Osteogenesis imperfecta

Osteogenesis imperfecta (osteopsathyrosis, fragilitas ossium, angl. téz
Brittle Bone Disease ¢i Lobstein syndroméll) je dédi¢né onemocnéni
pojivové tkané, jehoz zdkladnim projevem je krehkost kosti, kterd vede
ke zlomenindm dlouhych kosti. Dale se jednd o kostni deformity, modré
skléry, ztratu sluchu, lomivost zubd, pfipadné i generalizovana
ligamentosni laxicita, hernie a snadné zhmozdéni, excesivni poceni.l?! U
vétsiny jedincl k této poruse dochazi defektem kolagenu typu .
Onemocnéni méa 2 formy: ¢asnou, letalni (Vrolik, 1849) a pozdni,
neletalni (Lobstein, 1835).13! Klasické Looserovo déleni dle obdobi vzniku
zlomenin (osteogenesis imperfecta congenita et tarda) je nedostacujici a
bylo proto nahrazeno délenim podle Sillence (problematické) a zejména
podle Shapira (viz dale).[?!

Etiopatogeneze

U osteogenesis imperfecta je porucha periostalni, nékdy i endostalni
osifikace. Podkladem je snizena funkce osteoblastl tak, Ze kostni matrix
neni normalné budovédna. Pevnost kosti je snizena (tenkd kompakta
rourovitych kosti, nedostatecné formovand spongiéza). Rovnéz se objevuji
poruchy ¢innosti fibroblastl a nedokonald tvorba kolagenu. Predpoklada
se, ze ¢asna forma je AR, pozdni forma AD dédi¢na.t3!

Klinicky obraz

Casna forma

U ¢asné formy dochézi k nitrodéloznim mnohocetnym zlomenindm. U
téZzkych forem se nové narozené plody narodi uz mrtvé. U Zivych plod{
Cerstvé zlomeniny vznikajici ndsledkem minimalniho nasili. Staré
zlomeniny se pak hoji velmi Spatné a dochdzi k deformitdm. Jedinci

TV

Pozdni forma

Naopak pozdni forma se manifestuje v détstvi. Ve vyjimecnych pripadech
k tomu dochazi az u mladistvych. Uz pfi malych traumatech vznikaji
mnohocetné zlomeniny, které mohou véstu ke zkraceni a deformacim
koncetin. Typickym znakem je Ubytek aZz vymizeni zlomenin v puberté.
Jedna se také o typicky priznak modré skléry.

U tézsich forem se tvori i spontanni fraktury a angulace skeletu, treba
nasledkem tahu silnych svalovych skupin. Dale se mohou tvofit
mnohocetné osové deformity koncetin, které jsou ¢asto spojenymi se
skoliézou a deformitami panve!3l. Pfikladem mize byt varézni deformita
femuru, anteromedidlni deformita tibie a valgozita humeru ¢i predlokti.
Laboratorné se dé pozdni forma zjistit drobnymi nepravidelnosti
metabolismu P a Ca.

Klasifikace

Sillencovo déleni

= typ I - mirngjsi kostni lomivost, modré skléry, presenilni ztrata
sluchu (subtyp la - bez dentinogenesis imperfecta, Ib - s
dentinogenesis imperfecta)

= typ Il - extrémni lomivost, perinatalni amrti

= typ I - relativné vysoka lomivost, bilé skléry, mensi vzrist

= typ IV - stfedné zavazna lomivost (opét subtyp IVa a IVb)!?]

Shapirovo déleni
= congenita - déti rodici se se zlomeninami vzniklymi in utero / pfi

porodu
= A - dité se rodi se zkracenymi koncetinami, kostmi
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deformovanymi mnohocetnymi zlomeninami, v¢. zlomenin m)
hrudniho kose a kfehkou lebkou - neslucitelné se Zivotem Medscape 1256726 (https://e
m B - déti se rodi s méné zadvaznymi zlomeninami, dlouhé kosti edldine e s
normalni tvar, bez deformit hrudniku - vyrazné postizeni, ;
vétsina preziva a pohybuje se na voziku e'com/art',deﬂz%
= tarda - déti se zlomeninami vznikajicimi po porodu 726-overview)
= A - zlomeniny vznikaji po porodu do zacatku chlize - 2/3 déti
schopné samostatné chize, 1/3 na voziku
= B- zl?zr?eniny vznikaji po zacatku chlize - véechny déti schopné
chlize

Cim dfive se zlomeniny objevuji, tim je horsi prognéza. Dolni kon¢etiny
jsou postizeny ¢astéji (hl. femur). Hojeni zlomenin probihd normainég,
vzacné se vyskytuji paklouby. U této nemoci se vyskytuji deformity hlavy,
kdy je objemna kalva, kterd dozadu presahuje occ. oblast, hyperlaxicita
vazl (pes valgus, luxace pately) a presenilni hluchota (zplsobena
otosklerézou / kompresi osmého hlavového nervu). Nékdy mdzeme
pozorovat nadmérnou metabolickd aktivitu s excesivni potivosti a
intoleranci tepla. Intelekt pacienta neni postiZzen. U nékterych typ(
onemocnéni je porusen mlécny i trvaly chrup (dentinogenesis
imperfecta), kdy je porusen dentin, ale sklovina je normalni. Zuby jsou
kiehké, naZloutlé se sklonem k zubnimu kazu a vypadévéni. 2!

Patologicka anatomie

Tvori se primitivni kostni tkdné s tenkymi a neorganizovanymi kostnimi
tramci, které jsou pokryté osteoidni tkani a velkym mnoZstvim osteoblastd
a osteoklastl. Makroskopicky obraz odpovida osteopenii deformity kosti
v disledku zlomenin a asymetrické poruse rlstové ploténky. Déle se .
vyskytuji Sirsi epifyzy a kloubni povrch je nepravidelny. Pater je Skiagram osteogenesis imperfecta u
deformovéana a na lebce vznika vice osifika¢nich jader. [2] dospélého

Rentgenovy obraz

U ¢asné formy je viditelna sklovitd kostni struktura. Pozdni formy uz
obsahuji zten¢enou kortikalis dlouhych kosti, méné zretelnou kresbu
spongidzy a ,popcornové” kalcifikace metafyzy a epifyzy. Vyskytuji se
looserovy prestavbové zmény, angulace a deformity skeletu, coxa vara,
crura vara antecurvata. Obvykld je i nepravidelnd osifikace lebecnich kosti
(ossa Wormiana). 13!

; -
Modré skléra u pozdni formy nemoci

Prenatalni diagnostika

U tézkych forem Ize od 16. tydne téhotenstvi zjistit vadu sonograficky. Mezi 13.-14. tydnem dg. z analyzy DNA
choriovych klkg. [2!

Lécba

Kauzalni terapie na tuto nemoc neni. Zkousi se aplikace Ca a Natrium floratum, ale zatim se tim dosahuje pouze
malych efektl. Vyznamnym pokrokem |éc¢eni jsou bisfosfonaty (pamidronat), které inhibuji osteoklastickou
resorpci kosti. U této nemoci je dllezitd prevence fraktur s vylouc¢enim traumat (protektivni pomudcky) a
rehabilitace. Vzniklé deformity korigujeme v dobé odeznivani onemocnéni korekénimi osteotomiemi, kdy je
mozné pouzit vnitini fixaci nebo fixaci zevni. U malych déti zavienou repozici (prevence zlomenin pfi zatiZzeni,
umoznéni funkce a priklddani ortéz). Hojeni zlomenin (i korek&nich osteotomii) méa normaini pribéh. 3!

Diferencialni diagnostika

= kongenitdIni hypofosfatdzie, achondroplazie
= onemocnéni spojend s osteopordzou (cystindza, pyknodysostdza, leukemie, idiopaticka juvenilni osteoporéza),
CANI2]

Zajimavosti

S osteogenesis imperfecta se narodil australsky advokat pro postizené, spisovatel a herec (napf. Mad Max: Fury
Road 2015) Quentin Kenihan (https://www.imdb.com/name/nm1889775/bio?ref_=nm_ov_bio_sm). | pres
Spatnou prognézu se dozil 43 let (27.2. 1975 - 6.10. 2018).
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Souvisejici ¢lanky

Tanatoforicky dwarfismus

Diastrofickd dysplazie (diastroficky dwarfismus)

Spondyloepifyzarni dysplazie

Larsen(v syndrom

Morbus Albers-Schonberg (mramorovitost kosti, osteoskleréza, osteopetréza)
Osteopoikiléza (osteopoikilie)

Arthrogryposis multiplex congenita

Mukopolysacharidézy

Kleidokranialni dysplazie

Externi odkazy

= Osteogenesis imperfecta (Ceska wikipedie)
= Osteogenesis imperfecta (anglicka wikipedie)
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