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X. Systémová onemocnění skeletu.

Kostra je základní oporou těla, kloubní spojení umožňuje pohyb. Kost, která je rigidní, je však žijící a dynamická struktura, která je biologicky plastická a schopná remodelace.

Navíc v kosti probíhá mnoho metabolických procesů a tato skutečnost může vést k lokálním i generalizovaným onemocněním a metabolickým poruchám při chybách v řízení kostního metabolismu na různých úrovních. Formování kosti je ovlivněno vnitřními i zevními faktory. Na vývoji fetální kosti se uplatňuje dědičná dispozice a tvar může být pak modifikován zevními vlivy prenatálně i postnatálně.

Kost vychází z mezenchymální tkáně a je produkt mezodermu. Většina kostí vzniká enchondrální osifikací. Základní kostní matrix - osteoid je tvořen glykosaminoglykany a z 90% vlákny kolagenu a mineralizace základní hmoty se děje ukládáním kalciumfosfátu ve formě krystalů hydroxiapatitu.

U většiny systémových onemocnění skeletu není etiologie známá a tudíž i dělení těchto onemocnění jsou různá.

Nejčastější dělení je na metabolické a hormonální osteopatie a kostní dysplázie.

X.1. Metabolické osteopatie

X.1.1. Změny následkem hypovitaminózy a hypervitaminózy.

X.1.1.1. Vitamín D.

Nedostatkem vitamínu D v dětském věku vzniká rachitis, u dospělých může být příčinou osteomalácie a Milkmanova syndromu.

X.1.1.1.1. Rachitis.

Pro správnou osifikaci kosti má význam vitamín D2 (ergokalciferol) a vitamín D3 (cholekalciferol). Vitamín D3 je obsažen v rybím tuku, žloutku, mléce a tvoří se v kůži vlivem UV záření. Je prekurzorem hormonu, který vzniká hydroxilací v játrech a v ledvinách na 1,25 dihydroxicholekalciferol.

Při deficienci vitamínu D dochází k nízké rezorbci kalcia ze střeva a rezultuje hypokalcémie. Nízká hladina kalcia stimuluje funkci příštitných tělísek. Parathormon parciálně zvyšuje hladinu sérového kalcia a snižuje rezorbci fosfátů v ledvině. Výsledkem snížené hladiny fosfátů a mírně snížené hladiny kalcia v séru je nedostatečná mineralizace kostní matrix a chybná kalcifikace chrupavky a osteoidu.

Nedostatek vitamínu D vede k poruše enchondrální, periostální i endostální osifikace. Porucha enchondrální osifikace se projevuje zánikem provizorního zvápenatění a silným zduřením osifikační zóny. Porucha endostální a periostální osifikace má za následek tvorbu osteoidních lemů a rachitických osteofytů s následnými deformitami kostí.

Nejčastěji se manifestuje do dvou let života a výraznějšími projevy u nedonošených dětí. Klinicky kromě opožděného motorického vývoje, záchvatů křečí a zvýšené dráždivost je typický kraniotabes (měkké záhlaví), rachitický růženec na hrudníku, pectus carinatum, kyfoskolioza. V místě úponu bránice vzniká Harrisonova rýha. Na dolních končetinách je nejčastější varózní zakřivení bérců ( šavlovité tibie) (obr. Rachitis-varozita berců). Při projevech v pozdějším věku může naopak vznikat valgozita.

Typickým RTG obrazem jsou pohárkovitě rozšířené metafýzy, často bývají na dlouhých kostech periostální apozice (obr. Rachitis - RTG).

Při hojení s postupující kalcifikací dochází k vyrovnání okrajů metafýz a vytvářejí se pruhovité sytější stíny přestavby (někdy označovány jako Looserovy zóny přestavby).

V diferenciální diagnoze je třeba odlišit dětský skorbut, renální osteopatie, malabsorbční syndromy, syphylis congenita.

Terapie: Vhodná strava- mléčná, medikamentózní terapie vitamín D 5-15 tisíc j.denně, Kalcium.

Deformity při začátku onemocnění je nutno vyrovnávat korekčními dlahami, pozdější deformity je třeba korigovat korekčními operacemi osteotomiemi s vyrovnáním os končetin.

X.1.1.1.2. Vitamín D rezistentní rachitis.

Příčinou je porucha v metabolismu vitamínu D, porucha vstřebávání kalcia ve střevě a nedostatečná rezorbce fosforu v proximálním tubulu. I těchto vitamín D rezistentních rachitid je několik druhů.

Hypofosfatémie s dominantní dědičností vázanou na X chromozóm.

Hypofosfatémie s aminoacidúrií - syndrom Debré- de Toni- Fanconi. Dědičnost je autosomálně recesivní.

Hypofosfatémie s aminoacidúrií a acidózou.

Deformity jsou obdobné jako u klasické rachitis, bývá menší vzrůst, porušená dentice.

Léčení spočívá v podávání vysokých dávek vitamínu D 40-80 tisíc j. denně a 1-2 g fosfátů denně. Deformity mohou i po korekci recidivovat zejména u syndromu Debre - de Toni- Fanconi.

X.1.1.1.3. Osteomalacie

Při osteomalacii dochází ke změně kvality kostí na základě poruchy mineralizace osteoidu. Kost se stává měkkou, dochází k deformitám.

Příčinou je D avitaminóza, obvykle spojená s poruchou rezorbce a hormonálně podmíněnou poruchou kalciofosfátového metabolismu. Může se vyskytovat i při poruše výživy - chudé na tuky a bílkoviny.Může vzniknout při onemocnění střev a ledvin např. po gastrektomii a celiakii, při insuficienci pankreatu, osteomalacie při dietách pro choroby žlučníku střev, žaludku , osteomalacie z hladu, osteomalacie těhotných žen.

Klinicky je zvýšená kyfoza hrudní páteře, hrudník je deformován, je bolestivý poklep na páteř, bolestivost při stlačení hřebenů kostí kyčelních - Thomayerův  příznak, srdcovitý tvar pánve.

Je snížené vylučování kalcia močí, je zvýšená hladina alkalické fosfatázy, kalcium v séru je normální nebo lehce snížené.

Na RTG jsou kostní trámce nepřesně konturované, vypadají jako rozmazané. Looserovy zóny přestavby jsou patrné jako proužkovitá projasnění v kostech stydkých, sedacích, na žebrech i dlouhých kostech.

Léčení spočívá  v terapii základní příčiny.  Jinak je nutná dieta bohatá na kalcium a bílkoviny, vitamín D, anabolika, vodoléčba.

X.1.1.1.4. Milkmanův syndrom.

Onemocnění bylo popsáno v roce l934 jako mnohočetné spontánní idiopatické symetrické fraktury. Zjistilo se, že jde o Looserovy zóny přestavby, nikoliv o zlomeniny v typické lokalizaci.

Příčinou však není jen D hypovitaminoza nebo karenční stavy, ale i jiná onemocnění jako např. renální osteodystrofie nebo idiopatická kalcinúrie.

Terapie spočívá v podávání vysokých dávek D vitamínu, zpočátku klidový režim a včasná rehabilitace.

X.1.1.1.5. Hypervitaminoza D

Hypervitaminóza D může vzniknout u zdravého člověka dlouhodobým podáváním vitamínu D v dávkách 10-20 tisíc j.

Klinický projev je anorexie, zvracení až kachektizace.

Je zvýšená kalcémie, kalciúrie. Kalcium se ukládá v plicích , ledvinách , cévách a mozku. Na RTG je nadměrné ukládání kalcia v místech provizorního zvápenatění.

Terapie: vysadit D vitamín, omezit přívod kalcia.

X.1.1.2. Vitamín C

   Scorbut

Příčinou tohoto onemocnění je nedostatek vitamínu C, dříve se vyskytovalo u námořníků nebo vojáků. U kojenců se dnes vyskytuje vzácně tam, pokud jsou živeni vařenou stravou (varem se vitamín C ničí).

Vitamín C má vliv na tvorbu kolagenních vláken a činnost fibroblastů, mezibuněčnou hmotu a je nezbytný pro erytropoezu.

U dětí jsou projevy nedostatku vitamínu C nazývány Möller - Barlowovou nemocí. V oblasti zóny provizorního zvápenatění dochází k hemorhagiím, které se šíří pod periost, může dojít k epifyzeolýze, je utlumena endostální apozice kosti.

Dítě reaguje bolestivě při dotyku (bolestivost je způsobena subperiostálními hematomy).Na hrudníku je patrný skorbutický růženec.

Na RTG je patrná osteoporóza, později se při okraji metafýzy vytváří zobáčkovitý zářez (Pelkanovo znamení). Zóna provizorního zvápenatění je rozšířená a sytější - tzv. trosečná zóna.

V diferenciální diagnóze je nutné odlišit rachitis, vrozenou syfilis, otravu těžkými kovy.

Terapie spočívá v klidovém režimu a dodávání vitamínu C do zhojení.

X.1.1.3. Vitamín A

 Hypervitaminóza vede k obrazu infantilní kortikální hyperostózy a může vést k předčasnému uzávěru růstových spár.

Při vysazení vitamínu A mohou periostální apozice vymizet.

X.1.2. Osteoporóza

Osteoporóza je nejčastějším metabolickým onemocněním. V České republice trpí osteoporózou 7-8% obyvatel. Světovou zdravotnickou organizací je osteoporóza definována úbytkem kostní hmoty, poruchami architektury kosti a tendencí ke zlomeninám.

Osteoporóza je tedy charakterizovaná nedostatečnou tvorbou kostní matrix při normální mineralizaci. Může vzniknout porušenou tvorbou kosti při snížené činnosti osteoblastů - pravá osteoporóza, nebo zvýšeným odbouráváním kosti při zvýšené činnosti osteoklastů (fibrózní osteodystrofie, morbus Recklinghausen, primární hyperparathyreoidismus).

I v dětském věku může být příčinou osteoporózy celá řada onemocnění jako např. endokrinní onemocnění (hyperthyroidismus, hyperparathyreoidismus), metabolická onemocnění (gastrointestinální malabsorbce, nedostatek vitamínu C, idiopatická hypoproteinémie), onemocnění ledvin, kostní afekce (osteogenesis imperfecta, idiopatická juvenilní osteoporóza.

U dospělých jsou též příčinou osteoporózy hormonální poruchy, vyskytuje se u dlouhodobé léčby kortikoidy, karenční osteoporóza vzniká vzniká po gastrektomiích, při onemocnění jater, žlučníku, slinivky a malabsorbčních syndromech. Lokální osteoporóza může vzniknout při imobilizaci, při poruchách cirkulace - reflektoricky např. Sudeckův algoneurodystrofický syndrom.

Kostní hmota fyziologicky ubývá po 40. roce věku.

Klinicky je možné rozeznat formu presenilní a formu senilní.

Presenilní forma vzniká u žen po menopauze. Postižena je především páteř a pánev, žebra, méně končetiny. Klinicky se projevuje bolestmi v zádech, vytváří se hyperkyfóza v oblasti hrudní páteře a hyperlordóza bederní páteře s omezením dynamiky páteře.

Senilní forma odpovídá kostní atrofii vznikající při postupném fyziologickém úbytku kostní tkáně s následnými deformitami páteře, zlomeninami v oblasti krčku femuru, předloktí, kompresivními zlomeninami obratlů, které vznikají po neadekvátním traumatu. Na RTG v oblasti obratlů je pruhovitá kresba, někdy klínovitý tvar až tvar rybích obratlů, kdy jsou nízké s propadlými krycími destičkami. Nález kalcia, fosforu, alkalických fosfatáz v séru je u primární osteoporózy normální.

Moderní metody jako ultrazvukové vyšetření patní kosti je jedna z alternativ kostní denzitometrie. Doplňuje dnes standartně užívané kvantitativní metody hodnotící obsah kalcia v kosti. Poskytuje informaci o kvalitativních změnách kosti, nemůže však nahradit klasické měření kostní  denzity ionizujícím zářením (provedení RTG snímků s různou intenzitou RTG paprsků).

Terapie: cvičení, chůze a aktivity  nepřetěžující skelet.

Dietní opatření - vitamín D 400j, u starších až 800j denně, Kalcium 1- 1,5g denně.

Hormonální léčba u žen s osteoporózou - estrogeny a gestageny (Tibolon),kde je pozitivní anamnéza karcinomu prsu (Tamoxifen).

Po 5 letech terapie by se mělo snížit riziko zlomenin na polovinu.

Kde nelze použít hormonální substituci, kde se osteoporóza zvyšuje osteorezorbcí, lze s výhodou užít Kalcitonin v podobě nosního spraye. Má účinky analgetické, snižuje osteorezorbci, kostní hmota se nezvyšuje.

Bisfosfonáty (alendronát) inhibují osteorezorbci, ale současně zvyšují i kostní hmotu. Při léčbě musí být zajištěn dostatečný přívod kalcia a vitamínu D. Po 3 letech lze očekávat snížení rizika fraktur na polovinu.

Fluoridy se užívají jako stimulátory funkce osteoblastů (NaF).

X.2. Hormonální osteopatie.

X.2.1. Poruchy funkce příštitných tělísek

X.2.1.1. Hyperparathyreoidismus - Morbus Recklinghausen

Onemocnění je způsobeno zvýšenou produkcí parathormonu buď z benigního adenomu příštitných tělísek nebo sekundárně z hyperplazie při hypokalcémii (např. při osteomalacii , chronické nefritidě).

Při zvýšené hladině parathormonu stoupá rezorbce kostní tkáně, stoupá hladina kalcia a fosfátů a dochází ke zvýšenému vylučování fosfátů v distálním tubulu. Mizejí osteoblasty, tvoří se mnohojaderné osteoklasty, rozpouští se kostní matrix, proliferuje vazivo a vytvářejí se hnědé tumory - osteoklastomy.

Postižena je celá kostra, cysty vznikají v epifýzách, metafýzách, diafýzách dlouhých kostí i ve falangách.

Na RTG je patrná osteoporóza, defekty ve spongioze a hnědé tumory, dochází ke kompresi obratlů, lebka může být "červotočivého" vzhledu, v důsledku granulární rezorbce s vymizením lamina externa a interna.

Terapie:

1. U primárního hyperparathyreoidismu odstranit adenomy příštitných tělísek.

2. U sekundárních je indikovaná terapie vitamínem D ve vysokých dávkách 50-150 tis. j.denně, Kalciem 4-12g denně.

Korekční osteotomie při deviacích os končetin se provádějí po remineralizaci skeletu.

X.2.1.2. Hypoparathyreoidismus

Může nastat po odstranění příštitných tělísek pro adenom nebo po strumektomii, či po infiltraci tělísek tumorem. Příštitná tělíska selhávají při udržování hladiny ionizovaného kalcia v plazmě.

Jedním z typů je idiopatická hypoparathyreoza, která se projevuje před dospíváním, je snížená hladina kalcia - hypokalcémie, katarakta, malý vzrůst, zubní anomálie, deformace předloktí, exostózy, hyperostozy kalvy, hlavic femurů a metafýz dlouhých kostí.

Dědičnou formou je pseudohypoparathyreoza, kdy při normální funkci přístitných tělísek organismus nereaguje na produkovaný parathormon.

Terapie: Dihydrotachysterol, vitamín D 50 tisíc j. denně, kalcium (kalciumglukonát 11g denně). 

X.2.2. Poruchy funkce štítné žlázy.

X.2.2.1. Hypotyroidismus

Vzniká při nedostatečné funkci štítné žlázy, někdy je klinicky těžký stupeň mentální a růstové retardace, někdy převažují osteodysplastické změny.

-  Kongenitální hypotyroidismus (kretenismus) se u kojence projevuje typickou facies, má křaplavý hlas, suché vlasy, myxedém, psychomotorickou retardací (obr. Hypotyreoidismus).

-  Juvenilní hypotyroidismus

V RTG obrazu jsou patrné nepravidelné epifyzární osifikace, osteoskleroza dlouhých kostí a kalvy.

Terapie je substituční Tyreoidinem.

X.2.2.2. Hypertyroidismus - Basedova nemoc

Klinicky se projevuje zvýšenou dráždivostí nervovou, polyartralgií z osteoporozy. Dochází k demineralizaci obratlů a dlouhých kostí.

Terapie -strumektomie.

X.2.3. Poruchy funkce nadledvinek

X.2.3.1. Cushingův syndrom

Vzniká nadprodukcí glukokortikoidů z tumoru benigního či maligního. Klinicky se projevuje obezitou, svalovou slabostí ,únavností. Osteoporotické změny jsou příčinou snížení obratlů (rybí obratle) a zdrojem bolestivosti.

Terapie - subtotální adrenalektomie.

X.2.3.2. Adrenogenitální syndrom.

Vzniká nadprodukcí androgenů z hyperplazie kůry nebo tumoru.

U prepubertálních jedinců dochází k předčasnému uzávěru růstových spár, pacient má kratší končetiny.

Terapie- subtotální adrenalektomie

X.2.3.3. Adisonova nemoc

Vzniká při nedostatku všech 3 skupin hormonů z chronického selhání kůry (atrofie, TBC).

Klinicky je patrná šedá pigmentace kůže, osteoporoza se spontánními frakturami, nekrozy hlavice femuru.

Terapie- Hydrokortizon, remineralizace, anabolika.

X.2.4. Poruchy funkce hypofýzy.

Při změnách v oblasti adenohypofýzy (tumor, hypoplazie, hyperlazie) dochází k různým projevům v důsledku porušené funkce (hyperfunkce či hypofunkce).
X.2.4.1. Hypofyzární gigantismus

Vzniká při hyperplazii adenohypofýzy nadprodukcí somatotropního hormonu (STH).Dochází k opožděnému uzavírání růstových spár, tedy prodloužení růstu dlouhých kostí.

Terapie- estrogeny, event. iradiace.

X.2.4.2. Akromegalie

Vzniká nadprodukcí STH po ukončení růstu (adenom , trauma, infekce). Důsledek je zvětšení akrálních částí těla.

Terapie- extirpace adenomu, hormonální terapie.

X.2.4.3. Hypofyzární nanismus.

Příčinou je hypoplazie adenohypofýzy, u pozdních forem kraniofaryngeomu. Dlouho se neuzavírají růstové spáry, růst je proporcionální.

X.2.4.4. Simondsova kachexie

Příčinou je úplné zastavení produkce adenohypofýzy. Může vzniknout po těžkých porodech. Klinické projevy - osteoporoza, kyfoskolioza, zlomeniny.

Terapie- hypofyzární hormony.

X.3. Kostní dysplázie

Kostní dysplázie jsou geneticky podmíněné vady, u většiny byla prokázaná mendelovská dědičnost. Jedná se o skupinu chorob s abnormitami na skeletu ve smyslu tvaru a struktury a často disproporcionální postavou.

Nejlogičtější dělení je podle postižení určitých částí skeletu (epifýz, metafýz, páteře atd.) na 8 základních skupin (Spranger, Langer, Wiedemann). Pod tyto základní skupiny patří celá řada podskupin, z nichž uvádím jen nejčastější. Četnost výskytu kostních dysplázií je 1 na 10 -100 tisíc porodů.

Určení diagnozy spočívá nejen ve vyšetření klinickém a RTG vyšetření, ale současně vyšetření genetickém, eventuelně biochemickém a histologickém, neboť příčinou některých onemocnění mohou být poruchy metabolismu chondrocytů, syntézy proteoglykanů či defekty kolagenu.

X.3.1. Kostní dysplázie s predominantním postižením epifýz.

Klasickým zástupcem této skupiny je mnohočetná epifyzární dysplázie s postižením epifýz celého skeletu s nejčastějším vyjádřením v oblasti kyčelních , kolenních a hlezenných kloubů (obr. Mnohočetná epifyzární dysplázie).

Dochází k opožděné osifikaci jader, epifýzy jsou nepravidelné - široké (typ Ribbing), nebo malé (Fairbank).

Klinicky bývá bolestivost kloubů na dolních končetinách s omezením rozsahu pohybů, v oblasti hrudní páteře bývá někdy oploštění obratlů.

Choroba je autozomálně dominantně dědičná.

V diferenciální diagnoze je třeba odlišit oboustranný Morbus Perthes.

Při správné centraci kloubů postup konzervativní, sledování, nepřetěžování, neboť stav lze považovat za preartrozu. Operační řešení v případě decentrace např. kyčelních kloubů.

X.3.2. Kostní dysplázie s predominantním postižením metafýz.

Nejčastějším zástupcem  je achondroplázie - chondrodystrophia fetalis (obr. Achondroplázie).

Typický vzhled jedince s vpáčeným kořenem nosu, vystouplým čelem.Krátké končetiny s dominancí zkrácení v proximálních segmentech s výslednou výškou 120- 135 cm v dospělosti. Často vzniká kyfóza torakolumbálního přechodu. Na RTG jsou široké metafýzy a zkrácení dlouhých kostí, přerůst fibuly způsobuje často varozitu bérců.

Dědičnost je autozomálně dominantní.

Operační řešení je indikováno při korekci os na dolních končetinách, při této korekci je možné současně provést určitou prolongaci pomocí zevního fixatéru. Pokud se rozhodneme o provedení  výraznější prolongace u pacienta, pak je nutné provedení symetrické pomocí zevního fixatéru postupně na bércích, femurech a postupně i na horních končetinách, což je terapie dlouhodobá a pro pacienta velice náročná.
X.3.3. Kostní dysplázie s predominantním postižením páteře

Vrozená spondyloepifyzární dysplázie je charakterizovaná těžkou deformitou hrudníku, skoliozou a malým vzrůstem - v dospělosti výška postavy 80-130 cm (obr. Spondyloepifyzární dysplázie).

Bývá hypoplazie os odontoideum( u větších je nebezpečí atlantoaxiální luxace).Někdy vyjádřené pedes equinovari a poruchy zraku (obr. Spondyloepifyzární dysplázie C-páteř).

Dědičnost je autozomálně dominantní.

X.3.4. Mukopolysacharidozy, mukolipidozy

Autozomálně recesivně dědičná onemocnění s primární poruchou uhlovodanů spojené s ukládáním glykosaminoglykanů v různých tkáních a jejich nadměrným vylučováním v moči.

Nejvýrazněji jsou kostní změny vyjádřeny u typu IV - Morquio- Brailsford.

V klinickém obraze dominuje deformita hrudníku - pectus carinatum , krátký trup s platyspondylií, hyperlaxicita kloubní. Výška postavy dosahuje 80 - 120cm a vzhledem k dalším orgánovým postižením obvykle umírají na kardiopulmonální komplikace.

X.3.5. Kostní dysplázie s anarchickým kostním vývojem.

Do této skupiny se řadí mnohočetné kostní exostozy, které jsou autozomálně dominantně dědičné a enchondromatoza, která není dědičná. Tam, kde je lokalizovaná na jednu polovinu těla jedná se o Ollierovu chorobu. Tyto choroby se řadí současně do nádorům podobných afekcí. Operačně se odstraňují ty, které se zvětšují, nebo jsou bolestivé, neboť je zde riziko maligního zvratu.

Fibrozní dysplázie může být na jedné kosti nebo může být skelet postižen generalizovaně. Na RTG bývá skvrnité prořídnutí až cystické léze. Dědičnost nebyla prokázána.

Chirurgické řešení při patologických frakturách či deviacích os při rozsáhlejší manifestaci.

X.3.6. Osteolýzy

Idiopatická osteolýza může postihnout kteroukoliv kost, v akutním stádiu dochází ke zduření postižené krajiny, lytické léze progredují, ztrácí se kostní struktura až dojde k úplnému vymizení kosti (obr. Idiopatická osteolýza).

V  diferenciální diagnostice je nutné odlišit tumor, zánět, osteolýzu při syringomyelii, reumatické artritidě či psoriatické artritidě.

Léčení je symptomatické.

X.3.7. Kostní dysplázie s převažujícím postižením jedné strany nebo segmentu.

Tato skupina zahrnuje 12 značně se lišících syndromů. Nejčastější je Larsenův syndrom (obr. Larsenův syndrom).

V obličeji dominuje hypertelorismus, mikrognacie, četné luxace kloubů zejména kyčelních a kolenních, často bývají pedes equinovari. Krátké široké metakarpy, malformace obratlů a menší vzrůst dominuje v klinickém obraze. Inteligence je normální.

Terapie spočívá v repozici kloubů, korekci vad nohou a umožnění tak vertikalizace dítěte.

Apertův syndrom upoutá turicefalickou lebkou, kdy předčasný uzávěr věnčitého švu si eventuelně vyžádá neurochirurgický výkon. Pro současný výskyt symfalangismu a synostoz distálních falang je nazýván též akrocefalosyndaktylií.

X.3.8. Kostní dysplázie s abnormální kostní hustotou.

X.3.8.1. Osteogenesis imperfecta

Je nejčastějším onemocněním z této skupiny kostních dysplázií.

Osteogenesis imperfecta (OI) zahrnuje geneticky heterogenní skupinu syndromů. V literatuře nacházíme rozdílné názvy pro onemocnění - osteopsathyrosis idiopatica, Vrolikovo či Lobsteinovo onemocnění. Manifestace syndromu je velice variabilní, spočívá v generalizované osteoporóze. Projev může být klinicky němý, může se manifestovat ohnutím kostí až četnými zlomeninami dlouhých kostí. Ostatní příznaky onemocnění jsou modré skléry, hluchota, dentinogenesis imperfecta, ligamentózní hyperlaxicita (obr. Osteogenesis imperfecta).

Již v roce 1906 byla klasifikována OI na 2 typy:

1.Osteogenesis imperfecta congenita, která je charakterizovaná přítomností fraktur při narození.

2.Osteogenesis imperfecta tarda, která je charakterizovaná manifestací fraktur po perinatálním období.Tento typ byl následně rozdělen na formu levis, manifestující se později , při čemž pacient nemá výraznější deformity a formu gravis s manifestací v prvním roce života s deformitami dlouhých kostí.

Příčinou onemocnění je porucha syntézy kolagenu, ta má za následek poruchu funkce osteoblastů.

Incidence onemocnění je 1:20000-60000 narozených dětí.

Dle Silence (1979) se dělí OI na 4 skupiny. Typ I a IV je autozomálně dominantně dědičný, typ II a III je autozomálně recesivně dědičný.

Typ I je charakterizován generalizovanou osteoporózou s abnormální kostní fragilitou, pacienti mají modré skléry. Vznikají postupná zakřivení os končetin - femurů, tibií ve smyslu antekurvace. Dentinogenesis imperfecta se projevuje změnou zabarvení zubů a jejich předčasnou drobivostí. Není však vyjádřena u všech pacientů, proto se tento typ dělí na IA bez dentinogenesis imperfecta a IB s dentinogenesis imperfecta.

Po narození bývá caput membranaceum - na RTG je opožděná osifikace kalvy, ostatní kosti mají též tenkou kortikalis, řídkou spongiózu, oploštělé až bikonkávní ( rybí obratle).

Typ II je charakterizován extrémní kostní fragilitou, perinatální letalitou, odpovídá původně Vrolikovu kongenitálnímu letálnímu typu.

Typ III je charakterizován těžkou kostní fragilitou, mnohočetnými zlomeninami, progresí deformit dlouhých kostí a těžkou růstovou retardací. Původně výrazně modré skléry se s věkem odbarvují a jsou normální barvy v dospělosti. Výška postavy v dospělosti je okolo 100 cm.

Typ IV - osteoporóza, kostní lomivost a deformity dlouhých kostí jsou vyjádřeny různě. Mohou být klinicky vyjádřeny při narození, ale nemusejí se klinicky projevit do dospělosti. Skléry při narození a v dospělosti jsou normální barvy. V dospělosti mohou být menší postavy.

V laboratorním vyšetření je normální hladina kalcia a fosforu, alkalická fosfatáza bývá zvýšená.

Terapie spočívá v konzervativním eventuelně operačním léčení zlomenin.

Z medikamentózní terapie je doporučován Kalcitonin jako inhibitor kostní rezorbce, zkouší se další preparáty - vitamín C, fluoridy, magnesium oxid. Z operační ortopedické terapie je otázka korekce deformit os končetin tzv. segmentárními osteotomiemi s eventuelní vnitřní intramedulární fixací (nebezpečí perforace hřebu při osteoporoze kosti , ohnutí a zlomeniny kostí při proximálním a distálním konci hřebu) nebo zevní fixací.

X.3.8.2. Idiopatická juvenilní osteoporóza

Jedná se o onemocnění neznámé etiologie charakterizované redukcí kostní tkáně, metabolické kostní onemocnění u dětí. Nejčastěji se projevuje mezi 8.-15. rokem věku.

Klinicky se projevuje bolestí v zádech, neboť vznikají kompresivní fraktury a eventuelně i fraktury dlouhých kostí v oblasti metafýz.

Terapie: vitamín D, hormonální terapie, korzetoterapie, ošetření zlomenin.

X.3.8.3. Osteopetróza.

Jedná se o heterogenní skupinu onemocnění a dělí se na 2 základní skupiny.

1. Kongenitální, maligní typ osteopetrózy s klinickou manifestací při narození nebo těsně po narození.

Příčinou je porucha kostní rezorbce, kdy činnost osteoklastů vázne, a tím i odbourávání provizorně kalcifikované chrupavky, následně mizí dřeňová dutina. Děti umírají obvykle v prvním deceniu. Po narození neprospívají, jsou anemické s kompenzační hepatosplenomegalií, dentice je opožděná.

Často bývají parézy nervus opticus, facialis a oculomotorius z nadměrného kostního růstu. Mohou vznikat patologické fraktury.

Na RTG je patrné zvýšení hustoty kostní tkáně (osteoskleróza), je ztráta trabekulární struktury (obr. Osteopetróza).

2. Osteopetrosis tarda, benigní forma může být klinicky prakticky bez projevů až úplně asymptomatická. Je autozomálně dominantně dědičná. Může být střední anemie, patologické fraktury, obrny hlavových nervů.

Terapie: někdy splenektomie, uvolnění hlavových nervů.
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