciąż otwartych jakkolwiek szwów wydaje się już minimalna lub wręcz zerowa, ale należy zwrócić uwagę, że pozostają otwarte jeszcze przez wiele lat. Jedynym szwem, który całkowicie zarasta w okresie 1. r.ż. dziecka, jest szew czołowy.
Rozwój czaszki, jako całości jest bardzo zróżnicowany, zachodzi w różnym stopniu na różnych etapach rozwoju płodu i noworodka w poszczególnych częściach czaszki. Przy urodzeniu mózg dziecka jest relatywnie dobrze rozwinięty (raczej w sensie anatomicznym niż funkcjonalnym), co pociąga za sobą dysproporcję rozwoju mózgoczaszki w stosunku do twarzoczaszki. Taka sytuacja trwa jeszcze kilka miesięcy, średnio do 1. r.ż. Dalsze lata to zdecydowany, gwałtowny rozwój twarzoczaszki, która musi niejako nadgonić tempo rozwoju, aby zapewnić odpowiednią ochronę dla rozwijających się gałek ocznych i innych struktur oczodołów, elementów budujących jamę ustną, gardło oraz nos, a także rozwijającego się i stopniowo dojrzewającego uzębienia. Dlatego deformacje w budowie czaszki występujące na wczesnych etapach jej rozwoju dotyczą początkowo przede wszystkim struktur mózgoczaszki, zaburzając jej kształt, i co za tym idzie – wpływając na warunki związane z rozwojem elementów mózgowia, a także bardzo silnie na budowę podstawy czaszki. „Uśpiony” w tym okresie rozwój twarzoczaszki nie ulega znacznym zaburzeniom. Jednak brak korekcji deformacji podstawy czaszki przed rozpoczęciem gwałtownego tempa wzrostu twarzoczaszki pociąga za sobą deformacje w budowie struktur twarzy, tym silniejsze, im bardziej zdeformowana jest mózgoczaszka.
12.1.3. Rodzaje kraniosynostoz izolowanych
Kraniosynostozy izolowane (NSCSO), nazywane inaczej prostymi, z definicji nie są związane ze znanymi zespołami genetycznymi. Odchodząc od patogenezy, nieprawidłowości w budowie zarówno części twarzowej, jak i mózgowej czaszki wynikają z przedwczesnego zarośnięcia zwykle jednego szwu czaszkowego, rzadziej dwóch lub kilku. Zgodnie z teorią Virchowa dochodzi do charakterystycznej dla danego szwu, postępującej deformacji czaszki z osłabieniem lub wręcz zatrzymaniem wzrostu w kierunku prostopadłym do przedwcześnie zarośniętego szwu i kompensacyjnym nadmiernym patologicznym wzrostem wzdłuż niego. Etiopatogeneza występowania izolowanych kraniosynostoz wciąż pozostaje nieznana. Najnowsze dane wskazują jednak na zróżnicowane tło genetyczne i/lub epigenetyczne oraz różne czynniki środowiskowe.
NSCSO zwykle wiążą się z bardzo charakterystycznym kształtem czaszki, co sprawia, że pojawiają się tendencje do używania nazw pochodzących od rodzaju deformacji i kształtu czaszki (np. trójkątnogłowie, w przypadku przedwczesnego zarośnięcia szwu czołowego). Ponieważ kształt czaszki jest wtórny do rodzaju patologii, wydaje się, że raczej powinno się używać nazw określających czynnik sprawczy (np. kraniosynostoza strzałkowa w przypadku przedwczesnego zarośnięcia szwu strzałkowej), uzupełnianych ewentualnie w przypadku konieczności uszczegółowienia o dodatkową nazwę deformacji czaszki (np. clinocephalia). Tym bardziej że klasyfikacja nazw w języku polskim wciąż nie jest w pełni ustanowiona.
Najczęściej występujące rodzaje wad z tej grupy 
Kraniosynostoza strzałkowa (sagittal synostosis, scaphocephaly – SCP)
Jest to najczęstszy rodzaj NSCSO. Taką budowę czaszki często synonimicznie określa się łódkogłowiem, od greckiego słowa skaphos – łódź. Jednak dla ścisłości należy podkreślić, że termin „łódkogłowie” (łac. scaphocephalia) odnosi się do deformacji czaszki z uwypukleniem zarówno w płaszczyźnie strzałkowej, jak i poprzecznej okolicy czołowej. Taki kształt czaszki, kiedy patrzy się na nią z boku, przypomina łódź z uniesioną częścią dziobową i rufową. Należy jednak mieć świadomość, iż łódkogłowie jest tylko jednym z rodzajów kraniosynostozy strzałkowej.
Częstość występowania SCP szacuje się na 1:5000 żywych urodzeń, z przewagą chłopców 8:2. Występowanie rodzinne dotyczy około 6% przypadków i najprawdopodobniej ma charakter autosomalny dominujący z odsetkiem penetracji szacowanym na 36%. W innym badaniu częstość występowania rodzinnego oceniono na 3,8%. W grupie dzieci leczonych przez autorów w przypadku dwóch rodzin stwierdzono występowanie SCP u bliźniaków (w jednym przypadku jednojajowych i w drugim dwujajowych). Wśród 26 kolejnych rodzin odnotowano występowanie SCP u rodzeństwa lub u dziecka i u ojca. W przypadku dwóch rodzin dotyczyło to dziecka i matki. Stwierdzono także zwiększone ryzyko występowania SCP u dzieci przedwcześnie urodzonych. Deformacja powoduje wydłużenie czaszki w wymiarze strzałkowym oraz jej zwężenie w wymiarze czołowym. Głowa jest więc wąska i długa. 
Poza wydłużonym kształtem czaszki obserwuje się także cztery charakterystyczne cechy kraniosynostozy strzałkowej, które z reguły są wszystkie obecne, choć w zależności od podtypu wady mogą występować w różnym nasileniu:
• uwypuklenie kości czołowej,
• uwypuklenie kości potylicznej,
• obustronne uwypuklenia w okolicach skroniowych (ze środkiem zlokalizowanym w najwyższym punkcie szwu łuskowego),
• obustronne zwężenia na granicy okolicy czołowej i skroniowo-ciemieniowej (w okolicy punktu pterion).
Charakterystycznym objawem mogącym w trakcie badania palpacyjnego sugerować przedwcześnie zarośnięty szew strzałkowy jest często wałowate zgrubienie w jego rzucie. Należy jednak podkreślić, że nie zawsze jest ono wyczuwalne i nie może być podstawą do ustalenia rozpoznania. Co więcej, w przypadku wcześniaków bądź dzieci, które w trakcie ciąży przyjmowały położenie miednicowe lub poprzeczne, bardzo często głowa również ma wąski i długi kształt z wyczuwalnym także wałowatym uwypukleniem w rzucie szwu strzałkowego. Wykonanie jednak badania ultrasonograficznego pokazuje otwarty szew czołowy. Z drugiej strony istnieją postacie tzw. ukrytej kraniosynostozy strzałkowej. W takich przypadkach kształt czaszki może być prawidłowy lub wręcz brachycefaliczny – istnieją dane wskazujące na możliwość występowania u tych dzieci nadciśnienia śródczaszkowego. Powyższe informacje wskazują na brak możliwości ustalenia właściwego rozpoznania jedynie na podstawie badania klinicznego.
Rudolf Virchow podzielił czaszki dzieci z kraniosynostozą strzałkową na trzy grupy:
• sphenocephalia – czaszka, w której maksymalna szerokość części czołowej przekracza szerokość dwuciemieniową; jest to najczęstszy rodzaj SCP, związany z początkiem zarastania szwu strzałkowego w jego tylnej części (skrajna deformacja sfenocefaliczna nazywana jest w piśmiennictwie anglosaskim golf-tee head),
• leptocephalia – druga pod względem częstości wada, polegająca na zwężeniu czaszki na całej jej długości mniej więcej w podobnym stopniu,
• clinocephalia – najrzadsza postać SCP, z charakterystycznym łódkowatym zwężeniem w środkowej części czaszki oraz znacznego stopnia uwypukleniem części czołowej i potylicznej; najprawdopodobniej od tej wady nazwano kiedyś całą grupę kraniosynostoz strzałkowych łódkogłowiem; wydaje się jednak, że przyjęcie nazwy dla całej grupy deformacji od jej najrzadszego wariantu nie jest rozwiązaniem optymalnym; dlatego autorzy niniejszego opracowania sugerują posługiwanie się terminem „kraniosynostoza strzałkowa”.
Ponieważ sklepienie czaszki jest nierozerwalnie związane z częścią twarzoczaszki, oczywiste jest istnienie deformacji również w jej obrębie, w przypadku deformacji kości sklepienia. U dzieci chorujących na SCP często dochodzi do niewielkiego hiperteloryzmu i skrócenia w wymiarze strzałkowym przedniego oraz środkowego dołu czaszki. Najczęściej prowadzi to do skrócenia wysokości twarzy. Jednocześnie, ze względu na wąską i długą podstawę czaszki oraz nieprawidłowy kąt podstawy czaszki, obserwuje się nieprawidłową budowę żuchwy oraz podniebienia, które jest wydłużone i wysoko sklepione. 
Czynnościowe konsekwencje SCP jak dotąd wciąż pozostają przedmiotem debaty. Epizody ostrego nadciśnienia śródczaszkowego są opisywane od 14 do 23% przypadków. Zespół aktywnego nadciśnienia śródczaszkowego, powodujący obrzęk tarcz nerwów wzrokowych i stopniowe osłabienie widzenia, występuje bardzo rzadko. W grupie dzieci operowanych przez autorów niniejszego rozdziału w dwóch przypadkach kraniosynostozy strzałkowej rozpoznano postępujący obrzęk tarcz nerwów wzrokowych i pogorszenie widzenia. W obu przypadkach, w krótkim odstępie czasu po zabiegu rekonstrukcji czaszki, doszło do samoczynnej poprawy powyższych nieprawidłowości. Badania neuroobrazowe najczęściej nie wykazują innych ewidentnych odchyleń w zakresie struktur wewnątrzczaszkowych. Dość charakterystyczne jest także poszerzenie przestrzeni płynowych (zwłaszcza u starszych dzieci) w okolicy czołowej. 
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Rycina 12.1. Model 3D czaszki z kraniosynostozą strzałkową. Widoczne wałowate zgrubienie w rzucie przedwcześnie zarośniętego szwu strzałkowego w jego przednim i środkowym odcinku. Strzałkami wskazano charakterystyczne dla SCP deformacje: obustronne zwężenia na granicy okolicy czołowej i skroniowo-ciemieniowej (a); obustronne uwypuklenia w okolicach skroniowych (b); uwypuklenie kości czołowej (c); uwypuklenie kości potylicznej (d)
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Rycina 12.2. Dziewczynka, 5 miesięcy, z wadą budowy czaszki o charakterze sphenocephalii na podłożu przedwczesnego zarośnięcia szwu strzałkowego
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Rycina 12.3. Badanie tomografii komputerowej z trójwymiarową rekonstrukcją czaszki (TK-3D), na którym uwidoczniono przedwczesne zarośnięcie szwu strzałkowego i następową wadę o charakterze clinocephalii


W znaczącej większości przypadków nie udaje się zidentyfikować defektu genetycznego powodującego wadę. W literaturze podaje się przypadki, w których u dzieci z SCP stwierdzono mutacje genowe. Potencjalnie są to mutacje w genach TWIST1 i FGFR2. Prawdopodobny wydaje się scenariusz, że dzieci z SCP tak naprawdę chorują na bardzo rzadkie zespoły genetyczne, w przypadku których obecnie niemożliwe jest ustalenie rozpoznania na podstawie biologii molekularnej, poza ewentualnymi badaniami naukowymi. W praktyce autorów w trakcie zabiegów rekonstrukcji czaszki z powodu izolowanej postaci SCP czasami stwierdza się nieprawidłowe, patologiczne właściwości morfologiczne i biomechaniczne kości. Dodatkowo możliwe są zmiany o charakterze metabolicznym, takie jak hipofosfatemia czy wrodzona niedoczynność kory nadnerczy, które także mogą prowadzić do deformacji czaszki o typie SCP, są to tzw. kraniosynostozy wtórne.
Jednostronna kraniosynostoza wieńcowa, skośnogłowie przednie (unicoronal craniosynostosis, anterior plagiocephaly – PCA)
Izolowane przedwczesne zarośnięcie pojedynczego szwu wieńcowego jest wadą występującą z częstością 1:2100–2500 żywych urodzeń. Istnieje przewaga występowania wady u dziewczynek 7:3. D. Renier opisał, że w 61% zarośnięty jest prawy, a w 39% lewy szew wieńcowy. Charakterystyczny dla jednostronnej kraniosynostozy wieńcowej kształt czaszki dotyczy w pierwszej kolejności części czołowo-oczodołowej. Łuk brwiowy i obramowanie oczodołu po stronie przedwcześnie zarośniętego szwu są obniżone i cofnięte w stosunku do osi strzałkowej czaszki, co skutkuje zmniejszoną objętością oczodołu po stronie zaburzenia oraz następowymi zaburzeniami funkcjonowania mięśni poruszających gałką oczną. Wynikiem powyższych nieprawidłowości często są zez i nawykowe nieprawidłowe ustawienie głowy w przechyle. Kompensacyjnie naprzeciwległy oczodół wraz z jego obramowaniem jest przesunięty do przodu. Mimo że wada dotyczy właściwie położonego po jednej stronie czaszki szwu, powoduje zaburzenie całego jej kształtu. W jednostronnej kraniosynostozie wieńcowej dochodzi do trójpłaszczyznowej skoliozy podstawy czaszki. Nieprawidłowe są struktury podstawy przedniego dołu czaszki. W części tylnej czaszki deformacji ulega zarówno sklepienie (patologiczne uwypuklenie kości potylicznej w części przeciwległej do przedwcześnie zarośniętego szwu wieńcowego), jak i podstawa tylnego dołu (rotacja otworu wielkiego i otaczających kości, w tym również kłykci potylicznych). Deformacja podstawy czaszki powoduje także znacznego stopnia asymetrię i deformację części twarzowej czaszki o charakterze skoliozy twarzoczaszki. Dokładna analiza budowy czaszki dzieci ze skośnogłowiem przednim wykazała dużą heterogenność wady. U niektórych dzieci z PCA stwierdzono dodatkowo nieprawidłowości w obrębie szwów podstawy przedniego dołu, takich jak: czołowo-klinowy, czołowo-sitowy i sitowo-klinowy. Izolowane przedwczesne zarośnięcie szwu czołowo-klinowego bardzo rzadko może przypominać PCA, jednak wynik badania TK-3D jednoznacznie pozwala na ustalenie rozpoznania. 
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Rycina 12.4. Badanie TK-3D uwidoczniło przedwczesne zarośnięcie prawego szwu wieńcowego i następowe prawostronne skośnogłowie przednie
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Rycina 12.5. Tomografia komputerowa głowy u dziecka z prawostronnym skośnogłowiem przednim. Uwagę zwraca znacznego stopnia asymetria podstawy czaszki z deformacją przedniego dołu czaszki i rotacją struktur tylnej jamy
Metody nowoczesnej biologii molekularnej pozwoliły odnaleźć wśród grupy dzieci z rozpoznaniem izolowanego PCA około 50% przypadków z zaburzeniami genetycznymi. Przede wszystkim dotyczyło to mutacji w zakresie genów kodujących kinazy tyrozynowe: FGFR1, FGFR2, FGFR3 i TWIST1, co pozwoliło w wielu przypadkach zmienić rozpoznanie na syndromiczną kraniosynostozę, np. zespół Muenkego czy zespół Saethrego-Chotzena. Potwierdza to konieczność każdorazowej diagnostyki molekularnej dzieci diagnozowanych i leczonych z powodu jednostronnej kraniosynsotozy wieńcowej. 
Kraniosynostoza czołowa, trójkątnogłowie (metopic craniosynostosis, trigonocephaly – TRI)
Wada powoduje powstanie zwężonej w kształt stożka przedniej części czaszki, nadając jej w płaszczyźnie poprzecznej charakterystyczny kształt trójkąta. Do typowych cech morfologicznych kraniosynostozy czołowej zalicza się: wypukłą wysuniętą do przodu kość czołową, często o kształcie spłaszczonego stożka, wałowate zgrubienie kostne w rzucie szwu czołowego, brak guzów czołowych, hipoplastyczne cofnięte obramowanie oczodołów, zwężenia kości sitowej, hipoteloryzm i skośne ustawienie oczodołów, deformacje kości szczękowych oraz kości podniebiennej, powodujące tzw. gotyckie podniebienie, nieprawidłową zwężoną i retruzyjną żuchwę. Bardzo ważnym aspektem klinicznym TRI jest znaczna deformacja podstawy przedniego dołu czaszki, powodująca deformacje w obrębie twarzoczaszki. W kwalifikacji dzieci z TRI do leczenia operacyjnego i ocenie jego wyników pomocne mogą być dwa wskaźniki – kąt czołowy i tzw. wskaźnik stenozy czołowej.
Kąt czołowy (frontal angle – FA) definiuje się jako kąt zawarty pomiędzy punktami pterion i nasion. U zdrowych dzieci wynosi on 104° lub więcej. Mniejszy kąt czołowy świadczy o kraniosynostozie czołowej i można go użyć do oceny jej nasilenia. Wartość mniejszą lub równą 89° przyjmuje się za znacznego stopnia deformację, wartość 90–95° za deformację średniego stopnia, natomiast kąt czołowy o wartościach 96–103° to deformacja o niewielkim nasileniu.
Wskaźnik stenozy czołowej (frontal stenosis index – FSI) jest to stosunek wymiaru dwuciemieniowego do dwuwieńcowego. Wartość 1,21 jest charakterystyczna dla prawidłowej budowy czaszki. Wartość wskaźnika powyżej 1,21 świadczy o tzw. stenozie czołowej, która jest charakterystyczna dla TRI. 
W odróżnieniu od innych form NSCSO zaburzenia charakterystyczne dla kraniosynostozy czołowej bardzo trudno jest wytłumaczyć prawem Virchowa. Rodzi to podejrzenie odmiennego mechanizmu odpowiadającego za deformacje czaszki. W istocie pochodzenie embriologiczne szwu czołowego jest inne niż pozostałych – wywodzi się on z mezenchymy grzebienia nerwowego, odmiennie niż np. szew strzałkowy, który jest pochodzenia mezodermalnego. W odróżnieniu od pozostałych szwów sklepienia czaszki szew czołowy (zwany także międzyczołowym – interfrontal lub metopowym – metopic) zarasta bardzo szybko. Uważa się, że pod koniec 1. r.ż. dziecka jest on już całkowicie zarośnięty. W niektórych przypadkach tej wady współistnieje nieprawidłowe zrośnięcie szwów przedniego dołu czaszki, takich jak: czołowo-klinowy, przedklinowy, środkowoklinowy i zewnętrznoklinowy. U tych dzieci postulowane jest bliżej jeszcze niepoznane tło genetyczne wady, najprawdopodobniej o charakterze syndromicznym. 
Częstość występowania TRI szacuje się na 1:15 000 żywych urodzeń. W około 5,6% przypadków zaobserwowano występowanie rodzinne. Stosunek chorych dziewcząt do chłopców wynosi 1:3. Grupa dzieci cierpiących na przedwczesne zarośnięcie szwu czołowego jest bardzo różnorodna i heterogenna. W niektórych przypadkach występują dodatkowo wady budowy obszaru środkowego mózgowia, takie jak np. holoprosencephalia czy dysgenezja ciała modzelowatego. Dlatego rozróżnienie pomiędzy izolowaną postacią TRI a zaburzeniem o innym charakterze stanowi duże wyzwanie diagnostyczne. W wielu wadach wrodzonych, aberracjach chromosomalnych czy też toksycznych fetopatiach możliwe jest współistnienie TRI. Najlepszym przykładem może być występowanie TRI pod wpływem teratogennego działania niektórych leków, np. kwasu walproinowego.
U dzieci z kraniosynostozą czołową, najczęściej ze wszystkich dzieci z izolowanymi postaciami CSO, odnotowuje się zaburzenia rozwoju psychoruchowego pod postacią: zaburzeń uwagi, nadaktywności, zaburzeń nabywania mowy czynnej oraz zaburzeń motoryki dużej i precyzyjnej oraz koordynacji wzrokowo-ruchowej. Najczęściej odsetek stwierdzanych zaburzeń waha się w przedziale 10–30% i dochodzi nawet do 57%. Aktywne nadciśnienie śródczaszkowe stwierdza się jednak rzadko, bo w 7,7% przypadków.
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Rycina 12.6. Rekonstrukcja 3D czaszki u dziecka z przedwczesnym zarośnięciem szwu czołowego i następowym trójkątnogłowiem


Kraniosynostoza dwuwieńcowa, krótkogłowie (bicoronal craniosynostosis, brachycephaly – BCP)
Nieprawidłowości w czasie zarastania szwów wieńcowych są relatywnie częste u dzieci leczonych z powodu kraniosynostoz. W literaturze nie ma zgodności co do częstości występowania w zależności od płci. M. Muenke i wsp. uważają, że częstość ta nie różni się pomiędzy płciami. Z kolei inni autorzy, np. C.B. Lumenta i wsp. oraz D. Renier i wsp., podają niewielką przewagę dziewczynek 66–79%. Izolowane przedwczesne zarośnięcie obydwu szwów wieńcowych powoduje budowę głowy o charakterze krótkogłowia. Wykazano, że częstość występowania rodzinnego tej wady jest znacznie wyższa niż dotychczas myślano. Należy jednak podkreślić konieczność, podobnie jak w przypadku jednostronnej kraniosynostozy wieńcowej, wykluczenia wad o charakterze syndromicznym. 
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Rycina 12.7. Czaszka 12-miesięcznej dziewczynki z dwustronną kraniosynostozą wieńcową. Widoczne wałowate zgrubienia w rzucie przedwcześnie zarośniętych szwów wieńcowych i przetrwały szew czołowy
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Rycina 12.8. Przekrój w płaszczyźnie strzałkowej 11-miesięcznego dziecka z kraniosynostozą węgłową. Strzałką zaznaczono wpuklające się w obręb otworu wielkiego kości potylicznej migdałki móżdżku – zespół Chiari typu I
Kształt czaszki u dzieci z obustronnym, przedwczesnym zarośnięciem szwów wieńcowych jest skrócony w wymiarze strzałkowym i zwiększony w płaszczyźnie czołowej, dlatego czaszka czasem nazywana jest wieżowatą (turricephalia). Okolica czołowa sklepienia oraz podstawy czaszki jest najczęściej poszerzona i spłaszczona. W izolowanej postaci wady zwykle nie obserwuje się charakterystycznego dla postaci zespołowych wytrzeszczu gałek ocznych spowodowanego spłyceniem oczodołów, choć objętość oczodołów najczęściej jest zmniejszona w stosunku do normy. Zazwyczaj nie dochodzi również do znacznej hipoplazji twarzoczaszki. Ze względu na przedstawione wcześniej problemy diagnostyczne trudno podać częstość występowania zaburzeń rozwojowych i aktywnego nadciśnienia śródczaszkowego, które o ile w przypadkach na tle genetycznym może sięgać nawet 40%, o tyle w izolowanym BCP jest raczej niskie. Prawdopodobnie również izolowane BCP jest związane z ryzykiem wystąpienia zaburzeń neurorozwojowych.
Jednostronna kraniosynostoza węgłowa, skośnogłowie tylne (lambdoid craniosynostosis, true posteriori plagiocephaly – PCP)
Jest to bardzo rzadka wada polegająca na asymetrii budowy tylnej części czaszki. Częstość jej występowania szacuje się na około 1–3% wszystkich izolowanych kraniosynostoz. Przedwcześnie zarośnięty szew powoduje charakterystyczne nieprawidłowości w budowie zarówno sklepienia, jak i podstawy czaszki. Przede wszystkim dochodzi do rotacji, deformacji i zmniejszenia tylnej jamy czaszki. W większości przypadków w badaniach neuroobrazowych stwierdza się cechy zespołu Chiari typu I, co przedstawiono na rycinie 12.8. 
Kość potyliczna jest spłaszczona po stronie przedwcześnie zarośniętego szwu i jednocześnie uwypuklona po stronie przeciwnej. Dochodzi do charakterystycznego „złamania” osi podstawy czaszki (podobnie jak w PCA). Wada powoduje jednocześnie skrzywienie podstawy czaszki w płaszczyźnie czołowej, co objawia się obniżeniem małżowiny usznej po stronie zarośniętego szwu. Co więcej, ucho jest przemieszczone do tyłu po stronie przedwcześnie zarośniętego szwu. Charakterystyczne nieprawidłowości przedstawiono na rycinie 12.9.
Wada częściej występuje u chłopców. Zwykle jest jednostronna, jednak w wyjątkowych przypadkach może być także obustronna. Jak dotąd nie stwierdzono jednoznacznie, jak często wada ta prowadzi do zaburzeń funkcjonalnych. 
Przedwczesne jednoczesne zarośnięcie dwóch lub wielu szwów czaszkowych z następową wadą złożoną (multiple craniosynostosis, syncephaly)
Do tej grupy zalicza się bardzo rzadkie przypadki dzieci cierpiących na kraniosynostozę dotyczącą dwóch lub więcej szwów, jednak bez innych objawów charakterystycznych dla postaci zespołowych kraniosynostoz. Szacuje się, że częstość występowania powyższej wady wynosi 5% u dzieci z izolowanymi kraniosynostozami. Rodzaj deformacji czaszki zależy od zaangażowanych w powstanie wady szwów, np. jednoczesne przedwczesne zarośnięcie szwów czołowego i strzałkowego powoduje występowanie długogłowia z charakterystycznym dla trójkątnogłowia zniekształceniem kości czołowej oraz hipoteloryzmem. 
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Rycina 12.9. Model 3D czaszki 11-miesięcznej dziewczynki z lewostronną kraniosynostozą węgłową
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Rycina 12.10. Rekonstrukcja 3D czaszki dziecka z przedwczesnym zarośnięciem szwów strzałkowego i obustronnie wieńcowego. Uwagę zwracają charakterystyczne dla aktywnego nadciśnienia śródczaszkowego ubytki w strukturze kostnej w okolicach czołowych i częściowo ciemieniowych
Jeszcze innym rodzajem NSCSO jest połączenie przedwczesnego zarośnięcia jednocześnie szwu strzałkowego i obustronnie szwów węgłowych. Wada powoduje charakterystyczny objaw znany w światowej literaturze jako Mercedes-Benz pattern – ze względu na to, że przez skórę jest wyczuwalny i nieraz widoczny kształt wałowatego zgrubienia powyższych szwów, które tworzą dość charakterystyczny wzór. Przykładowy model czaszki przedstawiono na rycinie 12.11. 
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Rycina 12.11. Model 3D czaszki z wadą złożoną o charakterze przedwczesnego zarośnięcia jednocześnie szwu strzałkowego i obustronnie szwów węgłowych – Mercedes-Benz pattern


Wada, ze względu na zmniejszenie objętości tylnej jamy czaszki, predysponuje do występowania zespołu Chiari typu I. Jak dotąd nie stwierdzono żadnych mutacji charakterystycznych dla tych wad, dlatego traktujemy je jako izolowane postaci złożonych kraniosynostoz. Być może wraz z rozwojem metod molekularnych, w tym genomiki funkcjonalnej, powyższy stan ulegnie w niedługim czasie zmianie.
12.1.4. Leczenie operacyjne
Leczenie dzieci z kraniosynostozami jest leczeniem multidyscyplinarnym. Ze względu na mnogość różnego rodzaju nieprawidłowości, zarówno anatomicznych, jak i czynnościowych, powinno opierać się na stałej opiece nie tylko lekarskiej, lecz także na monitorowaniu neurorozwojowym. Do stałego zespołu specjalistów sprawujących opiekę nad dzieckiem z NSCSO należą: neurochirurg, pediatra, chirurg szczękowo-twarzowy, okulista, laryngolog, audiolog, chirurg plastyczny, kardiolog dziecięcy, radiolog, neurolog dziecięcy, ortopeda, stomatolog i ortodonta. Do monitorowania i wspierania rozwoju konieczna jest także stała współpraca z takimi specjalistami, jak: neurologopeda, fizjoterapeuta, neuropsycholog rozwojowy, pedagog czy terapeuta integracji somatosensorycznej. Przy odpowiednim i optymalnym postępowaniu diagnostyczno-terapeutycznym leczenie operacyjne mające na celu rekonstrukcję czaszki jawi się jako jeden z elementów całego postępowania.
Podczas leczenia operacyjnego – rekonstrukcji czaszki – uzyskuje się takie cele, jak:
• korekcja nieprawidłowego wzorca wzrostu struktur mózgoczaszki i twarzoczaszki,
• prewencja i ewentualne odbarczenie nadciśnienia śródczaszkowego,
• poprawa lokalnej perfuzji tkanki nerwowej w miejscach największej deformacji,
• korekcja nieprawidłowego kształtu sklepienia, podstawy i części twarzowej czaszki,
• korekcja i zmniejszenie nasilenia wad czynnościowych, jak: zez, nieprawidłowe położenie i ruchomość gałek ocznych, skolioza twarzy, nieprawidłowości zgryzu, wady położenia żuchwy, nieprawidłowa budowa struktur nosa i inne,
• prewencja zaburzeń neurorozwojowych,
• poprawa estetyki i wyglądu głowy.
Jednocześnie należy rozumieć, że planując leczenie operacyjne, trzeba wziąć pod uwagę dynamiczny charakter wzrostu dziecka. Dlatego kwalifikacja do leczenia operacyjnego, wybór rodzaju i rozległości oraz czasu wykonania zabiegu powinny obejmować konkretny przypadek kliniczny i opierać się na indywidualizowanym, interdyscyplinarnym planie leczenia.
Istnieje cały wachlarz blisko dwustu różnego rodzaju metod rekonstrukcji czaszki dzieci z kraniosynostozami. Ich dobór zależy od rodzaju wady, jej nasilenia, wieku dziecka w chwili zabiegu i w dużej mierze od doświadczenia ośrodka. Biorąc pod uwagę, że obecnie leczenie operacyjne jest związane z indywidualizowanym planem wykonanym przed zabiegiem z użyciem metod wirtualnej lub rozszerzonej rzeczywistości, można uznać, że każde dziecko jest operowane odmienną techniką. Niemniej na potrzeby rozdziału podzielono metody rekonstrukcji czaszki u dzieci z NSCSO na metody klasyczne i małoinwazyjne.
Klasyczne metody rekonstrukcji czaszki
W pierwszym etapie zabiegu wykonywane jest cięcie w linii dwuusznej. Możliwych jest kilka rodzajów wyżej wymienionego cięcia, poczynając od linijnego, przechodzącego przez vertex, następnie przesunięcie linii cięcia do tyłu, aż do punktu bregma. Linia cięcia może być także łagodnie wygięta, osiągając najbardziej do przodu wysunięty brzeg na szczycie czaszki (z reguły kilka centymetrów do tyłu od tylnego brzegu ciemienia przedniego) i jednocześnie wygięta do tyłu, niejako obejmując istniejące w tej wadzie wyniosłości na szczycie szwu łuskowego. Kolejna modyfikacja cięcia skórnego polega na tzw. cięciu typu stealth, polegającym na wielokrotnym trójkątnym (piłokształtnym) załamaniu linii cięcia w odstępach od 3 do 7 cm. Dobór linii cięcia ma dwojakie znaczenie. Po pierwsze, estetyczne – pozwala schować bliznę po zabiegu w obrębie owłosionej skóry głowy. Z tego powodu cięcie zawsze jest prowadzone do tyłu od przedniej linii włosów. Po drugie, linijne, klasyczne cięcie, choć z jednej strony najkrótsze (co nie pozostaje bez znaczenia w kontekście gojenia się rany), niestety może powodować (po wygojeniu) swoisty rodzaj przedziałka widocznego bez odpowiedniej maskującej fryzury. Z estetycznego punktu widzenia preferowane są cięcia łukowate i piłokształtne (stealth), które pozwalają także na lepszą adaptację powłok czaszki i umożliwiają zszycie bez zbędnego napięcia powłoki w przypadku powiększenia objętości czaszki.
Dopuszczalne są dwa sposoby postępowania z mięśniami zlokalizowanymi na sklepieniu czaszki. Najczęściej są one odpreparowane w jednym płacie skórno-mięśniowym, ale możliwe jest również warstwowe odpreparowanie powłok czaszki. Można to zaobserwować w trakcie zabiegu u starszych dzieci, u których warstwowe preparowanie powłok czaszki (w niektórych przypadkach) pozwala na łatwiejsze, z uniknięciem zbytniego napięcia powłok, uwidocznienie kości sklepienia, podstawy i twarzoczaszki. W przypadku mięśni skroniowych podczas zabiegów u mniejszych dzieci najczęściej odpreparowany zostaje jedynie górny brzeg przyczepu mięśnia, dochodząc do szwu łuskowego. W zabiegach tych jest on preparowany w jednym płacie skórno-mięśniowym. U starszych dzieci konieczne jest odpreparowanie go jako osobnej warstwy, dążąc jednocześnie do zachowania ciągłości powięzi. W przypadku procedur, które jednocześnie polegają na korekcji podstawy przedniego dołu czaszki i obramowania oczodołów, mięśnie skroniowe i żwacz preparuje się jako odrębną warstwę, starając się maksymalnie zaoszczędzić powięzie, które mogą służyć w końcowej fazie zabiegu do podszycia ich do struktur kostnych. Mięśnie mimiczne twarzy zawsze preparowane są w jednej warstwie podokostnowo. 
Kolejnym niezwykle ważnym w chirurgii kraniosynostoz etapem jest odpreparowanie okostnej. Ponieważ okostna i blaszka ścienna opony twardej są głównymi strukturami odpowiadającymi za wzrost kości płaskich sklepienia czaszki, ich zachowanie oraz odpowiednie zszycie są jednym z kluczowych etapów zabiegu. Dopuszczalne są dwie metody postępowania. W przypadku młodszych dzieci (do ok. 12. m.ż.) możliwe jest odpreparowanie całości powłok sklepienia czaszki w jednym skórno-mięśniowo-okostnowym płacie. Z jednej strony postępowanie takie zmniejsza tzw. przestrzeń martwą, która po zabiegu może być wypełniona zbierającą się krwią, potęgując obrzęk i zwiększając ryzyko ewentualnej infekcji. Z drugiej zaś pozwala na zaoszczędzenie ciągłości wielu gałązek nerwowych i naczyń, co ma szczególne znaczenie, m.in. w okolicy nadoczodołowej i górnego piętra twarzy, gdzie preparowanie podokostnowe powinno być metodą z wyboru ze względu na włókna nerwu twarzowego oraz trójdzielnego. U starszych dzieci, w związku ze spoistością warstwy okostnej, preparowanie powłok jako jednego płata powoduje znacznego stopnia naprężenia w trakcie uwidaczniania czaszki. Z tego względu zalecane jest odpreparowanie płata skórno-mięśniowego jako jednej warstwy, a następnie odpreparowanie okostnej będącej odrębną warstwą. Bardzo ważne jest zachowanie jej w ciągłości. Brzegi rany zabezpiecza się w standardowy sposób hemostatycznymi klipsami Raneya. 
Właściwie w każdym przypadku, niezależnie od rodzaju wady, rekonstrukcję kostną rozpoczyna się od wykonania przystrzałkowo dwóch otworów trepanopunkcyjnych z zastosowaniem wiertarki szybkoobrotowej. Następnie, zgodnie z uprzednim planem operacyjnym, wykonuje się cięcia kostne za pomocą kraniotomu. Linie cięć zaznacza się na czaszce za pomocą flamastra operacyjnego lub ołówka. Obecnie, w większości przypadków, są one zaznaczane za pomocą zindywidualizowanych szablonów operacyjnych. Na rycinie 12.12 uwidoczniono plan rekonstrukcji czołowo-oczodołowej u dziecka z lewostronną kraniosynostozą wieńcową.
Na rycinie 12.13 znajduje się zindywidualizowany szablon pozwalający na wykonanie cięć kostnych zgodnie z planowaniem przedoperacyjnym.
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Rycina 12.12. Plan rekonstrukcji czołowo-oczodołowej u dziecka z lewostronną kraniosynostozą wieńcową
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Rycina 12.13. Zindywidualizowany szablon operacyjny umożliwiający wykonanie cięć kostnych zgodnie z uprzednim planowaniem
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Rycina 12.14. Wolumetryczna przedoperacyjna analiza grubości kości w okolicy operowanej


Po wykonaniu zaplanowanych kraniotomii przeprowadza się rekonstrukcję czaszki również na podstawie zindywidualizowanego szablonu ostatecznego. Kości łączone są z podstawą czaszki i między sobą, w zależności od wieku dziecka, za pomocą systemu osteosyntezy bioresorbowalnej z pinami bioresorbowalnymi lub systemu osteosyntezy tytanowej z tytanowymi śrubami samowiercącymi. Planowanie przedoperyjne musi więc uwzględniać wolumetryczną analizę grubości kości nie tylko w kontekście możliwości zastosowania odpowiednio długich śrub, lecz także właściwości biomechanicznych kości.
Metody małoinwazyjne
Na wstępie należy zaznaczyć, że do małoinwazyjnego leczenia kraniosynostoz izolowanych nie nadają się każda wada oraz wszystkie dzieci. Zabiegi z zastosowaniem endoskopu mają na celu zmniejszenie rozległości otwarcia w zakresie tkanek miękkich i, co za tym idzie, zmniejszenie rozległości urazu śródoperacyjnego, utraty krwi oraz skrócenie czasu zabiegu i hospitalizacji pooperacyjnej.
Pierwotnie zabiegi endoskopowe polegały na paskowej kraniektomii w rzucie przedwcześnie zarośniętego szwu z następowym zastosowaniem ortezy kształtującej czaszkę. Zabiegi rekonstrukcji czaszki wykonywane w Klinice Chirurgii Głowy i Szyi Dzieci i Młodzieży w Olsztynie przy użyciu endoskopu nie są „małoinwazyjnym” rodzajem paskowych suturektomii dotyczących nieprawidłowego, przedwcześnie zarośniętego szwu czaszkowego. Na podstawie interdyscyplinarnej współpracy z inżynierami z Wydziału Inżynierii Biomedycznej Politechniki Śląskiej opracowano rozwinięcie tej metody, polegające na rekonstrukcji sklepienia i, w przypadku niektórych pacjentów z kraniosynsotozą czołową lub wieńcową, również podstawy przedniego dołu czaszki. Filozofia leczenia jest taka sama jak w przypadku zabiegów klasycznych. Celem zabiegu jest uzyskanie poprawy funkcjonalnej i estetycznej zaraz po operacji, a także możliwość dalszej poprawy i w efekcie normalizacji budowy czaszki wraz z upływem czasu. Należy podkreślić, że w opisywanej metodzie rekonstrukcji czaszki z użyciem endoskopu nie stosuje się żadnego rodzaju ortez, w tym kasków, co jest związane z umożliwieniem prawidłowego rozwoju i swobodnego zwiększania objętości dojrzewającego mózgowia. Na rycinie 12.15 uwidoczniono niezwykle ważną część planowania przedoperacyjnego zabiegu endoskopowej korekcji kraniosynostozy strzałkowej, polegającego na wolumetrycznej analizie naprężeń w obrębie mózgowia otoczonego oponami w celu oceny bezpieczeństwa planowanego zabiegu.
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Rycina 12.15. Mapy barwne naprężeń w modelu mózgowia otoczonego oponami (MPa). Uwagę zwraca największa koncentracja naprężeń dotycząca wypełnionych płynem mózgowo-rdzeniowym zbiorników podstawy czaszki
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Rycina 12.16. Przykładowy plan rekonstrukcji endoskopowej u 6-miesięcznego dziecka z kraniosynostozą strzałkową, która jest wykonana z zastosowaniem oprogramowania inżynierskiego z użyciem metody elementów skończonych (MES)
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Rycina 12.17. Przykładowy plan endoskopowej rekonstrukcji czaszki u 6-miesięcznego dziecka z kraniosynostozą czołową


Opisując metody małoinwazyjne leczenia dzieci z kraniosynostozami izolowanymi, nie można zapomnieć o metodach dystrakcyjnych. Pierwszą z nich jest zastosowanie sprężyn dystrakcyjnych. Obecnie jest to metoda rekomendowana jako jedna z małoinwazyjnych alternatyw leczenia operacyjnego dzieci z kraniosynostozami strzałkowymi. W najbardziej nowoczesnej wersji stosowane są zindywidualizowane sprężyny dystrakcyjne, które są implantowane metodą endoskopową. Podobnie jak metody endoskopowe, zmniejsza czas trwania zabiegu, śródoperacyjną utratę krwi i czas hospitalizacji. Wciąż jednak konieczne są randomizowane badania oceniające długoterminową skuteczność nowoczesnych metod dystrakcyjnych z zastosowaniem sprężyn w zakresie efektów estetycznych i funkcjonalnych.
Pierwsze publikacje podsumowujące wyniki leczenia wydają się wskazywać na fakt, iż przy prawidłowej kwalifikacji do leczenia oraz przy odpowiednim doświadczeniu ośrodka, odległe wyniki leczenia wydają się być porównywalne. Ze względu na fakt, iż metody małoinwazyjne można zastosować wcześniej i są obarczone mniejszym niż metody klasyczne ryzykiem powikłań, wydaje się, iż należy traktować je jako metody z wyboru.
12.1.5. Zakończenie
Izolowane kraniosynostozy mimo ponadstuletniej historii leczenia wciąż stanowią problem zarówno kliniczny, jak i społeczny. Pomimo faktu, że spełniają kryteria chorób rzadkich, to w Polsce żyje kilka tysięcy osób z NSCSO. Wciąż istnieje dość znaczny odsetek dzieci, u których rozpoznanie ustala się bardzo późno lub wcale, odraczając tym samym, czasem na wiele lat, możliwości leczenia operacyjnego i eliminując szansę na leczenie małoinwazyjne. Wiele z nich wymaga wielospecjalistycznego wsparcia, głównie w okresie wczesnodziecięcym, a prawidłowo leczone i wspomagane rozwojowo dzieci bardzo często stają się pełnoprawnymi członkami społeczeństwa. Różnorodność form oraz wciąż postępujący rozwój metod diagnostycznych i terapeutycznych, szczególnie związany z trendem zindywidualizowanego leczenia, stanowią wyzwanie dla całego wielospecjalistycznego zespołu czaszkowo-twarzowego, który musi być złożony nie tylko z lekarzy o specjalnościach chirurgicznych, lecz także zachowawczych, bioinżynierów, fizjoterapeutów, neurologopedów, psychologów i innych.
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12.2. Syndromiczne kraniosynostozy – leczenie wielospecjalistyczne 
Dawid Larysz, Krzysztof Dowgierd
12.2.1. Wprowadzenie
Zespół objawów definiuje się jako grupę symptomów, które łącznie charakteryzują nieprawidłowy stan kliniczny lub stan chorobowy. Syndromiczne kraniosynostozy (SCSO) określa się również jako zespołowe dyzostozy twarzoczaszki. Obydwa terminy są często używane zamiennie. Należy jednak zwrócić uwagę, iż to drugie określenie lepiej definiuje obszar deformacji, który właściwie zawsze obejmuje w jakimś zakresie sklepienie czaszki, jej podstawę i twarzoczaszkę.
Syndromiczne kraniosynostozy są bardzo pojemną grupą zespołów chorobowych występujących na tle genetycznym. Obecnie znanych jest kilkaset różnych zespołów, a każdego roku opisywane są nowe. Na każdy z nich składa się szereg zróżnicowanych objawów wynikających często z zupełnie różnych czynników sprawczych. Zrozumienie podstaw każdego zespołu ma ważne implikacje w postępowaniu klinicznym.
Dokładna wiedza na temat czynników wpływających na wady rozwojowe twarzoczaszki jest podstawowym elementem koniecznym do ustalenia właściwego rozpoznania, nie tylko genetycznego, lecz także czynnościowego. Często w tej samej rodzinie rodzeństwo z tym samym (w sensie genetycznym) zespołem cierpi z powodu zupełnie różnych objawów, a dolegliwości wspólne są w różnym stopniu nasilone. Dopiero dokładna diagnostyka czynnościowa pozwala na opracowanie i zastosowanie zindywidualizowanego planu leczenia chirurgicznego dla konkretnego pacjenta.
Wyjątkowy charakter syndromicznych kraniosynostoz
Syndromiczne kraniosynostozy wynikają z interakcji między czynnikami genetycznymi, zdarzeniami molekularnymi i komórkowymi, siłami mechanicznymi oraz deformacyjnymi, a także wtórnym wpływem każdego z nich na prawidłowy wzrost i rozwój. Pomimo znacznego postępu nowoczesnych metod biologii molekularnej i genetyki SCSO ten sam genotyp był często łączony z wieloma fenotypami o różnej penetracji i ekspresji. Jednym z możliwych wytłumaczeń tej sytuacji jest opisanie wielu zespołów jeszcze przed erą zaawansowanych badań genetycznych. Pacjenci z tymi samymi rozpoznaniami często wykazują znaczące różnice w poziomie ciężkości wady i w obrazie klinicznym, co potwierdza możliwość modyfikacji zaburzeń zarówno przez czynniki genetyczne, jak i środowiskowe.
Powyższe procesy powodują zmienność nie tylko między pacjentami z tą samą mutacją, ale także w ciągu życia u konkretnego pacjenta. Chociaż występuje znaczna różnorodność obserwowanych fenotypów, istnieją pewne cechy wspólne. To właśnie one definiują zasady leżące u podstaw celu, zakresu i czasu rekonstrukcji chirurgicznej mózgoczaszki, podstawy czaszki i twarzoczaszki. Pacjenci z często nawet bardzo odległymi genetycznie zespołami przechodzą podobny schemat leczenia operacyjnego. Zabiegi mają na celu poprawę kształtu, symetrii i równowagi wyglądu twarzy oraz sklepienia czaszki, a ogólnie całej głowy. Dla optymalnego leczenia operacyjnego konieczne jest wieloetapowe zindywidualizowane planowanie obejmujące: korekcję istniejących już deformacji i zaburzeń, przewidywanie występowania i/lub nasilania kolejnych, a także dynamikę wzrostu i dojrzewania dziecka jako organizmu.
Chirurg czaszkowo-twarzowy często jest zobligowany do wyboru spośród znanych, ustalonych metod operacyjnych i wykonania ich modyfikacji, dostosowując je do konkretnych potrzeb pacjenta. Harmonogram wieloetapowego leczenia operacyjnego niezbędnego do kompleksowej rekonstrukcji głowy powinien uwzględniać indywidualne potrzeby pacjentów. W szczególności nie można lekceważyć wpływu dalszego nieprawidłowego wzrostu szkieletu twarzoczaszki, ponieważ podejście chirurgiczne dotyczy tylko strukturalnego aspektu obecnej nieprawidłowości i nie usuwa podstawowego zaburzenia wzrostu. Ogólne cele rekonstrukcji to maksymalizacja uzyskanej poprawy budowy i funkcji, zminimalizowanie liczby procedur operacyjnych oraz osiągnięcie przewidywalnego wyniku.
Biorąc, pod uwagę to, oczywista staje się konieczność interdyscyplinarnej współpracy obejmującej nie tylko neurochirurgów, chirurgów szczękowo-twarzowych, chirurgów plastycznych, laryngologów, okulistów, audiologów, chirurgów dziecięcych, anestezjologów, specjalistów intensywnej terapii, lecz także wielospecjalistyczny zespół złożony z lekarzy specjalizacji niezabiegowych, takich jak: pediatrzy, kardiolodzy dziecięcy, nefrolodzy, endokrynolodzy, neurolodzy dziecięcy, genetycy kliniczni i wielu innych. Nieodzowny jest także doświadczony w pracy z dziećmi z syndromicznymi kraniosynostozami zespół terapeutów, jak: psycholodzy rozwojowi, neuropsycholodzy, neurologopedzi, oligofrenopedagodzy i inni. Dzieci ze złożonymi kraniosynostozami na tle genetycznym powinny być leczone w wielospecjalistycznych ośrodkach. 
12.2.2. Najczęstsze syndromiczne kraniosynostozy 
Zespół Aperta
Zespół ten, znany również akrocefalosyndaktylią, po raz pierwszy został opisany przez francuskiego neurologa Eugèna Aperta. Częstość występowania zespołu Aperta szacuje się na 1:100 000 żywych urodzeń. Jest spowodowany heterozygotyczną mutacją genu FGFR2 na długim ramieniu chromosomu 10 (10q26). Ze względu na tożsame mutacje zespoły Aperta i Pfeiffera nakładają się wzajemnie. Dziedziczenie jest autosomalne dominujące, choć u większości pacjentów występują mutacje sporadyczne. Charakterystycznymi cechami zespołu Aperta są zaburzenia w budowie głowy oraz polisyndaktylia kończyn górnych i dolnych.
 [image: ]

Rycina 12.18. Zespół Aperta – zaburzenia występujące w zakresie czaszki, twarzy i jamy ustnej


Obraz kliniczny obejmuje obustronne przedwczesne zarośnięcie szwów wieńcowych, powodujące wieżogłowie i krótki spłycony przedni dół czaszki. Czoło jest wysokie, strome, płaskie, często widoczna jest poprzeczna bruzda skórna. Ciemiączko przednie jest niezwykle duże, z brakiem normalnego rozwoju sąsiednich szwów czołowych i strzałkowych, co daje charakterystyczny wygląd wybrzuszenia. Inne typowe nieprawidłowości w budowie twarzoczaszki dzieci z zespołem Aperta to: hiperteloryzm, wytrzeszcz, antymongoidalne ustawienie szczelin powiekowych i opadanie z charakterystyczną deformacją górnej powieki. Pacjenci mają zwykle wysoko wysklepione podniebienie, zapadnięty łuk szczęki i jawny lub podśluzowy rozszczep podniebienia (w ok. 30% przypadków).
Występuje zwiększona szerokość górnej części twarzy z trądzikiem pospolitym (w ponad 70% przypadków pacjentów w wieku młodzieńczym). W badaniu stomatologicznym stwierdza się wady zgryzu III klasy z przednim zgryzem otwartym i rzekomą progenią. Budowa ośrodkowego układu nerwowego u dzieci z zespołem Aperta często odbiega znacząco od normy. Możliwe jest występowanie agenezji bądź dysgenezji ciała modzelowatego i innych spoideł mózgowia, poszerzenia układu komorowego bez wodogłowia – wentrikulomegalii, bądź wrodzonego wodogłowia, agenezji przegrody przezroczystej, nieprawidłowości w budowie układu limbicznego, zespołu Chiari typu I i innych. Zespół Aperta często wiąże się z problemami neurorozwojowymi, takimi jak dysharmonia rozwoju, zaburzenia funkcji poznawczych i opóźnienie rozwoju o różnym nasileniu.
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Rycina 12.19a, b. Zespół Aperta: pacjentka dorosła (a); dziecko, 3 lata (b)
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Rycina 12.20a–f. Pacjenci z zespołem Aperta na różnych etapach leczenia chirurgicznego
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Rycina 12.21a–f. Pacjenci z zespołem Aperta, różnorodna ekspresja wady
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Rycina 12.22. Pacjent, 6 lat, z zespołem Aperta. Widok od dołu, charakterystyczna hipoplazja środkowej części twarzy z zachowaną projekcją wyniosłości policzkowych


Zespół Crouzona
Zespół ten po raz pierwszy został opisany w 1912 roku przez francuskiego neurochirurga – Octave’a Crouzona, który wskazał na cztery ważne fizyczne ustalenia dotyczące zaburzenia. Obejmowały one wytrzeszcz, cofnięcie szczęki i jej skrócenie oraz paradoksalną retrogenię. Częstość występowania zespołu Crouzona wynosi około 1:25 000 urodzeń. Przyczyną jest heterozygotyczna mutacja genu FGFR2 na długim ramieniu chromosomu 10 (10q26). Znaczna liczba przypadków jest sporadyczna, w innych istnieje autosomalny dominujący wzór dziedziczenia ze zmienną ekspresją.
Schemat zrośnięcia się szwów u pacjentów najczęściej dotyczy obustronnie szwów wieńcowych, powodując zniekształcenie turribrachycefaliczne z krótkim przednim dołem czaszki. Istnieją pacjenci z zespołem Crouzona, u których deformacje czaszki rozpoczynają się od kraniosynostozy szwu strzałkowego, czołowego lub wielu szwów. Inne patologiczne cechy budowy twarzoczaszki to: hiperteloryzm, wytrzeszcz spowodowany płytkimi oczodołami i zaburzenia ruchomości gałek ocznych. Pacjenci mają zwykle wysoki, wąski i zwężony górny łuk zębowy, stłoczenia zębowe, wadę zgryzu III klasy z obustronnym zgryzem krzyżowym i przednim otwartym zgryzem oraz rzekomą progenię żuchwy lub retrogenię. Występuje symetryczny, ale zmienny stopień hipoplazji kości jarzmowej i szczęki. W zespole Crouzona możliwy jest prawidłowy rozwój psychoruchowy. U wielu dzieci występują jednak zaburzenia poznawcze, w tym deficyty uwagi, dysharmonia rozwoju psychoruchowego czy opóźnienie rozwoju o różnym nasileniu. Chociaż istnieją pewne ogólne podobieństwa w cechach twarzoczaszki u pacjentów z zespołami Aperta i Crouzona, dokładna ich analiza ujawni wyraźne różnice. Pacjenci z zespołem Aperta często wykazują znacznie cięższą deformację, która jest silnie związana z rozszczepem podniebienia, trądzikiem pospolitym, upośledzeniem umysłowym i charakterystyczną polisyndaktylią. Pacjenci z zespołem Crouzona zwykle wykazują mniej nasiloną dysmorfię twarzoczaszki, rzadko mają rozszczep podniebienia, nie występuje u nich syndaktylia. Często rozwijają się prawidłowo.
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Rycina 12.23. Zespół Crouzona charakteryzuje się wieloma specyficznymi deformacjami występującymi w zakresie czaszki, twarzy i jamy ustnej oraz różnymi typami klinicznymi
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Rycina 12.24a–g. Pacjentka z zespołem Crouzona w wieku 6 i 12 lat. Rekonstrukcja 3D obrazu tomografii komputerowej, widoczne rozległe ubytki sklepienia czaszki po interwencjach neurochirurgicznych w różnych ośrodkach: widok z boku, charakterystyczna hipoplazja środkowego piętra twarzy i wytrzeszcz gałek ocznych (a); widok z przodu (b); widok jamy ustnej, retruzja szczęki z pseudoprogenią (c); rekonstrukcja 3D obrazu tomografii komputerowej, widok z boku, rozległe ubytki sklepienia czaszki i niedorozwój przedniego dołu czaszki z hipoplazją środkowego piętra twarzy po interwencjach chirurgicznych w różnych ośrodkach (d); widok z boku, charakterystyczna hipoplazja środkowego piętra twarzy i wytrzeszcz gałek ocznych, pacjentka zakwalifikowana do osteodystrakcji typu LF III (e); widok z profilu (f) widok z przodu (g)
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Rycina 12.25a, b. Wirtualne planowanie zakresu osteotomii i osteodystrakcji: zakres osteotomii typu LF III (a); planowanie umieszczenia dystraktora wewnętrznego i ocena zakresu przesunięcia środkowego piętra twarzy (b). Zaplanowany dystraktor wewnętrzny z powodu niemożności wykonania dostępu wieńcowego w związku z masywnym uszkodzeniem sklepienia czaszki i opony twardej na wcześniejszych etapach leczenia
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