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SOUBORNY REFERAT *

REVIEW

INDIKACE ORTOPEDICKYCH VLOZEK
V DETSK41EM VEKU

J. POUL

Klinika détské ortopedie FN Brno, pracovisté Fakultni détska nemocnice,
Cernopolni 9, 662 63 Brno

SOUHRN

Autor na podkladé mnohaletych
zkuSenosti s posuzovanim a sledovanim
vyvoje détské ploché nohy predklada velmi
stfizlivy navod k aplikaci ortopedickych
vlozek. Varuje pfed zbyte¢nym uzivanim
vlozek, na druhé strané ocenuje
technologicky vyvoj poslednich let
pfinasejici nové moderni konstrukéni typy
vloZek, které negativné neinterferuji s
obuvi. Za zasadni v3ak povaZzuje spravnou
konstrukci détské obuvi a uziti vhodnych
materialQ pro jeji vyrobu. V indikovanych
pfipadech pak vhodné ortopedické viozky
mohou prina3et [éCebny efekt.
Klicovaslova: ortopedickeé viozky u déti

SUMMARY

Poul J. Indication of arch supporters in
childhood.

Author on the base of long- year
experience with estimation and follow-up
of children’s flatfeet offers an cautious
approach to the use of arch supports. There
is a warning against automatic prescription
of arch supports, on the other hand there is
a positive evaluation of the technological
advance bringing about new types of
construction of arch supports without a
negative interference with the shoes. Basic

principle is however, the proper
construction of child-shoes and the proper
material composition. There are relatively
few cases, inwhicharch supportscan bring
therapeutic effect.

Key words: arch supportersin children

Ortopedickeé vlozky patfi vlastné mezi
ortotické pomticky, protoZze pomahaji
udrZovat spravny tvar odpovidajici Casti
téla, tedy v tomto pfipadé nohy. Nejvétsiho
rozmachu pouziti doznaly hlavné v
némecky mluvicich zemich v dobé pred 2.
svétovou valkou. Odpovidalo to
tehdejSimu zaméfeni ortopedie na
konzervativni 1é¢bu pfevazné statickych
vad (Thomsen, cit. 5). Sou¢asné anglosaska
literatura se k indikaci ortopedickych
vloZek z hlediska jejich skute€ného prinosu
stavi velmi zdrzenlivé (10). Konstrukce
vlozek podléha technologickému vyvoji,
silnou tloustkou jsou dnes zahrani¢nimi
firmami vyvijeny vloZzky z lehkych
materialll , které hlavné v prstové &asti jsou
velmi tenké, takZze neomezuji prostor pro
volny pohyb prstd. Jejich dokonala
flexibilita vyrazné omezuje dlsledky
efektu sendvicové konstrukce,
charakterizované tim, Ze vysledna tuhost
podeSve obuvi a vloZené vlozky je vyssi
nez soucet jejich jednotlivych tuhosti.
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Moderni vlozky jsou vyrabény bud' dle
plantogramu nebo dokonce dle plastického
odlitku plosky nohy.

Indikaci vlozek v détském véku lze
uvazovat a diskutovat v néasledujicich
oblastech:

1. Staticka détska ploch&a noha

2. Koalice kalkaneo-navikularni nebo
kalkaneo-talarni.

3. Pes equinovalgus u spastické formy
détské mozkové obrny (DMO)

4. Stavy po operaci nebo konzervativni
16€bé pedes equinovari

5. Statické skolidzy se podélnym zkratkem
koncetiny.

6. PFficné plochd noha s valgozni
deformitou palce.

1. Staticka ploché noha v détském véku:

Nézory na léCbu ploché nohy v
détském veéku jsou znaCné kontroverzni.
Dle nékterych méa tato léEba kontrapro-
duktivni vysledky, spocivajici v tom, Ze po
skon€eni obdobi détského véku, kdy
pacient pfestane uzivat ortopedické vlozky,
se vétSinou dostavi sekundarni symptomy
(1), zatimco jedinci, ktefi nebyli nikdy
léCeni, ani v dospélosti Zadné obtize
nemaji. Staticka plocha noha volna - je
charakterizovana tim, Ze abnormalni tvar
vznika az statickym zatizenim. Patologické
postaveni zahrnuje valgozitu paty a
abdukci predni nohy a vede k vymizeni
podélné klenby. Castym néalezem je u
téchto pacientl mistni i celkova kloubni
hypermobilita (laxicita vaz().

Indikace IéCby je sporna, nebot
Schaffer (cit. 5), Hackenbroch (cit. 5) a
Poul (6, 7, 8) prokazali, Ze s vyvojem ditéte
se ve Vétsiné pripad( spontanné vytvari
podélnd klenba. Rose (9) nedoporugil
podpéru os naviculare, protoze primarni
pricinu vidél ve valgozité paty. Za

racionalni korekci povazoval medialni klin
pod patou. Vlozky a korekce obuvi zasadné
odmitali Lowman (2), Milch (3) a Staheli
(10). Dle Helfeta (1) korekce obuvi a
podpéra podélné klenby vedou jen k
pfedCasnému asymetrickému seSlapani
obuvi.

Penneau et al. (4) neprokazali v RTG.
studii, ze by se vlivem vSech moznych
druh@ vlozek zlepsila konfigurace kosti
tarzu. Dle téchto autorl i cviceni ma
omezeny vyznam, za raciondlni Ize jen
povaZovat protahovani Achillovy Slachy,
pokud je zkracena. VSichni autofi
nerozdilné vSak povazuji za zasadni
spravnou konstrukci détské obuvi,
zalozené na pevném usazeni paty nohy do
patniho 10zka a dostate¢ného prostoru v
pfedni Casti obuvi, kde se nalézaji prsty.

Ortopedické vlozky v indikaci 1éCby
ploché nohy pfFedstavuji elektivni
pomticku, kterou mlZe indikovat jen lékaF
dobre znaly vyvojovych z&konitosti détské
ploché nohy. Samo snizeni podéIné klenby
nepredstavuje jesté zadnou indikaci. Pokud
oviem v pfedskolnim véku je nozka silné
pronovana s vyraznou valgozitou paticek,
obvykle zfeteln&jsi pfi chlizi neZ ve stoje, je
mozno dité opatfit ortopedickou vlozkou s
medialnim klinem pod patou. Casto jsou
tyto planovalgozni deformity soucasti
obrazu genua valga zvlasté u otylych
jedincd. Ostatni formy ploché nohy v
pfedSkolnim véku obvykle Zadnou vlozku
nevyzaduji. V mladSim Skolnim véku
existuje stale predpoklad, Zze se spontanni
Upravou desaxace dolnich koncetin ve
formé genua valga a se zmen3enim
fyziologické hypermobility se podélna
klenba nohy mize jesté vyvinout stejné
jako i zmensit valgozita pat. | v této vékové
skupiné je tfeba vloZzky indikovat velmi
uvazlivé. Planovalgozni deformity nohy ve
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star§im Skolnim véku jsou podstatné méné
Casté nez u mladsSich déti. lindikaci k noSeni
vloZek jsou vétSinou jen symptomatické
nohy, a to velmi raritné, nebo anxiézni
rodice.

2. Koalice kalkaneo-navikularni nebo talo-
kalkanearni je vétSinou symptomaticka,
vede k obrazu spasticky stazené nohy. V
Ié€bé se nam osvédCuje po uvolnéni
bolestivého spasmu vybavit dité dokonale
padnoucimi vloZzkami a samozfejmé
omezit pohybovou aktivitu ditéte.

3. Pes equinovalgus u spastické formy
détské mozkové obrny.

Equinovalgozni deformita nohy
vznikd v ddsledku subluxace nohy v
subtalarnim kloubu a v kloubu Chopartové
zevné a nahoru pfi patni kosti fixované
zkradcenou Achillovou Slachou do
plantiflexe. I po uvolnéni m. triceps surae
nejadekvatnéji Strayerovou operaci,
valgozita paty mnohdy pretrvava. Stability
paty se ovSem nedosdhne jen pouhou
aplikaci ortopedické vlozky ale adekvatné
zhotovenou konfekéni nebo ortopedickou
obuvi s pevnym opatkem. Mnohdy
vhodnéjsi neZ klasické ortopedické vlozky
jsou tzv. heel seats, t.j. specialni
stabilizatory uloZeni paty v jakési sedacce.

4.. Stavy po operaci pro pedes equinovari a
metatarsus varus.

U téchto nohou mohou pretrvavat
rezidualni deformity, nejastéji je
addukovano pfednozi a castecné
supinovano. Casteéné korekce lze
dosahnout prona¢nim klinem v predni ¢asti
nohy. Vlozky dle otisku nohy jako
invidudlné zhotovované vlozky téz
respektuji rliznou délku obou chodidel.
Délkovy zkratek DK lze vyrovnat na téZe

vloZce kompenza€nim klinem pod patu.

5. Statické skoliozy s podélnym zkratkem
dolni koncetiny

Vlozky se zabudovanym kompen-
zacnim klinem pod patou mohou vhodnym
zplisobem kompenzovat nevelké zkratky
dolnich koncetin a nahradit tak podpaténky
nebo korekci na podpatku obuvi.

6. PFicné plocha noha a hallux valgus

Nalez hallux valgus v détské populaci
neni zadnou vzacnosti a to zvIasté u divek.
Obvyklé protetické o3etfeni srdicky prinasi
tu potiz, Ze postizeny si po zakoupeni
pomucky ji ma sam vlepit do obuvi. Uréeni
vhodného mista, zvIasté v uzaviené obuvi,
je obvykle pro laika obtizné a byva Casto
nevhodné. Pokud jsou uzity individualni
vlozky v celé délce s metatarzalnim klinem,
tento problém odpada.

ZAVER

Ortopedické vlozky bez ohledu na
jejich provenienci nepredstavuji v Zadném
pripadé pomlcku pro pausalni pouZiti.
Zkusenosti zahraniénich autorl jasné
ukazuji, Ze jejich nadbyte¢nd aplikace
miZe vést k dospélosti ke skuteGnym
obtizim z dekompenzace nohy po jejich
predchozim dlouhodobém uzivéni. Zatim
nikdo na svété nepfinesl jasny védecky
potvrzeny dlkaz, Ze v dUsledku jejich
noSeni nastala korekce deformity. Zdanliva
zlep3eni jsou mnohdy déana jen pfirozenym
spontannim vyvojem nohy z plvodni
deformity.
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ERRATA

charakteristiky osteonl kortikalnf kosti.

v=0,147
4.str. 121, levy sl., 5F., Skrtnout 1,1,

pocitaGovém zpracovani podkladu.

Pohybové stroji ¢. 2, 1999, pdvodni prace Culik J., Petrtyl M. Materialové

1.Indexy ve vzorcich po zmenseni velikosti pisma jsou Spatné Citelné
2.str.114, levy sl., 11F. misto uv{hustych}a uv{fidkych}ma byt "hustych a Fidkych.
3.str. 120, pravy sl., vzorec(53), v=0,5 az 0,98 a nasl. fadek: pro hodnotu p=0,2 je

5.str. 122, levy sl., 9F. zd. misto integritd ma byt integrind.
6.str. 122, tabulka 1, v zahlavi misto m,m,m ma byt ,, 4, M,

Omlouvame se autorovi a ¢tenarlim za vyse uvedené chyby, které vznikly pfi

Redakce
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REVIEW

GENETIKA KONCETINOVYCH VAD

M. KUKLIK,'

. MARIK?

! Geneticka ambulance Ambulantniho centra pro vady pohybového aparatu
pFi Katedre antropologie a genetiky ¢lovéka, PFF UK Praha, Olsanské 7,130 00, Praha 3
a Ustav biologie a genetiky 2. LékaFské fakulty UK Praha, V Uvalu 84,150 18 Praha 5

2 Ambulantni centrum pro vady pohybového aparatu pfi KatedFe
antropologie a genetiky €lovéka PFF UK Praha, Olsanska 7, 130 00 Praha 3

SOUHRN

Souborny referat se zabyva genetickou
problematikou, etiopatogenezi a klasifikaci
koncCetinovych vad z hlediska novych
poznatkd. Pozornost je vénovana
konCetinovym vadam  izolovanym,
kombinovanym a koncetinovym vadam
pfi kostnich dysplaziich i genetickych
syndromdl.

Klicova slova: koncetinové vady,
syndromologie, etiopatogeneze,
embryogeneze, homeotické geny

UvoD

Koncetinové vady se vyskytuji jednak
jako izolované samostatné abnormality a
jednak jako soucést nebo patognomonicky
symptom  kombinovanych vad u
dysmorfického ditéte (s abnormalnim
vyvojem rliznych tkani a organd) nebo u
jedincl s nékterymi kostnimi dysplaziemi a
genetickymi syndromy. Neni vzdy snadné
spravné zaradit vrozenou koncetinovou
vadu (VKV). Morfologické diagnéza, jez
vyhovuje z hlediska anatomického a
chirurgického, se Casto neshoduje s
diagnézou genetickou, kterd je nezbytna
pro ur€eni genetické prognézy i pro

genetické poradenstvi. Proto je nezbytné
VKV zaradit jako nozologickou jednotku
(geneticky syndrom, dysmorfickou
kombinovanou vadu ¢i kostni dysplazii). V
roce 1982 Vybor pro vrozené malformace
pfi Mezinarodni federaci spolecnosti pro
chirurgii ruky uvedl primérnou incidenci
VKV 11 : 10 000 obyvatel. VKV jsou
relativné Casté jako celek, avSak nékteré
typy vad a zejména vady kombinované i
kostni dysplazie se vyskytuji raritngé. Typ
vady koncetiny je urCen stupném jejiho
vyvoje, kdy inzult (noxa) pusobil.
Zavaznost vady pak odrézi stupen
destrukce mezenchymu kondetiny (8,9,11).

EMBRYOLOGIE

Diferenciace koncetin lidského embrya
je pozorovana v urcitém sekvencnim
pofadi. Malé koncetinové pupeny,
reprezentujici horni a dolni kongetiny jsou
poprvé pozorovany na lateralni strané téla
okolo 26. dne po fertilizaci. V tomto stadiu
je embryo pfiblizné 4 mm dlouhé.
Koncetinové pupeny rostou v obdobi 4
tydnd a rychle se diferencuji v
proximodistalni sekvenci, tj. paZe a
predlokti se formuji dfive nez ruka. Dolni
koncetiny se diferencuji pozdéji nez horni
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konletiny. Zarovei je zachovan v
diferenciaci gradient radioulnarni, resp.
tibiofibularni, tj. Radialné orientované
struktury na hornich koncetinach i tibialni
struktury na dolnich koncetinach se
diferencuji dfive. 48. den po poceti je
vzhled ruky dobfe definovan a skelet je
chrupavcitého charakteru s vyjimkou
terminalnich falang, které dosud nejsou
chondrifikovany. Po 50. dnu jiZ
nepozorujeme dal3i diferenciaci a pozdgjsi
zmeény se tykaji pouze vzestupu velikosti
relativni pozice a proporci ¢asti.

Vétsina kondetinovych defektl se vyviji
v pribéhu embryonalni faze (pfiblizné od
tfetiho do osmého tydne). V prdibéhu tohoto
obdobi teratogenni faktory mohou
inhibovat podil a pofadi diferenciace
jednotlivych ¢asti. MidZe to byt zplisobeno
tim, Ze urcité celularni komponenty jsou
vice senzitivni nez ostatni. Teratogenni
faktory zpravidla inhibuji tu ¢ast, ktera se
vyviji nejrychleji a jejiz bunky jsou v tom
okamziku k inzultu nejcitlivéjsi (11).

Inzult na vyvijejici se pupen mlze byt
pric¢inou deformity a miiZe byt srovnavan s
formaci abscesu v tkanich u dospélého
jedince. Pochody probihajici pfi tvorbé
abscesu mohou vést ke strukturalni
deformité. Vysledny typ deformity mlze
vést k urCeni stadia, ve kterém zasahla
Skodlivina. V této souvislosti je tfeba
pripomenout Ze tlak v embryogenezi mdze
prokazané korelaty tlaku a aktivity
enzymatickych systém( bunéénych
membran a téZ zmény v aktivité tzv.
transkripcnich faktord.

Do popredi se dostava problematika
primyslovych chemikalii, latek
znecistujicich Zivotni prostiedi, 1éka,
soucasti stravy a dalSich. Nedplné znalosti
o téchto vlivech uplatfiujicich se

potencidlné negativné pfi vyvoji embrya
ndm bréani je zcela eliminovat. Proto je
nemozné zcela ochranit exponované matky
pfed témito vlivy. NaStésti incidence
zavaznych vrozenych defektd kongetin je
pomérné nizkd a vyvojové faktory
negativné se uplatiujici jsou casto
intrinsické /genetické/, nikoli podminéné
zevnim prostfedim.

KLASIFIKACE

Thalidomidova tragedie koncem
padesatych a zacatkem Sedesatych let v
Némecku, kde se narodilo pfes 5 000 déti s
kon€etinovymi redukénimi malformacemi,
stimulovala vyzkum v oblasti kon¢
etinovych defektl. Védetti pracovnici se
pokousi i v soucasnosti odpoveédét na
otazku pro¢, kdy a jak vznikaji kongenitalni
koncetinové vady.

Klinickym pracovnikdm pfislusi ilohav
pozorovani a popisu deformit s pouzitim
mezinarodné akceptovatelného systému
klasifikace a v symptomatické [éché
(ortopedicko-plasticko-chirurgické,
mikrochirurgické a ortoticko-protetické).
Presna diagnostika a klasifikace umoziuje
stanoveni incidence kongenitalnich
malformaci a provedeni
epidemiologickych studii. Ukazuje se, ze
se vyskytuji ur€ité vady v urcitych
casovych intervalech a v urcitych
epidemiologickych oblastech.

V r. 1989 navrhl prof. H.J.B. Day
"Metodiku popisu koncetinovych defektd
pfitomnych pfi narozeni"(1), které maji
charakter chybného vyvoje urCitych €asti a
obsahuji jak transverzalni, tak
longitudinalni defekty uvedené v I. skupiné
Swansonovy Klasifikace (11). Defekty jsou
popisovany pouze na bazi anatomické a
radiologické, coz Ize schematicky zakreslit
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vySrafovdnim redukovaného nebo
chybéjiciho elementu koncetiny (13).
Graficky zdznam je doplnén slovnim
popisem. Na obréazku 1 je prehled popisu
Grovng priénych defektd na horni a dolni
koncetiné.

Obr.1.

Popis drovné piicnych defektd
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Systematicka klasifikace VKV se u nas
dosud neujala ani na renomovanych
pracovistich, a proto v plvodni praci
"Klasifikace, biomechanické aspekty a
komplexni léCeni vrozenych
koncéetinovych anomalii u
generalizovanych skeletalnich vad"
(I.Mafik et al.), publikované v tomto Cisle
Casopisu, je uveden historicky prehled
vyvoje klasifikaci, moderni koncepce a
soucasné aspekty klasifikace VKV.

Obr. 2.

Popis podéinych defekti
horni konéetiny
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Z hlediska etiologie vzniku
koncetinovych vad se uvadi, Ze asi 10 %
vrozenych malformaci koncetin je
zplisobeno chromozomalnimi aberacemi,
20 % je monogennich (mendelovskych)
vrozenych vad, 60 % se dédi polygenné za
spolutcasti zevnich vlivli a jen u 10 % se na
jejich vzniku negativné podili pouze
faktory zevniho prostfedi (9,11).

Vznik vrozenych vad z hlediska zasah(i
zevniho prostredi sleduje teratologie, ktera
pracuje metodou experimentu (zvifata s
vrozenymi vadami) a metodou
epidemiologického sledovani populace
(populaéni teratologie). Obecné se
teratogenni faktory rozdéluji na fyzikalni,
chemické, nutricni, hormonalni, infekéni.
Infekce jsou jedinym neovlivnitelnym a
stale vSudepfitomnym teratogenem (4).
Obr. 3.
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Popis podéinych defektd
dolni kengetiny
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Pro porozuméni patogenezi vzniku
vrozenych vyvojovych vad je dllezZité
vymezeni kritické a senzitivni periody v
ontogenetickém vyvoji Clovéka, kdy se
mdzZe uplatnit teratogen &i jiny
etiopatogeneticky cCinitel (3). Typ
malformace je urcovan stupném
embryonalniho vyvoje koncetiny, v kterém
plsobila noxa zevniho prostfedi v
teratogenni davce. K poznani téchto
malformaci je tfeba znat embryonalni a
fetalni periodu cClovéka ve vztahu ke
koncetinam (obr.4). Z hlediska Casového
plsobeni zevnich faktord se rozlisuji
blastopatie vznikajici v okamziku
fertilizace a ryhovani vajicka (sporna
skupina téZkych a zdvaznych vad, napf.
anencefalie, enchondromat6za aj.), dale
embryopatie - nejzavazngjsi morfologické
abnormality, vznikajici ve 4. aZ 7. tydnu po

poceti a fetopatie, vznikajici pozdgéji (spi
Se poruchy tkani a funk&ni zmény).
Zavaznost malformace odrazi stupen
destrukce mezenchymu koncetiny a podle
zavaznosti se pak malformace rozdéluji na
hypoplazie, Castecné aplazie a aplazie
/defekty/. Malformace koncetin, u kterych
se predpoklada geneticky plvod, vznikaji
na zakladé endogennich faktorl v dobé
koncepce ziejmé za spolulcasti faktor(
zevniho prostfedi. Vrozené malformace
kongetin mohou byt nejriizngjsiho typu a
stupné a mohou se navzajem kombinovat
(8,9). V poslednich letech byly dosazeny
vyznamné pokroky v molekularni
embryologii vyvijejicich se koncetinovych
pupent (12). Je znamo, Ze kyselina retinova
nebo pfibuzné retinoidy jsou morfogeny
odpovidajici za morfogeneticky gradient,
ktery zplsobuje formaci konCetinovych
pupend podle kraniokaudalniho gradientu.
Nadbytek retinoidd mdlZe byt pFicinou
polydaktylie, nedostatek mize zplsobit
oligodaktylii. Pfedpokladd se, Ze
homeotické geny (viz dale), napf. HOX 4
ovliviiuji formovani pupend.

Dal$im ddlezitym faktorem ve
formovani kon€etin v embryogenezi jsou
mechanismy programované bunécné smrti
a jeji defekty, které jsou predpokladany prf
i vzniku syndaktylie. V této souvislosti byli
studovani kufeci mutanti, kdy bylo
pozorovano zmenSeni velikosti
meziprstnich nebo pFednich €i zadnich
nekrotickych zo6n, coz se uvadi jako
mechanismus vysvétlujici polydaktylii u
kuFecich mutantd.

Z daldich faktord jsou to vaskularni
disrupce, které mohou vyvolat
jednostrannou syndaktylii nebo
koncetinové defekty, napf. u Polandova
syndromu. Amniotické pruhy jsou dalsi
uvadénou pri¢inou asymetrické
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Obr. 4. Schéma embryonalni a fetalni periody ¢lovéka

nespecifické syndaktylie nebo nékdy
polydaktylie. Jsou zndmé i Castecné nebo
Uplné amniélni konCetinové amputace.
Vyvoj koncetin z hlediska
homeotickych gent (12). Rizena exprese
homeotickych genll se neomezuje jen na
definovani Gsekd hlavni téIni osy. Osy
konCetin a wvnitfnich organli jsou rovnéz
definovdny homeotickym kdédem.
Kondéetina obratlovcl se vyviji z
homeotického pupene a jeji jednotlivé
anatomickeé Casti jsou determinovany jesté
predtim, nez jsou poznatelné jako noveé se
vynorujici struktura. Jde o determinaci
morfologickou, nikoliv o diferenciaci.
Prsty, predlokti, paZe i rameno obsahuji
stejné typy bunék. Tyto bunétné typy
nejsou jeSté v pupenu diferencované a
vyskytuji se tam jen ve formé

determinovanych prekurzord.

Determinace téchto bunéénych typd
probéhla uZ dfive a jinak - na Qrovni
indukénich pochod( v zarodeénych listech.
Zda pupen da zaklad koncetiné predni nebo
zadni bylo rozhodnuto na Grovni identity
segmentu pfi definovani téIni osy. Zda se
bude jednat o kon¢etinu pravou nebo levou
je druhotny proces, stejné tak urceni jejich
anatomickych ¢asti /rameno, predlokti,
prsty/. Jde o sérii pochodil Fizenych opét
homeotickymi geny.

Schema distribuce homeotické fady na
predozadni ose téla a na ose koncetiny
pFimo nahrava teorii o vzniku koncetiny v
evoluci rozpadem ploutvového lemu u
davnych obratlovc(.

Homeotickych gend - tzv. selektord je
v konceting pét a na této urovni je jiZ
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pfedurcena pétiprsta koncetina.

Fosilni ploutve lalokoploutvych ryb
ukazuji, Ze ve velkém poCtu paprskd se da
rozpoznat pét rliznych typl. Ontogeneticka
anomalie - polydaktylie znamena pak jen
zdvojeni nékterého typu prstu - nevznikne
novy neznamy typ. Useky kongetin a prstti
se vyvijeji druhotnym vyuZitim
regulaéniho aparatu gend (7).

IZOLOVANE KONCETINOVE VADY

Izolované koncetinové vady
pfedstavuji ve své vétSiné polygenné,
polyfaktorialné a exogenné /teratogenné/
determinované vady. To ovSem
neznamena, Ze izolovana koncetinova vada
nemlZe byt monogenné, mendelovsky
dédicna. V tabulce 1 a 2 jsou uvedeny
vrozené vady horni koncCetiny respektive
poruchy podtu prstd se zfetelem na
symptomatologii, klasifikaci a dédicnosti.

PORUCHY POCTU PRSTU
KONCETIN - SYNDAKTYLIE,
POLYDAKTYLIE (12),
OLIGODAKTYLIE,
POLYSYNDAKTYLIE A
OLIGOSYNDAKTYLIE

Nize uvedené vady mdzeme rozdélit

podle lokalizace na preaxialni a
postaxialni.
Polysyndaktylie (oligosyndaktylie)

jsou kombinaci polydaktylie
(oligodaktylie) a syndaktylie Uvedené
vady predstavuji relativné samostatnou
kapitolu v symptomatologii koncetinovych
vad. Wskytuji se jak izolované, tak mohou
byt patognomonickym pfiznakem
nékterych raritnich genetickych
syndromd a kostnich dysplazii.

KONCETINOVE VADY JAKO
SOUCAST GENETICKYCH
SYNDROMU (KOMBINOVANYCH
VAD) A KOSTNICH DYSPLAZII
(OSTEOCHONDRODYSPLAZII) jsou
shrnuty v tabulce 3.

U Fady mendelovsky dé&di¢nych
syndrom( jsou koncetinové vady soucasti
symptomatologie monogenni afekce, ktera
ma pleiotropni Ucinek

Redukéni anomalie dolnich koncetin
tvofi podstatnou Cast genetického
poradenstvi. Stupen redukce skeletu
predstavuje Sirokou Skéalu od rozsahlych
deficienci az po minimalni
symptomatologii (hypoplazie). Redukcni
anomalie dolnich koncetin jsou vétSinou
polygenniho charakteru, zpravidla tam, kde
se jedna o izolované jednostranné vady.

K nejcastéjSimu okruhu vad patfi
proximalni fokalni femoralni defekt
/PFFD/ projevujici se reduk&nimi
deformitami skeletu stehenni Kkosti
jednostranné nebo oboustranné bez dalSich
zmén v distalnich segmentech skeletu
dolnich koncetin.

Vyskyt v rodokmenu je VvétSinou
izolovany, ale Casto se nachazi v
antecedenci mikroformy této polygenni
vady jako je hypoplazie hlavice stehenni
kosti a dysplazie kycli. Kycelni kloub
pfedstavuje v téchto rodinach locus minoris
resistentiae. Rodokmenové vysetfeni ma v
téchto pFipadech nezastupitelnou tlohu. U
rodic¢d se zaméfujeme v ramci genetického
vySetfeni na Gdaje z této oblasti, pfedevsim
na nestejnou délku kondetin, kterd mlze
byt jeSté na hranici normy, ale je jiz
ddvodem k uréeni vy$siho empirického
rizika pro dalSiho potomka. Asymetrie
segmentdl  koncetin je nezbytné ovéfit
antropometrickym vysetfenim.
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Tabulka 1. Zavazné koncetinové vady horni koncetiny se zfetelem k symptomatologii,
klasifikaci a dédicnému pFenosu.

SYMPTOM

VADA

DEDICNOST

jednostranna manus vara

congenita bez dal$ich projev terminalni)

Aplazie radia (vmezefena nebo

Polygenni, resp. polyfaktorialni

minus varianta ulny -
Madelungova deformita

systémul)

hypoplazie distalni ¢asti ulny
(pozor na pfidruzené vady jinych

Polygenni

Diferencialné diagnostické a
etiopatogenetické Gvahy je nutno upresnit
dotazy na vyskyt cukrovky v rodiné,
predevsim téhotenského diabetu u matek s
glykosurii, kdy PFFD mize byti jevem
pfibuznym syndromu kaudalni regrese,
ktery vznikd na podkladé
dekompenzovaného diabetu a nasledné
poruchy homeostazy v tzv. kritické a
senzitivni periodé embryogeneze plodu.

Existuje vSak i syndromologicky
vyskyt PFFD jako symptomové soucasti
dalSich vad. Existuji plynulé pfechody k
syndromu femur - fibula /FF/, kdy je
postizena distalni ¢ast dolnich koncetin
longitudinalni hypoplazii, ¢aste¢nou
aplazii nebo aplézii na jedné &i obou
stranach, stejné tak k syndromu femur -
tibie /FT/. JeSté vétSi stupen genetické
exprese syndromu nachazime u syndromu

Tabulka 2. Poruchy poGtu prstli kondetin.

SYMPTOM

NOSOLOGICKA JEDNOTKA

DEDICNOST

Oligo - monodaktylie

Redukéni vady koncetin

Rozli¢na etiologie

Syndaktylie bilateralni i
jednostranna

Syndaktylie soucasti mnoha
nozologickych jednotek

AD - izolovana, polygenni, AR u
syndromdl

Symbrachydaktylie

Soucast Moebiusova - Polandova
syndromu - sekvence

AD -dédicnost, polygenni

Polydaktylie postaxialni kozni

Syndrom Majewski (kratka zebra,
polydaktylie - typ 2)

Polydaktylie Uplnaskeletalni

Saldino - NoonanQv
syndrom(kratka Zebra,
polydaktylie - typ 1)

VesmeésAR

Polysyndaktylie

Akrocefalopolysyndaktylie
(M.Carpenter, M.Crouzon,
M.Apert)

AD - dédicnost

Preaxialni polydaktylie

Sougast syndromi

AD, AR, polygenni

Polydaktylie prsttl, duplikace

Zrcadlovaruka, noha

Polyfaktorialni etiologie
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FF/U/ (tj. femur, fibula, ulna), kde Casto
pozorujeme rlizny stuperi oligodaktylie
nohy i ruky - jedna se o fibularni nebo
dokonce i ulnarni terminalni CasteCnou
(Gplnou) aplazii. U syndromu FT/R/, kde
oznaceni znamena femur, tibie, radius, je
longitudinalni Castecna (Uplnad) aplazie
skeletu na vnitfni strané (radiélni, tibialni).

Variabilita vSech téchto defektd je
znacna. Nékdy je defekt dlouhych kosti
vmezerenym defektem, jindy je postiZen i
pfislusny terminalni radialni (tibialni) nebo
ulnérni (fibularni) paprsek, coz se
projevuje oligodaktylii (nékdy
oligosyndaktylii) - redukci poCtu prstl
koncetin na prislusné strané.

Tento typ koncetinovych vad provazi
zfejmé lidstvo od nepaméti. Setkali jsme se
s nimi i u lovcd mamutd - jak jsme
dokumentovali spole¢né s prof. VIEkem na
skeletech sourozencl, objevenych v
Dolnich Veéstonicich (5). Zcela novy je
nalez parcialni vmezerené longitudinalni
deficience tibie muzského skeletu, ktery
byl objeven v pohfebisti klastera v
Olomouci (11. stoleti /10/). V
experimetnalni teratologii pfi plsobeni
riznych teratogenl na vyvijejici se
zarodky, napr. u kufat, byl popsan jiz vyse
zminény FFU syndrom. Tyto vady z&vazné
zasahuji do Zivota postizenych jedincd,
protoZe jsou pfi¢inou biomechanicky
vyznamnych asymetrii a funk&nich
poruch. V praxi hovofime o tzv.
biomechanicky vyznamnych
syndromech. Jejich lécba vyZzaduje
spolupréci genetika, antropologa,
ortopeda a plastického chirurga (2,8).
Mezioborovy pfistup k problematice
biomechanicky  zavaznych vad je
podrobné uveden v samostatny
ch pracech publikovanych ve stejném Cisle
Casopisu "Predikce rdstu a zkratd segmentd

u koncetinovych vad" (D.Zemkova, I.
Mafik) a "Klasifikace, biomechanické
aspekty a komplexni Ié€eni koncetinovych
anomalii u generalizovanych skeletalnich
vad (Marik . etal.)

Filosoficky zajimavou otazkou
zlistava predilekce urdité strany v ramci
postiZeni u jednostrannych koncetinovych
vad. Napf. u FFU komplexu a PFFD je
CastéjSi postizeni strany pravé.Téz
osteochondrodysplazie (OCHD) maji
typické projevy na koncCetinach, zejména
na rukou i nohou, takze se hovori o tom, Ze
ruka (noha) je zrcadlem skeletu. Pro uréeni
diagnozy je velmi vyznamny radiologicky
néalez na skeletu v rlistovém obdobi a piesné
antropometrické vySetfeni (8).

URCOVANI TZV. EMPIRICKYCH
RIZIK

Kongetinové vady, které nejsou
soudasti syndromid se vyskytuji v
rodokmenu nékdy vicecetné, vétSinou vSak
izolované. Jako u vSech polygennich vad
zde plati zésada, Ze riziko zavisi na stupni
postizeni - na expresi. lzolované vady
mirného stupné jednostranného charakteru
maji riziko opakovani /rekurence/ nizsi nez
vady oboustranné s plnymi projevy
redukce skeletu a pfipadnym familidrnim
vyskytem nebo vyskytem mikrosymptomi
/mikroprojevid/, minimalni
symptomatologie u rodi¢l ¢i v SirSim
rodokmenu.

Genetické poradenstvi /konzultace/ ma
zde vyznam prfedevSim pro pribuzné I.
stupné. Konzultace s matkou nékdy
pomiZe odhalit pfipadné etiopatogenetické
rizikové faktory teratogenniho charakteru v
tzv. kritickych vyvojovych periodéch,
které jsou zaroven periodami senzitivnimi
(obr. 3). Znalost ¢asového faktoru je zde
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velmi dllezZita v souvislosti s organogenezi,
tj. dobou, kdy se prislusny organ tvofi a je
vnimavy k pfipadnym zasahtim. Mohou to
byt endokrinni choroby matky vcetné
chorob &titné Zzlazy (thyreopatie), jiz
zminény diabetes mellitus, metabolicka
onemocnéni, hypertenze, ranné gestozy,
chronické zénétlivd onemocnéni apod.

Smyslem genetického poradenstvi (6)
je kromé poskytnuti zakladni informace a
psychoterapie téz optimalizace
zdravotniho stavu matky k snizeni
empirického rizika, nebot’ je zndmo, Ze
dédicna je zde dispozice, ale je zapotfebi
rGzné velkého negativniho zasahu tzv.
faktorli zevniho prostfedi, aby doslo k
manifestaci choroby. Je to tzv. teorie
pfekroCeni patologického prahu (obecné
plati pro fadu polygenné dédicnych
vrozenych vad). U konkrétniho jedince
zavisi manifestace vady na konkrétni
labilité genotypu, ktera mlze byt velmi
rozdilnd u rlznych osob. Labilitou
genotypu se oznaCuje urCité mnoZzstvi
mutovanych genll polygenniho systému
bez zjevné fenotypické manifestace. Zalezi
tedy na spolutiCasti teratogen( v kritickych
vyvojovych periodach zda vznikne urcity
typ vady. Existuje plynuly prechod, kdy
teratogen vyvola vrozenou vyvojovu vadu i
bez spolulCasti genetické dispozice (v
pfipadé vysoce toxického teratogenu).
Jedné-li se o kratkodobé plisobeni, vznikne
vada izolovand (napf. manus vara). V
pfipadé, Ze teratogen plsobi déle,
setkdvame se s postizenim vice systémil,
resp. s asociaci vétsSiho mnozstvi vad (napf.
syndrom VACTERL).

Vznik vady jakoZto fenotypicky
resultdit miZe byt jak disledkem Cisté
teratogenniho plsobeni, tak ddsledkem
polygenni dispozice manifestujici se v
konkrétni situaci jedince.

PRENATALNIDIAGNOSTIKA (6)

UrCovani vad v dobé téhotenstvi je
vyznamné v rodiné, kde jiz doslo k
manifestaci vady v pfedchozim téhotenstvi
nebo u nékterého z pFibuznych. Je zde
indikovana cela fada prenatélné
diagnostickych vySetfeni zamérenych na
koncetiny a dany typ vady. V poslednich
25 letech jsme svédky fascinujiciho
rozvoje ultrasonografické diagnostické
techniky v mnoha lékarskych oborech,
presto v3ak je nutné si uvédomit, Zze
ultrasonografické vySetfeni je vidy
pohledem do "mlhy". Je nesmirné dllezité
upozornit Iékafe vySetfujiciho ultrazvukem
/zpravidla gynekologa/ na ocekéavany typ
vady, aby tak nedoSlo k opomenuti a
prehlédnuti danych symptomd a jevl i
skute€nosti v souvislosti s moznou
rozliSovaci schopnosti pFistroje,
nepfiznivou polohou plodu, Unavou a
zkuSenosti vySetfujiciho Iékafe apod.
Presnéjsim, ale invazivnim vySetfenim je
vySetfeni fetoskopické. Pravé redukeni
anomalie dolnich koncetin byly na pocatku
80. let u nas jedny z prvnich, které byly
dlvodem, indikaci tohoto vysSetieni.
Fetoskopické vySetfenim se provadi
transabdomindlné, zpravidla od 13. tydne
téhotenstvi tam, kde jsou empiricka rizika
urCena jako vySsi, prevysujici rizika
komplikaci vykonu samotného /infek&ni
komplikace, pFed€asny odtok plodové
vody a potrat apod./. Fetoskopické
vySetfeni podobné jako jind endoskopicka
vySetfeni ma své limity, napf. relativné
malé zorné pole. V Praze byl prikopnikem
této techniky profesor A. Zwinger.

Perspektivni, aviak finan¢né narocnou
metodou je magnetickd resonance
znazorniujici vérné i vnitfni organy plodu.
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Tabulka 3. Kongetinové vady u kostnich dysplazii a genetickych syndromd s ohledem
na symptomatologii, klasifikaci a dédi¢nost.

SYMPTOM

Osteopordza skeletu

terminalni avmezerené defekty

NOZOrOCTCRAVEDNUTRA

TurnerQv syndrom, VCHA jiné

DEDICNOST

Osteopetroza - zvysena denzita
skeletu vede k patologickym
zlomeninam

Osteopetroza maligni
osteopetrdza benigni

Non disjunkce X chromozomu, |
vzacnéji mala strukturalni

AR dédi¢nost,

Kartilagin6zni exostozy rukou a
nohou

Multiple cartilagineous exostoses

AD dédicnost

AD cerstvé mutace i vertikalni

Enchondromy rukou a nohou

Ollierova choroba, chaoticky rlst
pojiva

nfenos—8a-loct
PreReS—eg— JS—GhaQMGy—FHSt—,

pojiva

Chaoticky rist pojiva, AD Cerstva

Exostozy prstl

Trichorinofalangealni syndrom s

mutace, blastopatie, mozaiky, ]|

hemimelické formy

Deviace prstd koncetin i
mnohoCetné vyristky

EX0Stozami - variantasyndromu

Genochondromatéza,
metachondromatéza a pribuzné

AD plellUngt‘llb‘laCE agE graci

AD dédicnost

Cysty falang koncetin, pravé cysty
s epitelidlni vystelkou,
keratocysty

nozoloaickéiednoby
1 gHEKeJeahoty

GorlinGv - Goltztiv syndrom

AD prenos z generace na generaci

Pseudocysty koncetin

Fibrézni dysplazie - polyostoticka

forma Polygenni dédi¢nost
Pseudocysty koncetin se skvrnami
café au lait, v misté afekce | McCune Albright syndrom, t&zsi
patologické zlomeniny postizeni u divek XD prenos

Pes equinovarusrigidus

Klepetovita rukaaneboi noha

Niactrafipkad La=i
oHastroneKaaysprazie

EEC syndrom (ektrodaktylia,
ektodermal dysplasia, cleft hand),
soucast syndromd asociace,

AR dédicnost, non disjunkce

AD dédi¢nost

Makrodaktylie rukou i nohou

TOZStepU Ve Stiednicare

Ve spojeni s hemangiomy jako

j Maftrucrsyndarom AD dedicnost, somaticka
Uplné €i netplné redukéni vady blastomatéza
kongetin (zéstavavyvoje) Longitudinalni, transverzalni,
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Polygenni, u oboustrannych vad je
vyssiriziko

zlomenin, deformita femuru ve
tvaru pastyrské hole
Zéastavavyvoje

(kongenitalni Tetalnt),
osteoektazie s hyperfosfatazii,
fibrézni dysplazie)

Vrozené sevieny palec

Artrogryp6zadistalni

AD dédicnost

Deformity rukou se setfenim
jejich struktury

Kolébkovanoha

Artrogrypoza klasicka, pribuzné
syndromy napf. Freeman-
Sheldon(iv (whistling face)

Edwards(yv, Patauliv syndrom

Polygenni, AD,AR

Chromozomalni aberace

+18;+13; vétSinounondisjunkee;
nebalancovanatranslokace

Vrozené amputace prstl kongetin
amniovymi pruhy

Syndrom vrozenych konstrikci,
syndrom ADAM

Polyfaktorialni determinace

Kratké Siroké dlané, vyssi atd Ghel

Brachydaktylie - riizné typy

M.Down, achondroplazie,
pseudoachondroplazie

Bud v rliznych kombinacich jako

Chromozomalni aberace +21, AD
prenos, AD prenos

AD dg&di¢nost, u syndrom{ dle

A BC,DE,—ubrachydaktytie
terminalnich ¢lank( zpravidla
prevaha obloukd - polypsalidie

samostatmé mendetovske
onemocnéni nebo soucast
syndromdi

zatazentiheterogennt

Uzké dlang, pavoudi prsty

Marfandv syndrom a pfibuzné

AD - defekt fibrilinu

Pterygia koncetin

nozotogickéjednotky

Syndrom mnohocetnych pterygii

AR dédicnost

—Aptazie Tadia; bitateraintchybént

axialnich triradii

TARK)syndrom™

VACTER(L) syndrom**

ARdEditnost

Chybéni palce, redukce skeletu
palce, chybéni axialniho triradiu

Fakultativné soucasti Holtové -
Oramova syndromu

AD dédicnost

\WWsoko nasedajici tzv. stoparsky
palec

Diastroficka dysplazie

AR dédicnost

Torzni deformity skeletu koncetin

Symfalangismus - vymizenf

Diastrofickd dysplazie, nékteré
metafyzarni OCHD

S

ohybovych ryh

Ziskané deformity koncetin z
mikrofraktur a patologickych

nebo soucast syndromi
(diastroficka dyspl., trisomie 8)

Osteogenesis  imperfecta -
zejména tézké formy

AR dédicnost, AD dédi¢nost

ARuDD

AD, AR dédi¢nost

*TAR(K) syndrom - Trombocytopenie, Aplazie Radialni, dysplazie Kolenniho kloubu

**VACTER(L) syndrom - Vertebrogenni a VVaskularni malformace, Analni atrezie, C - Zeberni malformace,

Tracheoezofagedlni pistél, Ezofagealni atrézie, Radialni, Renalni malformace,
(L- plicni malformace)
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VyZaduje Setrné vedenou celkovou
anestézii, jejimz cilem je imobilizace
plodu.
Chromozomalni vySetfeni v prenatalni
diagnostice koncetinovych vad ma vy
znam jen tam, kde vrozené chromozomalni
aberace jsou pficinou téchto zmén. Totéz
plati o molekularné genetickém vySetfeni.

ZAVER

Porod ditéte s biomechanicky
zdvaznymi kongenitalnimi defekty
koncetin je tragedii pro rodinu a spolecnost.
Problematika ovlivnéni embryonalniho
vyvoje v dobé vzniku téchto vad z(stava
oteviend. Pokroky v ortopedii, plastické
chirurgii, rehabilitaCnich technikach,
ortopedické protetice a dalSich lékarskych
oborech spolecné s pfekotnym rozvojem
genetickych vySetfovacich metod a
zlepSujicim se socioekonomickym
potencidlem naSeho statu jsou nadéji pro
zlepSeni osudu téchto postizenych.
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SOUBORNY REFERAT *

REVIEW

MORFOLOGICKE POZNAMKY K VYVOJI AXIALNIHO
SYSTEMU A KONCEPCE VYVOJE KONCETIN

. DYLEVSKY

Pracovisté funkéni anatomie FTVS a 2.LF UK
José Martiho 31, 162 52 Praha 6

Vznik osového, axialniho systému
pohybového aparatu je spolenym znakem
véech strunatcti. Radu pohybovych funkci
sice u obratlovcl postupné prebiraji
koncetiny, které v motorice clovéka jiz
zcela dominuji, ale axialni systém stéle
zlstava zakladnim prvkem prakticky viech
hybnych aktivit. Vzhledem ke
vzpfimenému drzeni téla pfi stoji i pfi
lokomoci, je totiz axialni systém hlavni
pohybovou bazi, od které se kazdy pohyb
odviji. Obecné lze konstatovat, Ze neni
pohyb, ktery by nemél v axidlnim systému
odezvu, ale také neexistuje pohyb vlastniho
axialniho systému, ktery by se nepromital
do organismu. Proto je také cely osovy
systém velmi zranitelny, ale i zrafiovany.

PRINCIPY SEGMENTACE
SOMITOGENEZE

Soucasti celkového vyvoje zarodku je
segmentace clankovani jeho téla. Z
molekuldrné biologického hlediska je
segmentace proces, kterym se pomérné
obecna genova informace v pfipadu
pohybového systému informace bunék
stfedniho zarode¢ného listu (mezodermu),
zfetelné ohrani¢i do presnéji (Uzeji)
definovanych podjednotek tzv.
paraaxialniho mezodermu somitomér.
(Somitoméry jsou vyvojové predstupné
somitd. Viz dalsi text.)

Vysledkem segmentace je tedy
nerovnomérnad distribuce genovych
produktl do somitomér a jejich nasledné
odlideni. (1)

V8echny komponenty, které se podileji
navzniku osovych struktur zarodku vcetné
somitomér a segmentll, v podstaté
transkribuji  komplex gend homeoboxu
(Hox). Tato transkripce je nejspiSe
zdkladnim genetickym mechanismem
fidicim segmentaci. (2, 5, 6)

Paraaxialni mezoderm je bunécna
ploténka, které se na zaCatku tretiho tydne
vyvoje formuje po obou stranach zakladu
chordy (Obr. 1). Medialng, tj. v blizkosti
chordy je mezodermova ploténka pomérné
silnd; lateralné se ztenCuje a prechazi v
mezodermalni listy tzv. lateralni ploténky.
(Souvisly list lateralni ploténky je
matefskou tkani pleury a peritonea).

Na zaCatku tfetiho tydne vyvoje
prochadzi paraaxialni mezoderm tfemi
zdsadnimi zménami - prodélava tzv.
somitogenezi. Z morfologického hlediska
je podstatou somitogeneze zména tvaru
(prostorového usporadani) a adheze bunék
stfedniho zarodec¢ného listu. Vzniku somitd
pfedchazi diferenciace somitomeér.

Somitoméry jsou shluky volnych
mezenchymovych bunék, které se v podobé
virl orientuji kolem kompaktnéjsich
bunécnych center. Somitoméry tedy nemaji
epiteloidni strukturu! Prvnich sedm pard
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Obr. 1. Paraaxialni mezoderm.

A) hrbetni partie dvoutydenniho zarodku: a - zéklad nervové trubice, b - zéklad
dermatomyotému, ¢ - sklerotomové bunky, d - chorda
B) tfitydenni zarodek: a - dermatém, b - myotom, ¢ - formujici se zaklad axialniho skletu, d

- hrbetni aorta

somitomér (v kranio - kaudalnim sméru)
ztraci v zavéru tretiho tydne segmentalni
usporadani, a pozorovatelné hranice mezi
somitomérami mizi. Bunécny material je
ale jiz determinovany a dava vzniknout
kosterni svaloving hlavy a z&kladu
mozkové partie lebky. Somitoméry
navazujici na okcipitalni krajinu se
diferencuji v somity.

Somity jsou kuboidni Gtvary tvofici na
konci 5. tydne vyvoje 42 44 somitovych
pard, lezicich po obou stranach zakladu
michy. (Obr. 2.) Somitové pary vznikaji
rychlosti: jeden par za tfi hodiny. Bufiky
somitl maji epitelidini uspofadani, s
mnohocetnymi intercelularnimi kontakty.
Epitelizace somitd predeviim znamena
polarizaci geneticky determinovanych
bunék. Sestiboky somit je v podstaté
heterogenni atvar dovolujici svym
uspofaddanim rozmanitou prostorovou
orientaci somitovych bunék. Buriky somit(
jsou tedy nejen rozdilné geneticky
determinovany, ale maji i rozdilnou

moznost pozicni signalizace interakce s
okolim. Jednotlivé bunécné skupiny
somitu maji proto i rozdilny osud. (Viz
dale.)

Epitelizaci ziskavaji somitové bunky
nejen polarni usporadani, ale vznikem
bazalni membrany se vytvafi i moZnost
interakce mezi bazalni membranou a
mezenchymem chordy, a membranou a
zakladem nervové trubice.

Zakladni smér vyvoje jednotlivych
skupin somitovych bunék je sice
determinovan jiz v okamZiku wvzniku
stfedniho zarode¢ného listu (vznika z
epiblastu), ale jejich orientace v somitu a
jejich dalSi migracni aktivity jsou
vysledkem az intra a intersomitovych
procesli. Z hlediska dalsiho vyvoje,
reprezentuje v podstaté somit dvé bunécné
linie: Ventromedialni polovina somitl se
diferencuje ve sméru sklerotomu;
dorzolateralni polovina dava vznik
dermatomyotému.

Dal§i pozornost budeme vénovat
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Obr. 2. Somity a vyvoj sklerotomd.

A) Casna faze vyvoje diferenciace somitQ: a - nervovatrubice, b - somit (myotémova €ast),

- dermatém, d - chorda dorsalis

B) migrace sklerotdmovych bunék: a- myotém, b - sklerotémy (zéklady obratlovychtél), c

- meziobratlové prostory

pouze sklerotomim osud dermato-
myotom{ se tyka predevsim vyvoje
svaloviny akiiZe.

Sklerotomy reprezentuji populaci
bunék determinovanych ve sméru dalsiho
chondrogenetického vyvoje. Sklerotémy
poskytuji bunéény material pro vyvoj
chrupavéitych zakladli patefe, Zeber a
hrudni kosti

Po uvolnéni ze svazku somitll, migruji
ve tfetim tydnu vyvoje sklerotdmové
bunky do tfi lokalit: do okoli chordy a
neuralni trubice a do t&Ini stény. (obr. 2).
Mezenchymové buriky sklerotom( se tak
dostavaji do tfi zcela novych tkanovych
interakci, jejichz vysledkem je exprese
mezenchymovych Hox genll a produkce
kolagenu Il. typu, ktery je typicky pro
chrupavcitou tkén (3). Cely proces probiha
v nékolika stupnich. Mezenchymové

bunky se predevsim kondenzuji v jejich
lokalité napf. stoupé& hladina
intercelularniho tenascinu, ktery stupen
kondenzace kontroluje; stoupa zde i
hladina rlistového hormonu atd. Postupné
se vytvareji chrupavcité zaklady
obratlovych tél (interakce: mezenchym -
sklerotomy - chorda), zéklady obloukU
(interakce: mezenchym - neurula) a v
hrudni krajiné se formuji zéklady zeber
(interakce: mezenchym - sklerotémy -
nesegmentovany mezenchym téIni stény).
Ve 4. tydnu vyvoje jsou zaklady
(blastémy) obratlovych tél tvofeny
materidlem odvozenym ze 6. 44. somitu.
Sklerotomovy materidl tvorici zéklady
obratlovych tél ma v této dobé dvé Casti:
kranialni je tvofena méné kondenzovanym
(méné denznim) mezenchymem, kaudalni
¢ast formuje kondenzovany mezenchym.
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Kazdy obratel tedy vznika rekombinaci
kaudalni a kranialni partie sklerotému.

Po vytvoreni blastému obratlového
téla, zlstava okolo zakladu chordy Fidky
mezenchym, do kterého chorda varikdzné
expanduje. Z téchto expanzi vznika agregat
slozeny z mezenchymovych bunék,
mezibunéné hmoty a bunék chordy. Z
tohoto agregadtu se formuji dvé
komponenty meziobratlové ploténky: jadro
(nucleus pulposus) a perichordalni
ploténka s vazivovymi prstenci anulus
fibrosus.

Sklerotomy se pfimo Ucastni pouze
vzniku obratlovych tél, v embryologické
terminologii  tzv. obratlovych center. Z
center se pak diferencuji dalSi slozky
obratl®: arcus vertebrae, proc. articulares a
proc. transversi. (Specifické znaky i postup
vyvoje jednotlivych vybézkd bude
analyzovan pfi popisu vyvoje détskych
obratld.)

Specifické typy obratld (kréni, hrudni
atd.) jsou v priibéhu vyvoje determinovany
velmi brzy. Transplantuji-li se napf.
sklerotdbmy z hrudni oblasti do kréni
krajiny, vyvijeji se v kréni krajiné zaklady
hrudnich obratl(i i se zaklady Zeber.

Podobné jako obratlovd centra,
chondrifikuje na konci druhého mésice i
mezenchymovy zaklad meziobratlové
ploténky.

Vyvoj meziobratlové ploténky probiha
zplisobem, ktery kontrastuje se zakladnim
schématem vyvoje axialniho systému,
jehoZz dominantou je c¢lankovéani
segmentace a shlukovani kondenzace
materidlu. Meziobratlovd ploténka neni
pfimym produktem téchto procesd
diferencuje se z intersegmentalniho
mezenchymu obklopujiciho chordu.

U tfimési¢niho plodu je zaklad
ploténky planparalelni, a v priib&hu

diferenciace se meéni na bikonkavni
desticku s vy§8im pfednim okrajem.

K rozpadu chordy u lidskych zarodkd
velmi Gasné ve stadiu 18 (44 47,5 den).
Likvidace prevazné vétSiny chordového
materialu je u plodu ukoncena v prdbéhu
Sestého mésice. Rozpadajici se chordové
bufiky, jsou postupné nahrazovany
bufikami z wvnitfni zény vazivovych
prstencd. (K GpIné likvidaci plvodniho
materidlu chordy dochazi, ale az ve druhé
dekadé Zivota!)

V Sestém mésici lze v zékladu
meziobratlové ploténky rozlisit tfi zony:

tzv. chordovy segment, ktery odpovida
nucl. pulposus;

vnitfni zonu ploténky tvorenou hyalinni
chrupavkou s kratkymi a velmi pevny

mi lamelami, a

zevni zénu ploténky majici stavbu

vazivové tkane.

V chordovém segmentu a ve vnitfni
z6né je bufkami zékladu exprimovana
produkce kolagenu Il. typu; v zevni z6né
jekolagen|. typu.

KONCEPCE VYVOJE KONCETIN

Koncetiny se vyvijeji az tehdy, kdy je
vytvorena hlavni osa téla, je zfetelné
diferencovana hlava i kaudalni konec
zarodku a mezoderm je rozdélen na somity.
Horni koncetiny se vyvijeji dfive nez dolni,
a i ve vyvoji vnitfnich struktur koncetiny
(kostry, kosternich spoji a svall), je
vyrazny proximodistalni gradient.(obr. 3).

Vyvoj kazdého organu je vysledkem
interakce minimalné dvou bunéénych
populaci  u koncetin jde o interakce
mezenchymu a ektodermu.

Sekvence histologickych a
biochemickych zmén, které vedou k
diferenciaci zékladnich struktur hornich a
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dolnich koncetin, probihaji velmi rychle
priblizné 32 dnd.

Obr. 3. Z&kladni stadia vyvoje horni
koncetiny.

A) tfitydenni zarodek

B) pupen horni koncetiny s ektodermalnim
hfebenem

C) koncetina Ctyftydenniho zérodku s
pocinajici kondenzaci chrupavcitého
zékladu skeletu

D) chrupav¢ité zaklady skeletu (35 den): a
- zaklad humeru, b - radius, ¢ - zaklady
skeletu ruky, d -ulna

E) chrupavcité zaklady skeletu horni
konCetiny (56 den vyvoje): a - zaklad
lopatky, b - humerus, ¢ - radius, d - karpalni
kosti, e - ulna

Zéklad ploutvovitych koncetin, tzv.
kongetinovych pupend se formuje na boéni
sténé trupu mezi 24. 26. dnem
embryondlniho vyvoje (dolni koncetiny
maji péti az sedmidenni zpozdéni); k

rozliSeni autopodia (ruka, noha),
stylopodia (paze, stehno) a zeugopodia
(pFedlokti, bérec) dochazi v pribéhu 32.
dne.

Magistralni cévy a nervy vstupuji do
zakladl koncetin 36. den, a k rozliseni
svalovych skupin dochazi kolem 44. dne.

Prsty jsou separovany 41. den, a
osifikace chrupavcitého zakladu kostry
konCetin za€ina 56. den. (Penetrace
nutritivni tepny do zakladu humeru = 56.
den gestacniho véku, tj. determinuje konec
embryonalniho obdobi vyvoje.)

Zevni utvéafeni tvaru koncetiny i
zékladu skeletu, jsou morfologicky velmi
markantni a zevné dobfe sledovatelné
procesy. Morfologické diferenciacni
procesy uvniti koncetinovych pupend jsou
sledovatelné pouze na mikroskopické a
molekularni drovni.

Nejprve budeme charakterizovat dnes
zndmé nebo predpokladané regulacni a
fidici mechanismy uplatiiujici se ve vyvoji
koncetin.

Koncetiny a jejich stavebni
komponenty jsou vysledkem celé kaskady
procesl exprimovanych geny.

Zasadni vyznam ma predevsim
pomérné kratka sekvence 180 nukleotidd,
kterd je u Clovéka souCasti CtyF gen
leZicich na 2. 7. 12. a 17. chromozému.
Sekvence se oznaCuje ndzvem homeobox
(Hox geny). Geny, které obsahuji
homeobox maji ve vyvoji riznych druh
ZivoCichl  vCetné clovéka, zasadni
vyznam, protoZze "vsunuté" nukleotidy
oznaCuji polohu, prostorovou orientaci a
geometrii téla zarodku vCetné geometrie a
symetrie koncetin. Mechanismus G€inku
Hox genl spo¢iva nejen v Fizeni mitotické
aktivity jednotlivych mezenchymovych
z6n konc&etinového pupenu, ale
prostfednictvim sekvenéni tvorby
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vazebnych proteinl, je regulovana i
prostupnost bunéénych membran pro
signalni molekuly a prostupnost stény
kapilar, které hned v zaCatku vyvoje
koncetinového pupenu vytvareji v bazi
koncetiny okrajovy sinus.

Hox geny napf. svoji ¢asovou expresi
(timming) ur€uji proximo distalni gradient
diferenciace chrupavditych zakladl
konCetin. Osu zéakladnich stavebnich
¢lankd horni a dolni konéetiny: humerus,
ossa antebrachii, dvé fady karpalnich kosti,
metakarpy, tfi fady ¢lank( prstd +
ekvivalenty segmentl dolni kongetiny,
které se diferencuji ze zdanlivé
homogenniho mezenchymu v €asovych
intervalech zhruba osmi hodin na jeden
Clanek. Tj. zaklad koncetinového skeletu se
vytvoii v prdbéhu 64 hodin sekvenéniho
plsobeni homeoboxu.

Hox geny nejsou jedinymi
genetickymi G&astniky regulagnich proces(i
pfi vyvoji koncetiny. DalSi pocetné
neskupinové geny a onkogeny, resp.
protoonkogeny vstupuji do  podatkd
regulaci véech morfogenetickych procest,
rGstem pocinaje a bunécnou smrti konce.
Genetickd kontrola morfogeneze je v
podstaté inicialni a globalni. Navadi urcity
vyvojovy proces na rozhodujici nebo
alesponl magistralni kolej (2,5,6). Dalsi
vyvojovy osud konkrétnich koncetinovych
struktur je zavisly pfedevsim na lokalnich
fidicich faktorech. K jejich pochopeni je
pfedevsim nezbytné blize definovat
vlastnosti zd&nlivé homogenniho
koncetinového pupenu.

Zaklad kazdé koncetiny se sklada ze t¥i
z6n: na konvexité ploutvovitého zakladu se
diferencuje apikalni ektodermovy hfeben
(AR), (obr.3) a mikroskopicky (nikoliv
molekularné biologicky!) homogenni
mezenchym je rozliSen na proliferacni

z6nu (PZ) postapikalniho hfebenu a zénu
polariza€ni aktivity (ZPA) - malou
populaci mezenchymovych elementd na
postaxialnim okraji koncetiny.

Apikalni hieben (apical ridge, AR) je
tvofen vysokymi valcovymi bufkami,
které jsou producenty fady velmi aktivnich
molekul. Jde pFedeviim o produkci
rlistového faktoru (Fgf 4), ktery v interakci
s mezenchymem proliferacni z6ny Ffizené
skupinou tzv. Shh gen(, uréuje proximo
distalni rdst koncetiny. V interakci se
zénou polariza¢ni aktivity, ovliviuje
apikalni hfeben vyvoj postaxialniho okraje
koncetiny, tj. jejiho malikového okraje.
Rychlost rlistu postaxialniho okraje, uréuje
i vztah koncetin k trupu. Napf. "predsunuti”
horni koncetiny na predni stranu hrudniku
(56. den vyvoje) je disledkem rychlejsiho
rdstu postaxialniho okraje paze, predlokti a
ruky. Ektoderm apikalniho hiebenu také
obecné kontroluje utvafeni koncetiny podle
ventro dorzalni osy.

Proliferani zéna (PZ) je tvorena
mezenchymem urcujicim oblast formace
prstll. Jak jiz bylo uvedeno, PZ + AR Fidi
rast koncetiny podle proximo distalni osy.
Mezenchym proliferaini zony také
zabezpecCuje separaci jednotlivych
prstovych paprskd (tvorba prstd).

V mechanismu separace se kombinuji
dva morfogenetické procesy: apoptdza
bunék (programovana smrt) s naslednou
fagocyt6zou, a formace nestejné masivnich
paprski ruky. Mezenchym AR totiz pfimo
neuréuje poCet paprskd, tj. predevsim prstl
(viz dale), ale indukovana mezenchymova
aktivita (indukovana AR) urCuje vyslednou
nestejnou délku prstd (3).

Zbéna polarizacni aktivity (ZPA)
zjednoduseng feceno, uréuje pocet prstl. Z
poznatkdl experimentalni embryologie
vyplyva, Ze skupina mezenchymovych
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bunék ZPA je zdrojem pozicnich signal(,
které zfejmé v péti vinach, navozuji selekci
pétiprstovych paprskl. Otazkou z{stava,
jakou povahu ma "signal", ktery vytvofi
rGizné "vysoké viny", aktivizujici separacni
mechanismy proliferacni zény a apikalniho
hrebenu.

Z experimentd opét plyne, Ze jednou z
latek pdsobicich jako "prstovy morfogén”,
je zfejmé endogenni kyselina retinova
produkovana bunikami ZPA, a ovliviujici
vzajemnou adhezivitu bunék rozdilnou v
jednotlivych paprscich plivodné desti¢kové
ho autopodia. Pro tuto kyselinu byly v
mezenchymu PZ proké&zéany i specifické
receptory. Jde-li u lidskych zarodk(i o
jedinou nebo o rozhodujici molekulu, neni
jisté. V mezenchymu PZ byla izolovéna i
skupina tzv. BFP bilkovin formujicich
skelet. Neni ale zadny diivod zpochybriovat
existenci morfogenu () uréujicich vyvoj
pétiprsté koncetiny.

V Gvodu textu je citovan zasadni Gdaj o
rychlosti vyvoje kongetin tficetdva dnd od
vzniku koncetinového pupenu, k prvnim
sporadickym a chaotickym pohyblm
Clankované koncetiny.

Diferenciani proces je tedy nejen
velmi rychly, ale je také neobyCejné presny.
Jednotlivé chrupav€ité zaklady kostry
homolognich koncetin se od sebe délkou a
objemem |iSi 0 méné nez 0 5 % prislusného
rozméru, a Casovy rozptyl v intervalu
diferenciace Ize méfit v desitkach minut

(4).

Tato vyvojovd homogenita
symetrickych koncetin dovoluje prakticky
ignorovat lateralitu sledovanych struktur.
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SOUHRN

Prace vznikla na z&kladé mnohaleté
spoluprace specializovaného ortopeda,
plastického chirurga, klinického genetika,
specialisty v rehabilitaci a ortopedické
protetice v Ambulantnim centru pro vady
pohybového aparatu v Praze. V letech 1994
- 1999 bylo u souboru 283 pacientl
diagnostikovdno 50 nozologickych
jednotek generalizovanych abnormalit
skeletu (kostnich dysplazifi,
kombinovanych vad a genetickych
syndrom0) s typickymi
(patognomonickymi) kon¢etinovymi
vadami. V tabelarnim prFehledu jsou
uvedeny diagnostické vysledky,
koncetinova symptomatologie a
aplikované terapeutické postupy u souboru
détskych pacientd. Komplexni terapie,
ktera feSi i pfidruzené vrozené vyvojové
vady jinych systém{ na nejvyssi trovni, je
zaloZena na koordinované mezioborové
spolupraci. Smyslem rekonstrukéniho
léCeni koncetinovych vad a ortoticko-
protetického oSetfeni bylo dosazeni co

nejlepsi biomechanické funkce,
sobéstacnosti i vzhledu hornich (dolnich)
koncetin a rukou (nohou). VSeobecnym
cilem komplexniho IéCeni a péce je
pripravit tyto postizené déti na dlstojny,
smysluplny a spokojeny Zivot a zafadit je
do spolecnosti jako maximalné
plnohodnotné jedince s dobrym sociélnim
zazemim. Cilem prace je i rozbor a syntéza
klasifikaci vrozenych vad jak hornich
konCetin a ruky, tak dolnich kon¢
etin a nohy s ohledem na Swansonovo
rozdéleni koncetinovych vad z r. 1976 a s
ohledem na zpfesnéni popisu
transverzalnich a longitudinalnich defekt(
(I. skupina Swansonovy Klasifikace) podle
Mezinarodniho standardu 1SO 8548-I.
Uvedena a diskutovana je i recentni
klasifikace vrozenych deformit ruky,
kterou na zakladé klinickych a
experimentalnich studii modifikoval Ogino
a ktera byla v roce 1997 navrzena Kk pfijeti
Mezinarodni federaci spole€nosti pro
chirurgii ruky.

Klicova slova: vrozené malformace
koncetin, klasifikace koncCetinovych vad,
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generalizované skeletalni abnormality,
komplexni 1éCeni a péCe, biomechanické
aspekty, ortotika a protetika

SUMMARY

Mafrik I, Smréka V, Kuklik M, K¥iz V,
Hadraba |. Classification,
biomechanical aspects and
comprehensive treatment of congenital
limb anomalies at generalized skeletal
deformities.

The paper is based on many years of
ongoing experience and close cooperation
of paediatric orthopedist, plastic surgeon,
clinical geneticist and  specialists in
rehabilitation and orthopaedic
prosthetition. 50 nosologic units of bone
dysplasias, combined (dysmorphologic)
malformations and genetic syndroms with
typical limb involvement were diagnosed
in a group of 283 patients in a period of six
years experience at The Ambulant Centre
for Defects of Locomotor Apparatus in
Prague. There are scheduled diagnostic
results, main limb symptomatology at
every nosologic unit and applied
therapeutical approaches. The complex
treatment resolving associated congenital
developmental errors of different systems
in the current level of knowledge is based
on coordinated interdisciplinary
cooperation. The purpose of reconstructive
surgical treatment and orthotic and
prosthetic fittings of limb deformities and
malformations is to reach the best
biomechanical function and appearence of
the upper or lower extremities and hands or
feet. The comprehensive treatment and care
should prepare handicapped children for a
dignified, meaningful and satisfying life
and help them integrate themselves into
normal society as individuals who can

achieve their highest potential. Next aim of
the paper is analysis and synthesis of a lot of
classifications of congenital limb defects
(upper limb and hand, lower extremity and
foot) with respect to both Swanson’
s classification (1976) and International
Standard 1SO 8548-1 (1989). There is also
included and discussed the "Current
classification of congenital hand
deformities” according to Ogino, that was
proposed by the International Federation of
Societies for Surgery od the Hand.
Key words: classification of congenital
limb anomalies, malformations,
generalized skeletal abnormalities,
comprehensive treatment and care,
biomechanical aspects, orthotics and
prosthetics.

The results have been supported by the
grant GACR No. 106/00/0006.

UvoD

Patrani po dlkazech o vyskytu
vrozenych koncetinovych anomalii (VKA)
v dobach minulych nebylo Gspésné,
protoZe zpravidla byva zachovan kranialni
skelet a z postkranilniho skeletu, pokud je
pfitomen, nebyvaji zachovany akralni
kosti. NejstarSi pisemna zprava je v bibli,
kde je psano o obru GoliaSovi se Sesti prsty
na rukou a nohou. Obraz svaté Katefiny
alexandrijské v obrazarné Prazského hradu
od Bartholomaea Sprangera, vytvoreny asi
kolem roku 1600, zachycuje 6 prstll na
pravé bosé noze vysunuté z habitu abatyse,
kterd byla dle legendy mucena a st
ata pocatkem 4. stoleti (1). V roce 1917
Dribkwater popsal symfalangii z doby
Jindficha VI (47). Kuklik s VIckem (41)
popsali vrozenou vadu stehenni kosti na
kostfe nalezené v mladopaleolitickém
trojhrobu v Dolnich Véstonicich, kterou
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zaradili jako proximalni femoralni fokalni
deficienci. Ojedinély je nalez nového typu
Caste€né vmezefené longitudinalni aplazie
tibie a sdruzené skeletalni abnormality,
patfici muzskému skeletu, ktery byl
objeven v pohrebisti klastera v Olomouci
(11. stoleti) (71). Perokresbou
oboustranného femoralniho fokalni
ho defektu je ilustrovdna kniha "Des
Monstres et des Protiges", jejimZ autorem
je Ambroise Paré, zakladatel moderni
protetiky. Zobrazena stigmatizace obliceje
a kombinované malformace koncetin
odpovidaji velmi sugestivné syndromu
femoralni hypoplézie azvlastniho obliceje.

Do poloviny XX. stoleti se pouzivaly
pro jednotlivé vrozené vady koncetin
historické fecké a latinské terminy jako
acheirie, apodie, tetrafokomelie, aj. Snahou
bylo zachytit vSechny dosud popsané
koncCetinove vady do jednotné
terminologické a klasifikacni soustavy.
Objev rtg paprskll v roce 1895 se stal
zékladem pro rozvoj morfologickych
klasifikaci.

Vrozené koncetinové vady se
vyskytuji jednak izolované a jednak u
nékterych generalizovanych abnormalit
skeletu - tzv. kombinovanych
(dysmorfickych) vad, genetickych
syndrom{ a kostnich dysplazii (KD), kde
jsou zpravila patognomonickym
symptomem (napf. palec sevieny do dlané
u distalniho typu artrogrypdzy, terminalni
longitudinélni radialni aplazie u syndromu
VATER anebo symfalangismus
proximélnich interfalangealnich /PIP/
kloubd a tzv. stoparsky palec u diastrofické
dysplazieaj.)

Morfologické, embryologické a
etiopatogenetické poznatky
jsou prehledné uvedeny v referatech

publikovanych ve stejném Cisle Casopisu
Pohybové Ustroji "Morfologické poznamky
k vyvoji axialniho systému a koncepce
vyvoje koncetin” (14) a "Genetika
koncetinovych vad" (42). Na tomto misté
bychom radi zddraznili, Ze typ malformace
je ur€ovan stupném embryonalniho vyvoje
konletiny (blastopatie jsou zavaZzné
malformace, které vznikaji v okamZziku
fertilizace a ryhovani vaji¢ka, embryopatie
jsou nejcastéji se vyskytujici malformace,
které vznikaji ve 4. - 7. tydnu po poceti - ve
stadiu organogeneze, fetopatie vznikaji
pozdéji v obdobi fetalni periody).
Zavaznost malformace odrézi stupefi
destrukce mezenchymu koncetiny a podle
zavaznosti se malformace rozdéluji na
hypoplazie, CasteCné aplazie a aplazie
(defekty nebo deficience). Vrozené
malformace koncetin mohou byt
nejriiznéjsiho typu a stupné a mohou se
navzajem sdruZovat. Malformace kongetin,
u kterych se predpoklada geneticky plvod,
vznikaji na zakladé endogennich vliv(l v
dobé koncepce zfejmé za spolulCasti
faktor( zevniho prostiedi. Tato kombinace
zevnich vlivd s vlivy dédicnymi dava
nekone€ny pocet moZnosti pro vznik
vrozené vady (85). Cilenym
anamnestickym vySetfenim je tfeba odlisit
vady vzniklé na zakladé uchylek polohy
plodu a zvySeného tlaku (mechanicka
komprese) na vyvijejici se koncetiny
béhem nitrodélozniho Zivota, tzv.
malpozice (deformace), které vznikaji az
ve fetdlni periodé. Proces, ktery vede k
intrauterinni deformaci, se nazyva
sekvence. U sekvence (napf
Robinova sekvence, Sprengelova
sekvence, Klippelova-Feilova sekvence) je
inzultem postizen z&klad jedné oblasti na
rozdil od syndromu, ktery se projevuje
postizenim vice organt ¢&i systémi
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(kde jde o priméarni geneticky zésah do

genomu). Fetalni obdobi je pro vznik
deformaci velmi vnimavé (vznikaji takto
napf. syndromy vrozenych kontraktur,
vrozenad luxace kyc&elnich kloubl
, Ppes equinovarus congenitus aj.).
Malpozi€ni vady mivaji pFiznivou
odpovéd na rehabilitaéni a ortotickou
1é¢bu. Malpozice vSak mlZe nepfiznivé
ovlivnit malformace koncetin vzniklé na
dédicném (napf. OCHD) nebo
teratogennim zakladé (blastopatie a
embryopatie /32/). Ve fetdlni periodé
vznikaji exogennim zasahem do
nitrodélozniho vyvoje plodovych obal(i tzv.
disrupce. Amniélni pruhy z poruSenych
plodovych oball mohou sekundarné
zplsobit  zaskrceni jiz vytvofené
koncetiny, mlzZe dojit i k intrauterinni
amputaci, jindy mohou vyvolat
jednostrannou syndaktylii nebo nékdy
mohou byt pfFi¢inou asymetrické
polydaktylie. Exituji i kombinované
disrupce a deformace jako napf. syndrom
kaudalniregrese. Zmény ve tvaru, strukture
a funkeni adaptaci kostry se daji pozorovat
jiz prenatalné (sonografické, fetoskopické
a radiologické vySetfeni) nebo béhem
postnatalniho vyvoje skeletu. U
osteochondrodysplazii (OCHD) dochazi
ke zméndm geometrickych a
mechanickych vlastnosti skeletu a
strukturni konfigurace kostni tkané vlivem
abnormalnich biochemickych charakteritik
na podkladé molekularné-geneticky
chvlivl a funkéni adaptace kosti (54).

Historicky vyvoj klasifikaci

Kritéria déleni vrozenych
kon€etinovych vad bylarozli¢na:

- deskriptivni - popisuje a
charakterizuje zevni znaky vad (1836 Fort,
1841 Otto, 1884 Polaion, 1886 Annadale,

1894 Young, 1932 Kanavel, 1939 Browne
(cit. sec. 18) 1964 Bunnel (6),

- etiologicka - nejstarSi klasifikace
pochazejici z roku 1832, kdy zoolog a
teratolog 1zidor Geofrey Saint-Hilaire (syn
slavného prirodovédce Etiena), v rozsahlé
publikaci o vrozenych vadach uvedl
terminy ektrodaktylie a ektromelie,

- embryologicka (1962 Hamilton, 1964
a1976 Swanson /75, 77/),

- morfogenetick& (1971 Warkany /87/,
1969 Willert a Henkel /88/ - tzv. dysmelie u
thalidomidovych embryopatii),

- topograficka a anatomicka - postizeni
skeletu koncetin s ohledem na lokalizaci
(1951 O’ Rahilly (64),1978 Guzanin (18)).

Ukazalo se, ze pro VKA nejlépe
vyhovuje rozdéleni anatomické, upresnéné
z hlediska genetického a teratologického.

V roce 1959 Lindemann et al.(41)
rozdélili longitudindlni defekty konCetin:
amelia (chybéni celé koncetiny), peromelia
(odpovida amputaénimu pahylu),
phocomelia (ruka nebo noha naseda primo
na pletenec ramenni nebo pénevni),
ectromelia (hypoplazie nebo aplazie prstd
nebo ruky).

V roce 1961 Frantz a O"Rahilly (16)
uvefejnili klasifikacni systém pro
koncetinové defekty, ktery je zaloZen na 3
Gvahéch:

1. defekt postihuje bud celou Sifi
koncetiny - tzv. transversalni defekt, nebo
pouze pre- Ci postaxialni stranu koncetiny -
tzv. longitudinalni defekt,

2. defekt mlze byt terminalni nebo
vmezefeny, defekt ruky mize byt centralni,

3. rozsah defektu je popisovan jako
amelia, hemimelia (peromelia), acheiria
nebo apodia, adactylia, aphalangia,
phocomelia.

Tato klasifikace se v3ak nehodi pro
thalidomidové embryopatie.
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V roce 1964 a 1966 Swanson (75, 76)
zvefejnil a rozpracoval klasifikaci
vrozenych vad ruky na zakladé poruch
embryonéalniho vyvoje vlivem
endogennich a exogennich vlivi. Na rozdil
od dfivéjsich klasifikaci je toto rozdéleni
zaloZeno na podobnosti defekt(.

V nésledujicich letech se o Klasifikaci
koncetinovych vad snaZi tito autofi:

V roce 1965 Burtch publikoval novou
klasifikaci koncetinovych poruch a v roce
1966 podrobil kritice klasifikaci Frantze a
O’Rahillyho (8), uverejnénou v roce 1961.

V roce 1966 Temtamy a McKusick
(83) rozdéluji koncetinové vady na sedm
zakladnich skupin:1. absence (deficitni
vady), 2. brachydaktylie, 3. syndaktylie, 4.
polydaktylie, 5. kontraktury, 6.
symfalangie, 7. zaSkrceniny.

V roce 1969 O"Rahilly (65) a nezavisle
na ném Swanson (76) rozdélili 1. skupinu z
hlediska teratologického na defekty
transversalni - longitudinalni - terminalni -
vmezerené.

Terminalni Vmezerené
= ]
\E > {_.,_-" -
N _//"F\ 1 \}-,_ N
[5) " i
5 = E g
c . i o]
E ™ "
l_

Longitudinélni
T
)
ke

Obr. 1. O"Rahilly- Swansonova klasifikace

Zazaklad schématu této subklasifikace
byla vzata kongetina v 6. tydnu vyvoje

intrauterinniho Zivota - obr. 1.

V roce 1969 Willert a Henkel v praci
"Klinik und Pathologie der Dysmelie" (88)
shrnuli své zkuSenosti z thalidomidovych
embryopatii. Mezi dysmelie fadi
longitudinalni defekty, které rozdélili na
horni (dolni) kongetiné do 4 hlavnich typ0:

. ectromelia - distalni forma - chybéni
nebo abnormality radidlni strany ruky,
radia a humeru (tibialni strany nohy;, tibie a
femuru). Autofi poukézali na existenci
disto-proximalni posloupnosti defektu
kosti v distalni poloviné koncetiny s
nejmirngjSimi formami ectromelie
formami s postizenim palce ruky, radialni
strany karpu a radia (palce nohy, tibialni
distalni formy defektd jsou spojeny s
defekty humeru (resp. femuru), kde se
defekt manifestuje v proximo-distalni
posloupnosti. Napf. zbyva dolni konec
humeru, ulna a ulnarni strana ruky (dolni
konec femuru, fibula a fibularni ¢ast nohy).

Na malformované koncetiné se
pozoruje retardace osifikace, defekty jsou
Casto bilateralni a symetrické. Horni
koncetiny mohou byt postiZzeny
samostatné, ale postiZeni dolnich koncetin
je vidy sdruZzeno s néjakym defektem
hornich koncetin.

2. ectromelia - axidlni forma

3. phocomelia

4.amelia

V roce 1978 Guzanin (18) uvefejnil v
Rozhledech v chirurgii "Klasifikéaciu
vrodenych vyvojovych chyb hornych
koncatin". Jeho cilem bylo zavést
jednotnou klasifikaci, ktera by pfispéla k
presnéjsi a dokonalejsi evidenci vrozenych
vad hornich koncetin - k
epidemiologickému sledovéni v riiznych
oblastech CSSR. Od 1.1.1965 se evidovaly
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podle zdravotnické statistiky pouze tyto
malformace konc¢etin:
polydaktylie,syndaktylie, synpolydaktylie,
hyperfalangie palce, talipomanus, amélie,
fokomelie a peromelie. Klasifikace byla
provedena z pohledu topograficko-
anatomického a defekty horni koncetiny
byly rozdéleny do 6 skupin a mnoha
podskupin i subpodskupin. Vychazi
pfevazné z klasifikace Frantze a
O’Rahillyho (16) a z klasifikace vrozenych
deformit ruky a predlokti, kterou v r. 1974
uverejnil H. Kelikian (25). Smé3uje feckou
terminologii s teratologickou klasifikaci
(defekty transversalni, longitudinalni
[centralni/, terminalni a vmezefené).
PFinosem jeho prace je i podrobny vycet
autorli, ktefi klasifikovali z rlznych
aspektl VKA v minulosti. Z naich autord
citoval prace NoZzarové (1951), Nejedlé
(1952) a Mikysky (1968).

Moderni koncepce klasifikace VKA

V roce 1975 Mezinarodni spolecnost
pro protetiku a ortotiku (International
Society for Prosthetics and Orthotics -
ISPO) usporadala mezinarodni pracovni
konferenci, kde byl navrzen mezinarodné
prijatelny terminologicky systém. Byla
pFijata tato zakladni doporuceni: 1. vylougit
z fectiny odvozené terminy, 2. priblizit se
amputacni terminologii u transverzalnich
defektd s pouzitim termind paZe, predlokti,
stehno, bérec apod., 3. u longitudinalnich
defektl uvadét chybgjici kosti formou
substantiva - humerus, radius, femur,
apod., adjektiva uzivat jako kvalifikatoru -
napf. carpus partialis radialis oznacuje, ze
radialni Cast karpu chybi.

Byl vypracovan plan teoretické a
klinické studie. Tyto studie mély ovéFovat
navrzenou novou terminologii, a to jednak
klinikami, které se prihlasily ke spolupraci,

jednak vybranymi odborniky. Na pra
ci se za Evropu zUcastnili Ctyfi Anglicané
(Day, Duthie, Edwards a Ring), dva
Skotové (Lamb a Mitchell) a étyfi Némci
(Henkel, Kuhn, Marqurdt a Willert), ze
zamori jeden Kanadan (Gibson) a devét
Ameri¢anl (Aitken, Swanson, Epps,
Kruger, Mayer, Stelling, Pellicore,
Setoguchi a Toms /Hadraba 1990 - osobni
sdéleni/).

V roce 1976 A.B. Swanson uverejnil
Klasifikaci vrozenych malformaci
koncetin (77), jez byla postupné pfijata
Americkou spolecnosti pro chirurgii ruky
(American Society for Surgery of the Hand
- ASSH), Mezinarodni federaci spole¢nosti
pro chirurgii ruky (International Federation
of Societies for Surgery of the Hand -
IFSSH), Mezinarodni spolecnosti pro
protetiku a ortotiku (International Society
of Prosthetics and Orthotics - ISPO) a v
roce 1978 byla Swansonova klasifikace
uznana jako standardni nomenklatura
Svétovou zdravotnickou organizaci (World
Health Organization - WHO).

Swanson vychazi z klasifikace Frantze
a O'Rahilly (16) a klasifikace Temtamy a
McKusicka (83), které respektuji
embryologické inzulty. Swansonova
klasifikace je v podstaté zalozena na
podobnosti defektd, subklasifikace urduji
zavaznost defektd. Deformity pouze
mékkych tkani se povazuji za mirnou
manifestaci urcité malformace.

VKA jsourozdéleny do sedmi hlavnich
kategorii, jeZ se jeSté dale  déli: 1.
chybny vyvoj Casti koncetin (zastava
VyVvoje, absence)

a) transversalni

b) longitudinalni

2. chybna diferenciace nebo separace ¢asti
koncetin

3. zdvojeni
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4. nadmérny rdist (gigantismus)
5. nedostateény rdst (hypoplazie)
6. syndrom vrozenych konstrikci
(amniotické zaSkrceniny)
7. malformace koncetin u kostnich
dysplazif agenetickych syndromda.
Terminalni defekty jsou bud
transversalni nebo longitudindlni,
vmezerené defekty byly vypustény, protoze
existence skutecnych vmezefenych defektl
je spornd (distdlné od vmezefené
longitudinani aplazie existuje vzdy jisty
stupeni Castecné aplazie ¢i hypoplazie
akralniho segmentu konCetiny  pozn.
autora).

Soucasné aspekty klasifikace VKA

V roce 1988 Dr. Day byl povéren
vyborem ISPO agendou "Télesné defektni
dite" a ve spolupraci s profesorem
Marquardtem publikaci novych poznatkd.

V roce 1989 H.J.B. Day navrhl
vypracovani ISPO registru s vyuZzitim nové
nomenklatury, kterd byla pfipravena
technickym vyborem I1SO (the
International Organization for
Standardization)/TC 168, Prosthetics and
orthotics a uverejnéna v Mezinarodnim
standardu 1SO 8548/1 pod néa
zvem Prosthetics and orthotics - Limb
deficiencies- Part 1: Method of descibing
limb deficiencies present at birth (98).
ISPO registr by mél umoznit ziskat
demografické znalosti o koncetinovych
defektech v rlznych zemich, pomoci
klinikdm a zemim k vypracovani statistik o
jejich feSeni i pomoci pFi planovani
poskytovani odpovidajici péce.

Metodika popisu koncetinovych
defektd pFitomnych pFi narozeni (98) ma
3omezeni:

1. omezuje se na defekty skeletu
koncetin, a to zejména na skupinu

chybného vyvoje - tedy na 1. kategorii
Swansonovy klasifikace,

2. defekty jsou popisovany pouze nana
bazi anatomickeé aradiologické,

3. byly vylouceny dfive uzivané fecké
terminy jako hemimelia, peromelia,
acheiria, apodia aj. pro nedostatek
preciznosti vyznamu a pro nesndze pfi
jejich prekladu do jazykd, které nemaji
vztah k feCtiné.

Defekty popisujeme bud jako
transverzalni nebo longitudinalni. U
transversalnich defektd se kondetina
vyvijela normalné az k pFislusné trovni, za
niZ jiz neexistuje Zadny skeletélni element,
i kdyZz zde mohou byt tzv. prostorové
brdécky (pupence). Takové defekty se
popisuji tak, Ze se uvadi ten segment, u
kterého rudiment koncetiny konci a pak se
popiSe Uroven spolu se segmentem, za
nimz jiz nejsou dal3i skeletalni elementy. Je
mozné pouzit dalsiho deskriptoru u ¢lankd
prstd k upfesnéni Urovné ztraty v oblasti
prstd (obr. 2). U longitudinalnich defekt(
se jedna o redukci nebo chybéni element
v pribéhu dlouhé osy konletiny a v
takovém pfipadé mohou existovat
normalni skeletalni elementy distalné od
postiZzené kosti nebo kosti. Longitudinalni
defekt popisujeme takto:

1. Podstatnym jménem nazyvame
postizenou kost nebo kosti v proximo-
distalni posloupnosti. Kost normalniho
tvaru na postizené koncetiné neni v popisu
uvedena.

2. Uvedeme, ktera z postizenych kosti
chybi Gplné nebo ¢astecné.

3. V pfipadé casteCného chybéni
(parciélniho defektu) urcime pFiblizné
velikost a pozici defektni Casti.

4. PoCet prstl by se mél stanovit v
souvislosti s metakarpy (metatarsy) a
prstovymi €lanky. PoCitame od preaxialni -
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radialni (tibialni) strany.
Obr.2
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5. Termin "paprsek" se uziva ve vztahu
k prislusnému metakarpu (metatarsu) a
jemu odpovidajicim lankam prstd.
Na pfipojeném obr. 2 a 3 jsou uvedeny
priklady pficnych (transversalnich) a
podélného (longitudinalniho) defektu a
navrhovany slovni a graficky zplisob jejich
zaznamu. Tuto metodologii klasifikacniho
postupu  zavedl H.J.S. Day, povéfeny
Mezinarodni organizaci ISPO agendou
"Télesné defektni dité" jako nastupce prof.
Marqurdta. Tento zplsob registrace je
pfehledny a vyuzitelny i pfi zaznamu
dalSiho oSetfovani ditéte. O novém
zplisobu registrace i o terminologickych
otazkéch bylo referovano |. Hadrabou na
celostatnim seminafi lékafd a

ortopedickych protetickych technikd v
Praze jiz v z&Fi 1989. Uvedena metodika
popisu kondetinovych defektl se zadala
uzivat ve vSech statech, které jsou cleny
organizaci ISPO aISO.

Obr.3
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Chybny vyvoj ¢asti nebo celé
kondetiny, prsti nebo jejich Gasti ve spojeni
se zaSkrceninami se dosud oznacuje podle
vySe absence bud' jako ektromelie, nebo
ektrodaktylie (oligodaktylie). Toto
rozliSeni je vyznamné z hlediska
genetického, i z hlediska etiopatogeneze.
Zatimcov 1. kategorii VKA (chybny vyvoj
Casti koncetin) jsou vedle vétSiny exogenné
podminénych vad i vady podminéné
autozomalné dominantné, autozomalné
recesivné i multifaktorialng, ve skupiné vad
spojenych se zaSkrceninami (6. kategorie)
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se jedné pouze o etiologii exogenni.

V roce 1978 Temtamy a McKusick
(84) predlozili Klasifikaci izolovanych
polydaktylii a syndaktylii zaloZzenou na
anatomickém pristupu. Na zakladé
pfevratnych molekularni
ch a embryologickych poznatkd byla v r.
1993 navrZzena Winterem a Ticklem
reklasifikace syndaktylii a polydaktylii
(89). Pro znacnou slozitost se tyto navrzené
klasifikace v klinické praxi neujaly. Na z&
kladé téchto Kklasifikaci se v praxi zacala
uzivat oznaceni upfesnujici lokalizaci vady
na skeletu ruky. Pro abnormalni separaci
prstl se uZivaji nazvy syndaktylie
preaxialni, mesoaxialni, postaxialni a
totalni (napf. u Apertova syndromu).
Lokalizaci zpfesiujici adjektiva preaxialni,
mesoaxialni a postaxialni se uzivaji
analogicky i pro popis vétSiho (mensiho)
podtu prstli - polydaktylie (oligodaktylie).
Polydaktylie i oligodaktylie mohou byt
spojeny s abnormalni separaci, a pak se
popisuji jako poly- nebo oligo-syndaktylie
preaxialni, mesoaxialni a postaxialni.

V roce 1997 Ogino na zakladé
klinickych a experimentalnich studii
modifikoval Kklasifikaci vrozenych
deformit ruky (tabulka 1, /63/), ktera byla
navrzena k pfijeti Mezinarodni

federaci spolecnosti pro chirurgii ruky
(IFSSH). Ogino vychazi ze Swansonovy
klasifikace vrozenych deformit ruky (77,
78, 79), rozliSuje ale 9 kategorii, z nichz
vétSina je rozdélena na dal3i podskupiny.
Na zakladé vyzkumu teratogennich
mechanism( ulnarnich a radialnich defektd
dospél k zavéru, ze longitudinalni defekty
(kromé centrdlniho defektu) jsou
zplisobeny deficitem mesenchymalnich
bunék nasledkem poskozeni jeSté pred
formaci koncetinového pupenu (59, 24).
Experimentalné indukoval polydaktylie,

syndaktylie nebo rozstép ruky plisobenim
stejnych teratogenl na embryo v rlizné
VYV0jové periodg, a to znamena, Ze patfi do
stejné teratogenni jednotky - *‘selhani
indukce prstovych paprskd' (60, 61).

Swanson fadi brachysyndaktylie do
skupiny nedostatecny rlst (undergrowth,
hypoplazie), pficny defekt do skupiny
chybna formace (chybny vyvoj €asti) -
vyvoj Casti a atypicky rozStép ruky
neklasifikuje. Blauth a Gekeler (5) na
zakladg klinickych pozorovani navrhli, aby
brachysyndaktylie, atypicky rozstép ruky a
transversani defekty ruky byly
klasifikovany do stejné kategorie (podle
Ogino /63/ do Kategorie IV. Nedostate€na
indukce prstovych paprskid). Podle
Swansonovy Klasifikace se trifalangeélni
palec samostatné nezarazuje. Trifalangeani
palec neschopny opozice se fadi k
radialnim defektlim. Podle Ogino et al. (62)
opozice schopny trifalangealni palec mlize
vznikat jako vysledek nelplné faze
zdvojeného palce.

Tabulka 1. Klasifikace vrozenych
deformitruky podle Ogino -1997 (63).

Kategorie I. Nedostate€na - chybnéa

formace G4sti(zastava vyvoje)

A. Transversalni defekty (tzv.
symbrachydaktylie /Blauth a
Gekeler/)

B. Longitudinalni defekty

C. Fokomelie

D. Chybéni Slach nebo svall

E. Chybéni neht( a kiize

Kategorie Il. Nedostate¢néa - chybna
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Diferenciace Casti

A. Synostozy

B. Luxace hlavicky radia
C. Synfalangismus

D. Kontraktury

E. Tumory

Kategorie I11. Zdvojeni

Aaletrif

APolydaktyliepatce

B. Polydaktylie maliku

C. Opozice schopny trifalangedlni palec
(bez jinych anomalii)

D. Zrcadlova ruka

Kategorie IV. Nedostate¢nd indukce

7 o
nrstovveh-napnks kl

Protovych pupl IO

A. Mékké tkané
B. Skeletélni

Kategorie V. Nadmérny rst -

gigantismus
A. Makrodaktylie
B. Hemihypertrofie

Kategorie VI. Nedostate¢ny rist -

hypoplazie

Kategorie VII. Syndrom
konstrikénich pruh

Katerogorie VI11.Generalizované
skeletalni abnormality a syndromy

Kategorie IX. Ostatni

1 000-C 1

V1oce 1998 Smrtkaa Dytevsky (70
navrhli klasifikaci pro vrozené anomalie
flexorovych Slach na zé&kladé
embryonalniho vyvoje flexorového
komplexu.

Incidence

Vrozené koncetinové vady a
malformace ruky se vyskytuji relativné
Casto. Zfejmé prvni statistické zpracovani
vyskytu vrozenych vad pochazi od Bircha-
Jensena v Dansku z roku 1949. Nalezl
celkem 625 pacientd s malformaci rukou,
tj. jeden postizeny pfipadal na 6438
obyvatel Déanska. Jeho soubor ale
nezahrnoval polydaktylie a syndaktylie (2).
Conway a Bowe (9) sledovali v letech 1932
- 1945 vyskyt vrozenych vad ruky u déti
narozenych v New Yorku. Udavaji
frekvenci vyskytu jedné malformace na
626 zivé narozenych déti. V CSSR byla
povinna registrace v3ech vrozenych vad od
roku 1965. Podle statistickych hlaSeni
frekvence vyskytu vrozenych vad ruky ze
zaCatku osmdesatych let pfipadala jedna
malformace na 744 Zivé narozeny
ch déti (47). V roce 1982 VVybor pro vrozené
malformace  Mezinarodni federace
spoleCnosti pro chirurgii ruky uvedl
incidenci pfiblizné 11 anomalii na 10 000
obyvatel. Tyto Udaje byly ziskany ze
statistik 7 center ve Velké Britanii,
Japonsku a USA (cit. sec. 23). NejCastéji se
vyskytujici izolované anomalie ruky jsou
syndaktylie (1 : 2000 Zivé narozenych déti),
polydaktylie (preaxialni se vyskytuje asi 1 :
3000, postaxialni asi 1 300 Zivé
narozenych déti /cit.sec. 23/), vrozené
amputace (incidence 6,8 : 10 000 /90, cit.
sec. 23/), kamptodaktylie (podobna
incidence jako u vrozenych amputaci /15/),
klinodaktylie (incidence Kirnerovy
deformity se odhaduje na 1 : 410 Zivé
narozenych /10/), defekty jako nasledek
amnialnich zaSkrcenin konéetin (incidence
se uvadi 1 : 15 000 narozenych déti /66/ a
manus vara (vyskyt 1 : 100 000 /15, 92/).
Vyskyt vrozenych malformaci koncetin
(vCetné rukou a nohou), které se vyskytuji
jako soucast genetickych syndromd,
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kombinovanych dysmorfickych vad nebo
kostnich dysplazii je raritni. Terminem
dysostéza se oznaCuji jednak vrozené
malformace jednotlivych kosti (koncetiny)
nebo vice kosti (hrudnik, pater aj.) a jednak
ziskané malformace skeletu vlivem zanétu,
Urazu, ozéreni apod. Incidence vrozenych
dysost6z se odhaduje v rozmezi 0,1 - 1 :
1000 Zivé narozenych. Termin dysplazie je
odvozen od "disordered growth" a
vyjadfuje se jim symetricka porucha
vyvoje celé kostry. Primérna incidence
kostnich dysplazii (osteochondrodysplazif)
podle svétovych statistik se uvadi 0,30 -
0,45:1000 Zivé narozenych déti (22).

MATERIAL AMETODY

V letech 1994 - 1999 bylo u souboru
283 pacientl diagnostikovano 50
nozologickych jednotek generalizovanych
abnormalit skeletu (KD, kombinovanych
vad a genetickych syndromi)s
typickymi(patognomonickymi)
koncetinovymi vadami(tabulka2a3).

P¥i mezioborové spolupraci se
osvédcilo uzivat pro popis defektd,
vyznacujicich se chybnou formaci ¢asti (1.
skupina Swansonovy Kklasifikace),
schematicky graficky zdznam aplazie se
slovnim popisem (obr. 1,2), doporuceny
Dr. Dayem (11). Jiz v pfedchozich letech
jsme propracovali a zavedli komplexni
pristup k diagnostice a terapii déti s
vrozenymi vadami pohybového aparatu,
zaloZeny na tymové mezioborové
spolupraci (54). Diagnostika kostnich
dysplazii (OCHD) byla zaloZzena na
klinicko-radiologickém vySetfeni celého
skeletu v ristovém obdobi.Pro zafazeni do
nozologickych jednotek byly pouZity
znamé atlasy konstitunich kostnich
chorob a genetickych syndromd (napf. 27,

91, 94). V pozdéjSim véku bylo rtg
vySetfeni opakovano cilené podle
postizenych oblasti a slouzilo hlavné k
indikaci operacni 1é¢by. Kombinované
dysmorfické vady byly diagnostikovany
dle syndromologickych projevil (94, 44,
48, 52, 53 aj). VKA u generalizovanych
poruch a syndroml byly radiologicky
verifikovany a redukéni defekty byly
graficky zaznamenany. Rist,
proporcionalita a nestejna délka koncetin
byla vzdy hodnocena antropometrickym
vySetfenim ve spoluprdci s klinickym
antropologem. Tzv. "telerentgenogramy"
(rtg snimky obou dolnich koncetin ve stoje
na filmy 40 x 80 cm) vyuZivdame k
upfesnéni proporcionality segmentd
zejména dolnich koncetin pfed planovanou
operacni lécbou. PF¥i indikaci
prolongacnich operaci anebo epifyzeodézy
pracujeme s klinickou praxi osvédcenymi
predikénimi metodami, kterymi lze
pfedpovédét pravdépodobnou vysku v
dospélosti i délku segmentd hornich a
dolnich koncetin. Tyto metody vcetné
literarnich odkaz( jsou publikovany v
plvodni praci "'Predikce rlstu a zkrat(
segmentd u kondetinovych vad"
(Zemkova D, Mafik 1./93/) ve stejném Cisle
Casopisu. Pacienti s nediagnostikovanymi
genetickymi syndromy a kostnimi
dysplaziemi jsou prezentovéani na
spolecnych seminafich za Gcasti Doc. Dr.
Med. K.S. Kozlowského, M.R.A.CR.,
pfedniho odbornika v diagnostice
skeletélnich vad ze Sydney (The New
Children”s Hospital, PO Box 3515
Parramatta NSW 2124, Australia). Vzdy
byl kladen dlraz na zjistovani
pfidruzenych vrozenych vyvojovych vad
(VVV) skeletu i jinych systém(. V téchto
pfipadech kromé specializovaného
ortopedického vysSetfeni byla indikovéana
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dal3i odborna vy3etfeni, napf. pediatricke,
kardiologické, nefrologické, neurologické
(vCetné EEG, CT, EMG a MRT), vySetfeni
plastickym chirurgem, neurochirurgem a
dalSimi odborniky. Rodindm bylo vzdy
nabidnuto a ve vétsiné pripadl se
realizovalo genealogické a genetické
vySetfeni vcéetné dermatoglyfického,
kterym byly &asto odhaleny
mikrosymptomy u ostatnich ¢lenl rodiny
(42,37, 39).

Standardni 1é¢ebné metody pouzivané
u koncetinovych vad a ruky jsou uvedeny
jednak v mnoha ucebnicich ortopedické
chirurgie a chirurgie ruky (napf. 3, 4, 6, 12,
13, 25, 31, 57, 72, 80, 81, 82), jednak jsou
rozptyleny v cCasopisech s tématikou
ortopedické a plastické chirurgie a
chirurgie ruky (napf. 46, 49, 50, 51, 52, 53,
70, 71, 73). Podrobné byly zpracovany i v
disertaCni praci prvniho autora (48).

PFi rekonstrukcich dlouhych kosti
koncetin (ruky, nohy) byly provadény
korekeni pFipadné viceGetné osteotomie,
fragmenty se fixuji nitrodfefovymi hieby
(nebo Kirschnerovymi draty, nové

se uzivaji elastické implantaty jako
Prévotovy hfeby) nebo zevnimi fixatory
(Wagner, Ortofix, llizarov), které
pouzivame i pfi prolongaci koncetin. P¥i
indikacich k operaénimu léCeni
nestejné délky koncCetin se vyuZivaji
antropologické a biomechanické poznatky
(55, 56), respektujeme fysiologickou osu
konCetiny (vCetné torse) a spravnou
kloubni kongruenci zejména v rlistovém
obdobi u dolnich kongetin. K vyrovnani
mensich zkratl dolnich kondetin byla s
Uspéchem pouzita perkutanni metoda
epifyzeodézy podle Macnicola (46).

Soucasti komplexniho IéCeni a péce
byla a je individualné vedena léCebna
rehabilitace (IéCebnd télesna vychova,

fyzikalni terapie, ndcvik sobéstacnosti a
IéCba praci €i hrou) a ortoticko-protetické
oSetfeni (tzv. technicka rehabilitace /28/)
véetné psychologické podpory pacienta a
jeho rodiny, socialni, vychovné
(pedagogické) a pracovni rehabilitace (29,
30). V predoperacni pFipravé je nutné
nauCit pacienty (déti i dospélé) pouZivat
dlahy €i ortézy, aby si zvykli narezim, ktery
od nich bude vyZadovan po
rekonstrukénim vykonu. Odlisné je
dlahovéani a ortézovani horni a dolni
konCetiny. U dolni koncCetiny je cilem
ortotického oSetfeni ziskani stability pro
stoj a nacvik chlze. NejCastéji uzivame
rigidni plastové polohovaci nebo
dynamické ortézy zhotovené podle
sadrového otisku aktualniho stavu a
rozsahu pohybu. U ortéz, navrZenych
Sarmientem, je snahou soucasné odlehcit,
retinovat a mobilizovat s cilem zabranit jak
ztuhnuti v kloubech, tak oslabeni nebo
zkréaceni svalll. V poslednich 3 letech jsme
vyvinuli polohovaci korekéni ortézy s
nastavitelnym predpétim, které uzivame
pfedev§im pro korekce deformit a
kontraktur dolnich koncetin ve frontalni i
sagitalni roviné (50). U horni koncetiny je
podstatny pohyb v prostoru, ktery zajist
uje vice €i méné i konCetina zkracena s
omezenou funkci. Pro Kkontraktury a
deformity rukou vyrabime ortézy a dlahy
na tfibodovém principu z novych materiald
(plastll) jako jsou polorigidni (pruzny)
SoftCast, rigidni Scotchcast a jejich
kombinace CombiCast (vyrabéné firmou
3M). Cilem je umoznit nebo zlepSit ichop a
manipulaci postizenou rukou (19, 20, 69).

VYSLEDKY
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V tabelarnim prfehledu jsou uvedeny
diagnostické vysledky, koncetinovéa
symptomatologie a aplikované
terapeutické postupy u souboru prevazné
détskych pacientd - tabulka 2a3.

Genetické vySetfeni, stanoveni
dédicnosti a rizika opakovéani vady v rodiné
bylo provedeno téméF u vSech pacientd
souboru. V indikovanych pfipadech byla
roding zajiSténa prenatalni diagnostika
(ultrazvukové monitorovani vyvoje plodu,
amnmiocentéza, biopsie choriovych kikd,
fetoskopie, fetalni rentgenografie,
molekularné-genetickeé vysetrent).

Patognomonické dermatoglyfické
zmeény byly definovany napf. u Turnerova
syndromu (34), diastrofické dysplazie,
arthrogryposis multiplex congenita (52,
53), symfalangismu, achondroplazie,
Polandova-Mdbiova syndromu (43) a u
chorob z chaotického rlstu pojiva
(exostézova choroba, enchondromatéza
aj.). lzolované koncCetinové vady maji
odchylny dermatoglyficky reliéf ve shodé s
obecnymi zékonitostmi rlstu a vyvoje
papilarniho terénu dlané a plosky nohy (35,
36, 39, 38). U jednostrannych vad zdravou
koncetinu povaZzujeme za intraindividualni
kontrolu. U konCetinovych vad patfici
ch do 1. skupiny Swansonovy klasifikace
(zastava vyvoje) dermatoglyfy ukazuji na
poruchu formace a segmentace
skeletalnich Casti a uzce koreluji s
rGstovymi silami uplatiujici
mi se v embryogenezi v dobé vzniku
papilarnich linii. U biomechanicky
extrémni zjednoduseni papilarnich vzord.

Koncetinovd symptomatologie,
uvedena v tabulce 2 a 3, obsahuje témér
vSechny skupiny izolovanych
koncetinovych vad  citovanych v
klasifikaci podle Swansona (77) i Ogino

(63). Neékteré diagnostické a lecebné
metody a vysledky byly jiz publikovéany
jako kasuistiky a plivodni préace (52, 53, 54,
50). Vzacné se vyskytujici makrodaktylie
(zafazované do 4. Swansonovy skupiny)
postihuji na rukou i nohou nej¢astéji 2. a 3.
prst.Na nohou byly feSeny vyhradné
amputaci paprskd, prstl nebo ¢lankd prstd.
Hypoplazie rukou (v€etné AD dédicnych
brachydaktylii) byly diagnostikovany jako
soucast symptomatologie nékterych
generalizovandch abnormalit skeletu a
syndrom@. Mutilujici postizeni rukou
nasledkem amnialnich konstrikci bylo
feSeno separaci a prohloubenim meziprsti.
Viem pacientdm s VKA pfi
generalizovanych abnormalitach skeletu
zajiStujeme dlouhodobé sledovani a
komplexni léCeni pfed i po operacnich
vykonech. Mnoho déti je jiz dospélych, a
tak pfi individualné planovaném etapovém
operatnim IéCeni, které vyuZiva recentni
biomechanické poznatky (55, 56),
vyuzivdme cely rozsah operacnich metod
ortopedicke a plastické chirurgie pro déti i
dospélé. Korekce a prolongace pomoci
zevnich fixator( jsme pouzili na horni
konceting pfi léCeni Madelungovy
deformity ruky (korekce a prolongace
distalniho radia) a u vhodnych pfipad(
manus vara congenita (prolongace radia).
Na dolni koncetiné jsme prolongacni léceni
indikovali zejména u PFFD a komplexu
FFU (49, 51). Prodlouzeni femuru nebo
bérce 0 10 cm v jedné etapé je jiZ realitou.
WuZivdme jak osteotaxi (na beérci s
vyhodou ve 2 (rovnich) tak distrakéni
epifyzeolyzu. Touto technikou jsme
realizovali prodlouzeni o 18 cm v oblasti
proximalni tibie u 13 letého chlapce s
komplexem FFU béhem 9 mésicd.
Rehabilitacni léCeni v pfed a
pooperacnim obdobi bylo zpravidla vedeno
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Tabulka 2. Kongetinova symptomatologie u kostnich dysplazii.

KOSTNI DYSPLAZIE POCET PRENOS
1. Achondroplazie 36 AD
2. Metatropicka dysplazie 2 AD
AR
3. Chondroektodermalni dysplazie (Ellis - Van Creveld) 3 AR
4. Diastroficka dysplazie 3 AR
5. Spondyloepifyzarni dysplazie s brachydaktylif 3 AD
6. Sticklerova dysplazie (Arthro-ophtalmopathia) 1 AD
Heterogenni
7. Pseuodoachondroplazie 9 AD
8. Chondrodysplasia punctata (Conradi - Hunermann) 3 AD
AR
9. Dyschondroosteosis (Leri - Weil) 5 AD
10. Kranioektodermalni dysplazie (Hallermann - Streif - 2 AR
Francois)
11. Trichorinofalangedlni dysplazie - typ 1 4 AD
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KONCETINOVE SYMPTOMY

LECENI

1. Hypermobilni kratké prsty rukou a nohou,
ruka tvar trojzubce, brachydaktylie typ E,
digiti supraducti nohou

Prolongace hornich a stfednich segmentt
koncetin, korekce varozity a malpozice bérctl

2. Omezeni kloubni pohyblivosti,
brachydaktylie typ E

Fyzioterapie (LTV), koncetinové (trupové)
ortézy

3. Postaxialni polydaktylie, dysplastické
nehty, flze karpalnich kdstek, konické epifyzy
¢lankd prst, rizomelicka brachymelie

Amputace nadpodetnych prstl nebo paprski
rukou a nohou

4. Symfalangismus PIP (DIP) kloub( rukou,
hypermobilni tzv. stopafsky palec rukou,
pedes EQV bilaterales

Operace rebelujicich pedes EQV, flekénich
kontraktur kolennich, kyéelnich kloub
(jenostranna artrodesa kycle, individualni
TEP), ortézy DK

5. Brachydaktylie nohou typu E, digiti
supraducti

IndividudIni nebo speciélni vlozky do bot,
ortopedicka obuv

6. ZvétSeni loketnich a kolennich
kloubl,hyperlaxicita,dysplazie hlavic
femurd, proximalni radioulnarni synostdza,
predCasna osteoartroza

Fyzioterapie, derotacni osteotomie predlokti s
cilem semisupinace na jedné a semipronace na
druhé strané

7. Hypermobilni kratké prsty, brachydaktylie
typ E, vrozend luxace ¢é3ky, genua vara seu
valga

Korekéni ortézy, korekéni osteotomie v oblati
kolene a v supramaleoléarni krajing, plastika
dislokované ¢ésky

8. Kontraktury kloubd kongetin,
brachydaktylie, zkraceni stejnostranné horni i
dolni koncetiny (strukturalni skoliosa)

Korekéni a prolongaéni operace DK,
ortopedicka obuv (vyrovnani nestejné délky
DK)

9. Mesomelické zkraceni HK i DK, varosita a
malpozice bércl, Madelungova deformita
predlokti

Korekéni osteotomie a prolongace bércl
pripadné pfedlokti

10. Akromezomelické zkraceni HK i DK,
brachymetakarpalie 5. paprskd,
brachymetatarsalie 2. a 3. paprsku, egyptsky
typ nohy s dlouhym palcem, koZni syndaktylie

Individualni vloZky do bot, ortopedicka obuv

11. Brachyklinodaktylie rukou a nohou
(telobrachydaktylie palcl), konické epifyzy
¢lanka prstl, coxa vara gravis, osteopordza

Individualni vloZky do bot, ortopedicka obuv,
v pozdéjSim véku korekEni osteotomie
proximalnich fem(rt, TEP
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KOSTNI DYSPLAZIE POCET PRENOS

12. Brachydaktylie typ E* 3 AD
heterogenni

13. Akrodysostéza 2 AD

14. Kleidokranialni dysplazie (40) 3 AD

15. Osteodysplastie (Melnick - Needles) 1 XLD

16. Larsen{v syndrom (33) 1 AD,AR

17. Mukopolysacharidéza typ Il, IlIA, IVB, 7 AR, XLR

Vl,oligosacharidézatyp Il1alll

18. Osteogenesis imperfectal - 1V. Typ 45 AD,AR
heterogenni

19. Meloreost6za 1 Sporadicky

20. Osteoektazie s hyperfosfatazii 1 AR

21. Kraniometafyzarni dysplazie - mirny typ 2 AD
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KONCETINOVE SYMPTOMY

LECENI

12. Brachydaktylie typ E, zkraceni metakarptl
ametatarz( (digiti supraducti)

Individualni vlozky a ortopedicka obuv

13. Hypermobilni kratké prsty.
Brachytelefalangie, konické epifyzy,
dezaxace v oblasti kolennich kloubd

Korekéni ortézy, korek&ni osteotomie v
oblasti kolennich kloubt, talokalkanearni
artrodéza

14. Aplazie nebo CasteCné aplazie (lateralni
¢ast) klickl, kozni syndaktylie,
planovalgozita nohou, iregularni osifikace
ruky, pseudoepifyzy

Osteosyntéza kliku, individualni vlozky a
ortopedicka obuv

15. Siroké palce rukou, dysplazie nehtt,
zakfiveni dlouhych i  kratkych kosti,
kortikalni defekty dlouhych kosti a Zeber

Korekéni osteotomie s prolongaci

16. Mnohocetné luxace,skoliosa, nadpocetné
karpalni kosti

Operalni l1éCeni luxace kolennich (kycelnich)
kloubl, pes EQV, ortézy s limitovanym
kolennim kloubem, korzet

17. Kréatké cylindrické prsty v drapovitém
postaveni (pseudokamptodaktylie PIP i DIP
kloubl rukou), na RTG tzv. dysostosis
multiplex

Korekeni ortézy koncetin ev. trupu, vyjimecné
korekéni osteotomie DK

18. Hypermobilni §tihlé prsty, desaxace po
frakturéch, sniZzeni nebo zvy3eni kortikéIniho
indexu

Ortézy dle Sarmienta, ortézy s kolennim a
hlezennym kloubem, korzety, kalciotropni
léky, korek&ni segmentéarni osteotomie DK i
HK, talokalkanearni artrodéza

19. Zména rozsahu pohybu postizené
koncetiny, zkraceni, pfedasna osteoartrdza,
brachydaktylie typu E

Ortézy s limitujicimi klouby, individualni
vloZzky a ortopedicka obuv k vyrovnani
nestejné délky koncetin

20. Zakfiveni dlouhych kosti koncetin, na
RTG tubularni tvar dlouhych i kratkych kosti
(subperiostalni apozice), enormni rozSiteni
kortikalis, fraktury

Ortotické léCeni, korekeni (segmentarni)
osteotomie

21. Dezaxace a malpozice DK, na RTG
metafyzarni zmény

Ortézy DK, individualni vlozky do bot,
korekéni osteotomie v oblasti kolenniho a
hlezenného kloubu
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KOSTNI DYSPLAZIE POCET PRENOS
22. Caffey disease s prenatalnim zacatkem 1 AD?
23. Mnohocetné kartilagindzni exostozy 11 AD
24. Enchondromatéza (Ollier, Maffuci) 3 Sporadicky
25. Osteolyzy - metatarzalni a interfalangealni 1 AR
26. Nail patella dysplazie (osteoonychodysostdza) 4 AD **
CELKEM 157

* Brychydaktylie typ E mdZze byt soucasti rliznych
syndromil, vétdinou AD dédiénych
** Nail patella dysplazie - Gzk& vazba na ABO systém
(kréatké raménko chromozomu 6)
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KONCETINOVE SYMPTOMY

LECENI

22. Vfretenovité rozsifeni kratkych nebo
dlouhych kosti koncetin, postizeni jedné nebo
vice kosti, na RTG hyperostéza (enormni

rozsifeni kortikalis)

Hematologické léCeni (transflze erytromasy),
spontanni remodelace ad integrum

23. Brachyklinodaktylie prstli rukou a nohou
dle lokalizace ekchondromu

Ablace exostoz,
epifyzeodéza

korekéni osteotomie,

24. Zdufeni PIP i DIP kloubl vétSinou
jednostranné, drapovité postaveni prstd s
omezenym rozsahem pohybu, na RTG
vostinovité cystické enchondromy falang a
metakarpl

Wijimecné exkochleace enchondromu rukou,
korekéni osteotomie, prolongace,
epiphyseodéza nepostizené DK

25. Osteolyza metatarzd a falang nohou,
pistéle, osteomyelitida

Individualni ortopedickd obuv, amputace
paprsk{, amputace bérce

26. Dysplazie nehtl rukou a nohou, aplazie
nebo hypoplazie ¢ésky (lateralni dislokace),
na RTG patella bipartita, luxace hlavicky
radia, symetrické exostézy panevnich kosti
(iliac horns)

Plastika dislokované ¢ésky
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Tabulka 3. Koncetinové vady u kombinovanych (dysmorfickych) a genetickych

syndrom( véetné VCHA.

KOMBINOVANE VADY, GENETICKE POCET PRENOS
SYNDROMY (vCetné VCHA)

1.PFFD (51, 93)) 12 Polygenni
sporadicky

2.FFU komplex (49, 93) 15 Polygenni
3.FTR komplex (71) 6 Polygenni
4. Artrogrypézaklasicka (52) 8 Polygenni,

AR,AD
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KONCETINOVE SYMPTOMY

LECBA

1. Zkrat femuru o vice nez 30 % (stupnice
zavaznosti dle Hamanashiho [1980] nebo
Pappase [1983]), flekéné abdukéni
kontraktura kycelniho (i kolenniho)
kloubu,varozita, retroverze krckd,
fragmentace a opoZzdénd osifikace,
pridruZzené koncetinové anomaélie
(syndaktylie, oligosyndaktylie, dysplazie
kolenniho kloubu aj.)

Vyrovnédni nestejné délky DK
ortopedickou obuvi (ortoprotézou),
epifyzeodéza zdravého femuru,
stabilizace kyc€elniho kloubu (osteotomie
panve + proximalniho femuru) a
prolongace femuru (i bérce), stabilizace
kyCelniho kloubu (fize rudimentalniho
femuru s panvi) a rotacni plastika (Van
Nes)

2. Zkrat bérce (az 25 cm), hypoplazie az
aplazie fibuly (fibrokartilaginozni pruh),
syndaktylie nebo oligosyndaktylie ruky,
oligosyndaktylie nohy (chybéni
fibularnich paprsk(), talokalkanearni
koalice a equinovalg6zni kontraktura
nohy, hypoplazie femuru

WWrovnani délky DK individudlni obuvi
(ortoprotézou), amputace nohy dle
Symeho a oSetfeni protézou bércového
typu, posterolateralni uvolnéni nohy
(resekce fibrokartilagenézniho pruhu) a
prolongace bérce (ve dvou Urovnich),
epifyzeélni distrakce proximalni tibie,
korekéni osteotomie,  proximalni
epifyzeodézazdravé tibie a fibuly

3. Hypoplazie, €astecna aplazie nebo
aplazie tibie, proximalni dislokace fibuly,
chybéni distalniho nebo proximalniho
konce tibie, tibializace fibuly,
tibiofibularni diastaza, zkrat bérce a
flekéni kontraktura kolene, pfidruzené
vady - oligosyndaktylie ruky, centralni
rozStép ruky, zrcadlova noha, EQV
deformitanohy aj.

Exartikulace v kolennim kloubu u tibialni
aplazie, rekonstrukce tibiofibularni
diastazy, EQV nebo zrcadlové deformity
nohy, prolongace bérce, proximalni
epifyzeodéza zdravé tibie a fibuly,
ortopedicka obuv (ortoprotéza)

4. Symetrické ztuhnuti (grypdza)
nékolika kloubll od narozeni, smazani
tvaru postizenych kloubd a svald, pedes
EQV, pterygia, chybéni typickych
koznich ryh, drapovité rigidni prsty
rukou, symetrickd aplazie prvnich
paprsk( rukou, biomechanicky
vyznamna porucha funkce velkych
kloubl HK i DK, formy s predilekci
postizeni HK nebo DK

Rehabilitacné-ortotické IéCeni kontraktur
od narozeni, operacni feSeni EQV
deformit, exten¢nich kontraktur
loketnich kloubt, flekénich kontraktur
kolennich kloubd, jednostranna artrodéza
zapeésti, svalové transpozice s cilem flexe
v loketnim kloubu a zlepSeni schopnosti
sebeobsluhy
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KOMBINOVANE VADY, GENETICKE POCET PRENOS

SYNDROMY (véetné VCHA)
5. Artrogrypdzadistalni typ (53) 1 AD
6. Freeman(v-Sheldon(v syndrom 4 AD

(whistling face)

7. Holtové - Oramiiv syndrom 1 AD

8. TAR(K) syndrom 5 AR )
heterogenni

9. VATER(L) syndrom 3 AD
sporadicky

10. RussellGv - Silver(iv syndrom

11. Greiglv syndrom
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KONCETINOVE SYMPTOMY

LECENI

5. Palec sevieny do dlané, rebelujici
pedes EQV, ostatni velké klouby koncetin
méné postiZzeny

Rehabilitatné ortotické 1é¢eni od
narozeni, operace pedes EQV (Casto
astragalektomie), osteotomie tarsu, troji
artrodéza, talokalkanearni artrodéza,
rekonstrukce palce sevieného do dlané

6. Palec sevieny do dlané, flekéni
kontraktura 2.-5. prstu v
metakarpofalangealnim kloubu, ulnarni
deviace rukou, obli¢ejova stigmatizace,
vrozeny strmy talus (VST)

Rehabilitacné-ortotické Iéceni kontraktur
rukou, u VST nperitalarni uvolnéni,
repozice talonavikularniho kloubu,
artrodéza talokalkanearniho kloubu

7. Longitudinalni radidlni hypoplazie | Rehabilitaéné-ortotické légeni,
(manusvara), VCC prolongace radia
8. Trombocytopenie (vysoka kojenecka | Rehabilitaéné-ortotické léceni,

umrtnost), symetrickd vmezefena aplazie
radialni (instabilni manus vara),
dysplazie kolennich kloub s instabilitou
(chybéni meniskd, vazl, vyjimecné
fibrokartilaginézni ankylé6za),
malpozice, varozita DK, luxace ky¢li

centralizace ruky, operace kycelnich a
kolennich kloubd, EQV deformit,
korekéni osteotomie v oblasti kolenniho
kloubu (klinovité, derotacni)

9. Vertebralni defekty, analni Atrézie,
TracheoEofageélni pistél s atrézii
ezofagu, Renalni dysplazie, symetricka
terminalni Radiélni jednostranna aplazie
(instabilni manus vara)

Rehabilitacné-ortotické 1écCent,
centralizace ruky, policizace 2. nebo 4.
prstu ruky

10. Lymfangiektatické edémy hibetl
rukou a nohou, rohlickovité malicky,
pedes planovalgi, orofacialni
stigmatizace, kratkd postava,
disproporcionalita

Rehabilitacné-ortotické Iéceni

11. Symetricka postaxialni polydaktylie
HK i DK, klinodyktylie, kratké postava,
kraniofacialni stigmatizace

Amputace nadpocetnych prstl
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KOMBINOVANE VADY, GENETICKE POCET PRENOS
SYNDROMY (véetné VCHA)

12. Sprengelova sekvence (izolované nebo Castéji 6 AD
v kombinaci s Klippel - Feilovym syndromem)
13. Waardenburgdv syndrom(cephalosyndaktylia) 2 AD
14. Spondylokostalni/spondylotorakalni dysplazie 7 AD/AR
15. Polanddlv - Mébius(iv syndrom (43) 5 AD
16. Turnerdv syndrom 8 45,X0
17. Downlv syndrom 2 trisomie 21
18. Angiodysplazie (Klippellv - Trenaunay(v 1 Polygenni

syndrom)
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KONCETINOVE SYMPTOMY

LECENI

12. Wsoky stav lopatky s poruchou
funkce ramenniho kloubu a skolidzou, i
oboustranné postizeni, €asta kombinace s
anomaliemi obratl(i a zeber

Uvolnéni a stazeni lopatky (segmentarni
osteotomie Klicku jako prevence parézy
brachiélniho plexu)

13. Jednostranny vysoky stav lopatky,
kontraktury loktll, syndaktylie rukou
(nohou), kraniofacialni stigmatizace

Uvolnéni a stazeni lopatky (segmentarni
osteotomie klicku jako prevence parézy
brachialniho plexu)

14. Jednostranny vysoky stav lopatky,
preaxialni polydaktylie nohou

Uvolnéni a staZeni lopatky (segmentarni
osteotomie klicku jako prevence parézy
brachialniho plexu), amputace
nadpocéetnych prstld (paprskd),
rehabilitacné ortotickeé léCeni

15. Syndaktylie rukou a nohou,
synbrachydaktylie

Rehabilitacné-ortotické léCeni, separace
prstd rukou

16. Lymfedém dorsa rukou a nohou u
kojencd, zkraceni 4. a 5. metakarpl,
rohlickovité deformace maliki rukou,
vrozena luxace ¢éSky, kraniofacialni
stigmatizace, cubiti valgi et genua valga,
Madelung. deformita,disproporcionalni
zkraceni dolniho segmentu téla,
opozdéné uzavirani rlstovych $térbin,
osteopordza

Plastika luxace ¢éSky, medialni rotace
quadricepsu, korekéni suprakondylicka
osteotomie femuru, transpozice lig.
patellae, rdstovy hormon nebo
prolongace DK u dospélych

17. Tézka kloubni hyperlaxicita, Ctyfprsta
dlafiovd ryha, vrozena luxace C€ésky,
luxace kycle, pes EQV

Plastika luxace CéSky, medialni rotace
quadricepsu, korekéni suprakondylické
osteotomie femuru, transpozice lig.
patellae

18. Venektazie a arteriovendzni
anastomozy, hyperplazie (prerdst dolni
koncetiny, makrodaktylie), hypoplazie,
kontraktury kloub, kladivkovité prsty

WWrovnani délky DK upravenou obuvi,
epifyzeodéza  delSi dolni koncetiny,
prologace kratsi DK, amputace prstd
(paprskd), dolni kondetiny v rlizné drovni
snaslednym protetickym oSetfenim
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KOMBINOVANE VADY, GENETICKE POCET PRENOS
SYNDROMY (véetné VCHA)

19. Neurofibromato6za - typ 1 9 AD

20. Syndrom amnidlnich konstrikci 10 Polyfaktoriél
ni

21. Marfaniv syndrom 6 AD

22. Syndrom kaudalni regrese 2 Polyfaktorial
ni

23. Syndrom mnohocetnych pterygii 2 AR

24. EMG syndrom (Beckwith(v - Wiedemanniv 2 Polyfaktorial

syndrom) ni

CELKEM 126
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KONCETINOVE SYMPTOMY

LECENI

19. Kozni skvrny café au lait,
mnohocéetné neurofibromy
(neurogliomy), lokalni gigantismus,
pseudoartrézy, bowing tibie, desaxace
DK

VWyrovnani nestejné délky koncetin obuvi
(ortoprotézou), epifyzeodéza, korekéni a
zkracovaci osteotomie, u pakloubl bérce
osteosyntéza tibie, synostéza
tibiofibularni, talokalkanearni artrodéza
u valgosity paty

20. Vrozené amniotické prstencové
zaSkrceniny HK a DK s postizenim €asti
nebo celého obvodu, zasahuji do riizné
hloubky, akrosyndaktylie, paralyticky
pes EQV, fetalni amputace

Uvolnéni cirkularnich prstencti “Z”
plastikou (polovina obvodu),
rekonstrukce pes EQV (astragalektomie,
OT tarsu, troji atrodéza nohy, prologance
bérce, amputace, separace,
akrosyndaktylie, prohloubeni meziprsti
rukou

21. Dolichostenomelie
(disproporcionalné delSi koncetiny),
arachnodaktylie (pavouci prsty),
hypermobilita, pedes planovalgi
(progredujici skoliosa, pectus
excavatum)

Ortézy koncetinové atrupové

22. Zkracené DK, pedes EQV v dlsledku
neuromuskularni hypoplazie, symetricka
hypoplazie az Castecna aplazie DK,
luxace ky¢li, dysplazie kolennich kloubt,
Caste€ny rozstép nohy, kladivkovité
deformity prstdi nohou

Rehabilitacné ortotické léceni, operace
kygelnich kloubli, EQV deformit nohou,
tarzalni osteotomie a osteotomie sub talo,
korekéni osteotomie v oblasti kolennich
kloubd s derotaci

23. Symetricka pterygia axialni,
kubitalni, poplitedlni, dysplazie
kolennich kloubl s dislokaci Gésky,
equinovalgézni deformity nohou,
orofacialni stigmatizace, kratka postava,
disproporcionalita

“Z” plastika pterygii, plastika Césky,
ortoticko rehabilitacni Iéceni

24. Exopmhalos, makroglosie,
gigantismus - hemihyperplazie

Wrovnani nestejné délky DK obuvi,
epifyzeodézou postizené DK v oblasti
kolenniho kloubu, (stomatochirurgické
operace)
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ambulantné na rehabilianich oddélenich v
mistech bydlisté pacientl (69). Komplexni
rehabilitace v plném rozsahu byla do konce
roku 1999 zajiSténa pro vétSinu
operovanych déti pfi hospitalizaci na
rehabilitacnim oddéleni NsP v Kostelci n.
C.l. (29, 30) Nyni vyuzivame spolupréce s
jinymi lazenskymi zafizenimi pro déti,
napf. Nové Lazné v Teplicich v Cechéch,
Lécebna Vesna v Janskych Laznich,
Lécebna Dr. Filipav Laznich Podébrady.

Individualni specialni ortoticko-
protetické oSetfeni bylo v minulosti
zajisténo v Centru protetiky a ortotiky
rehabilitadni kliniky 1. LF UK v Praze. V
poslednich Sesti letech Uzce
spolupracujeme s firmou Ortotika s.r.0. V
Praze, se kterou se podilime na vyvoji
novych typd ortéz.

DISKUSE

V prvnich tfech verzich Mezinarodni
nomenklatury konstituénich kostnich
chorob (uvefejnénych v roce 1969, 1977 a
1983) byly jako samostatna skupina
zafazeny "Dysostozy", kde byla uvedena
podskupina "Dysostézy s prevadZznym
postiZzenim koncetin", kter4 zahrnovala jak
kombinované koncetinové vady, tak vady
izolované, pro které se uzivala dnes jiz
obsolentni fecka a latinska terminologie.

V roce 1994 autofi publikovali vice nez
desetileté zkuSenosti s diagnostikou a
I1éCenim systémovych kostnich dysplazii a
kombinovanych konCetinovych vad (54).
Dysostézy s povaznym postizenim
koncetin klasifikovali podle Mezinarodni
nomenklatury konstitu¢nich chorob kosti z
roku 1983 (95) a s pouZzitim Swansonovy
klasifikace proizolované VKA.

V roce 1998 Marik a Kozlowsky
publikovali soubor 220 pacient( s kostnimi

dysplaziemi (50), Kklasifikovany podle
Mezinarodni nomenklatury konstitu¢nich
kostnich chorob z roku 1991 (96). V této
revidované Mezinarodni nomenklature
osteochondrodyslazii i v dalsi posledni
verzi této nomenklatury z roku 1997 (97)
jiz dysostézy nebyly zahrnuty. Podle
vyjadfeni Mezinarodni pracovni
skupiny pro konstitu¢ni choroby kosti je
nezbytné jejich pfehodnoceni (se zfetelem
k recentnim embryologickym,
teratologickym a molekularné genetickym
poznatk(im), ale pracovni skupina dosud
nebyla schopna se ujmout tak narocného
kolu.

V prvnich tfech verzich Mezinarodni
nomenklatury konstituénich kostnich
chorob (uvefejnénych v roce 1969, 1977 a
1983) byly jako samostatna skupina
zafazeny "Dysostozy", kde byla uvedena
podskupina  "Dysostozy s prevaznym
postiZzenim koncetin", kterd zahrnovala jak
kombinované koncetinové vady, tak vady
izolované, pro které se uzivala dnes jiz
obsolentni fecka a latinska terminologie.

V roce 1994 autofi publikovali vice nez
desetileté zkuSenosti s diagnostikou a
[éeenim systémovych kostnich dysplazii a
kombinovanych konCetinovych vad (54).
Dysostézy s povaznym postizenim
koneetin klasifikovali podle Mezinarodni
nomenklatury konstitu€nich chorob kosti z
roku 1983 (95) a s pouzitim Swansonovy
klasifikace proizolované VKA.

V roce 1998 Mafik a Kozlowsky
publikovali soubor 220 pacient( s kostnimi
dysplaziemi (50), klasifikovany podle
Mezinarodni nomenklatury konstitu€nich
kostnich chorob z roku 1991 (96). V této
revidované Mezinarodni nomenklature
osteochondrodyslazii i v dalsi posledni
verzi této nomenklatury z roku 1997 (97)
jiz dysostézy nebyly zahrnuty. Podle
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vyjadfeni Mezinadrodni pracovni
skupiny pro konstitu¢ni choroby kosti je
nezbytné jejich pfehodnoceni (se zfetelem
k recentnim embryologickym,
teratologickym a molekularné genetickym
poznatkiim), ale pracovni skupina dosud
nebyla schopna se ujmout tak narocného
Ukolu.

Ogino na z&kladé klinickych a
experimentalnich studii modifikoval
klasifikaci vrozenych deformit ruky (63),
kde jako 8. kategorii uvedl
"Generalizované skeletalni abnormality a
syndromy". | tato ""Soucasna klasifikace
vrozenych deformit ruky" stejné jako
Swansonova klasifikace z roku 1976 se
rozborem generalizovanych chorob skeletu
nezabyva. Navic je ur€ena pfedevsim pro
vrozené malformace horni koncetiny a
ruky. Vys$e citovanym autoriim
"modernich" klasifikaci kon&etinovych
vad (z rliznych aspektl poznani) byly dobie
znamé kritické - senzitivni periody v
ontogenetickém vyvoji Clovéka véetné
proximo-distalni sekvence diferenciace
hornich a dolnich koncetin. Chceme zde
zddraznit, Ze jak otazky etiopatogenetické,
tak biomechanické vCetné komplexniho
Ié€eni jsou naprosto analogické pro horni i
dolni kongetiny. Mezi obory, zabyvajicimi
se  vrozenymi vadami hornich nebo
dolnich konCetin a soucasné i tvrdymi a
mékkymi tkanémi, je tfeba najit spolecny
jazyk. Jen za cenu kompromisti a na
rozhrani obordl budou nalezena racionalni
pravidla pro "spoleCnou" (v praxi
akceptovatelnou) Kklasifikaci a pro
komplexni lé¢eni malformaci hornich a
dolnich koncetin s ohledem na skute¢nost
zda jde pouze o izolovany vyskyt VKA
anebo o koncetinovou anomalii, kterd se
vyskytuje jako prlvodni (Casto
patognomonicky) symptom u vad

kombinovanych (s abnormélni
morfogenezou vice systémd), kostnich
dysplazii (symetricky poruseny vyvoj celé
kostry) nebo genetickych syndrom, kde se
kterou musi FeSit tym specializovanych
odbornikl nékdy i namezinarodni Grovni.
Ortopedické a plastické léCeni VKA
pfedstavuje symptomatické léceni
anomalii (malformace, deformace,
disrupce). Konzervativni i operacni léceni
zaznamenalo obrovsky pokrok v minulych
dvou desetiletich diky
védeckotechnickému rozvoji ostatnich
obord jako napf. biomechanika,
ortopedickd protetika, cévni chirugie,
mikrochirurgie aj. Soucasny celosvétovy
trend v 1é€eni VVV pohybového Ustroji je
snaha o Uplné, ale Setrné operacni vyreSeni
anomalie pokud mozna jiz v prvnim roce
Zivota za soucinnosti adekvatni
rehabilitace od okamZiku zjisténi VVV s
cilem zabranit opozdéni
psychomotorického vyvoje ditéte.U
generalizovanych abnormnalit skeletu je
nezbytné planovat operacni “timing”
prisné individualné s ohledem i na rlistové
tempo jedince. Konzervativni a opera¢ni
zplsoby léCeni se vzajemné vhodné
doplfiuji, ke kazdému pacientovi musime
pfistupovat individudlné a s nejvétsi
lékafskou etikou. V pfedoperacnim obdobi
musime zabranit takovym prostfedkdim
konzervativni 1écby, které by mohly
zplsobit atrofii anebo branit rlistu a vyvoji
mékkych tkani pouZzitelnych tfeba i jen
Caste€né pro rekonstrukéni vykon. Cilem
operacniho 1éCeni je na prvnim misté
zlepSeni funkce koncetiny a ruky a tim
vytvofeni podminek pro GspéSnou
rehabilitaci. Az na druhém misté je cilem
esteticky vzhled koncetiny, ruky, nohy. U
nékterych generalizovanych abnormalit
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skeletu je VKA pouze jednim z
patognomonickych symptom( a nevadi
postizenému v Cinnostech kazdodenniho
Zivota (napf. brachydaktylie typu E u
achondroplazie, pseudoachondroplazie, da
le addukeni kontraktura palce u syndromu
Freemanova-Sheldonova nebo
symfalangismus PIP kloubl a Castecné
mékké syndaktylie u diastrofické
dysplazie). V zasadé se indikuji a Casto
kombinuji abla¢ni a rekonstrukéni vykony
co mozna nejdfive. Predpokladem pro
Uspéch planovaného rekonstrukéniho
vykonu je objektivni zhodnoceni
zavaznosti (stupné) malformace, télesného
vyvoje a psychiky i postoje (ndzoru)
pacienta a jeho rodiny vcetné zajiSténi
odborné vedené kazdodenni rehabilitace jiz
pred planovanou operaci.

Lécebna rehabilitace predpoklada
spolupraci pacienta, a proto u
nespolupracujicich déti (napf. s téZkou
mentalni poruchou) nemaji nékteré
rekonstrukéni operace velkou nadéji na
Uspéch. V téchto pripadech se radéji
omezujeme na konzervativni lécebné
metody nebo na jednodusSi ortopedické
operace (hapf. dame prednost amputaci
malformované koncetiny s néslednym
oSetfenim protézou).

V poslednich letech jsou uvadény i
velmi dobré vysledky vyuZzivajici
mikrochirugické techniky, napf. pfi
prenosu prstl z nohy na rudimentarni ruku
(17, 7). Tyto operace v3ak maji velmi
omezené indikace a lze je provést jen u
vhodnych pfipadd. Indikaci pro prenos
jednoho ¢&i dvou prstll nohy na ruku je
nejCastéji bezprsta ruka. Prenos se provadi
u dominantni ruky. Prvni pf¥
enos nejcastéji mezi 18. - 24. mésicem.
Angiografie se k vykonu nepoZaduje
vzhledem k dalSim anesteziologickym

rizikim a obtiZznou interpretaci. Je
nezbytné upozornit rodice, Ze vysledkem
této rekonstrukce neni vytvoreni normality
a Ze jde o vykon, ktery méa vice komplikaci
nez jiné rekonstrukeni operace na ruce a
noze. Potfebné dva pfenosy (pro vytvoreni
Uchopové jednotky) je lépe rozdélit na
etapy vhledem k dlouhému Casovéemu
zatizeni pacienta i operatéra pfi operaci
(86). Pravidlem je, ¢im vice prenosd, tim
vice sekundarnich operaci. Pfi dobré
spolupréci s rehabilitacnimi pracovniky je
mozné nékteré rekonstrukéni vykony
indikovat v 5. - 6. roce (napf. rekonstrukce
vrozené labuti Sije /72/). U kazdého
planovaného operacniho vykonu je tfeba
také zvazit s ohledem na vék, na jak dlouho
vyfadi dité z normélniho
psychomotorického vyvoje (lokalni nebo
celkovou imobilizaci, nezatézovanim
pohybového systému i vy€lenénim ditéte z
kontaktu s normalni /zdravou/ détskou
populaci).

Ortotika ma své misto ve vSech etapach
komplexni 1éCby. Ortézy stejné jako
chirurgické vykony musi byt individualné
zvazovany a indikovany, dnes jsou jiz
nepostradatelnou soucésti predoperacni
pripravy i pooperacni fyzioterapie (67, 69).

Ortoprotézy (dfive nazyvané
protézové pfistroje) byly indikovany
pfedevSim u kongenitalnich
longitudinalnich defekt( dolnich kocetin
(21). Maji plnit nejen Ukoly proté
zy - nahradit nepfitomné Casti koncetiny a
umoznit jeji zkladni pohybové funkce, ale
i ortézy - kladné ovlivnit pfitomné
deformity, poruchy funkce, chybna osova
postaveni zachovanych segmentd

koncetiny a u rostoucich déti usmeérnit i
vyvoj a rlst malformované koncetiny.
Protézy, epitézy, adjuvatika a kompenzacni
pomicky (lokomoéni i sebeobsluzné) jsou
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také vhodnym a C&asto nezbytnym
dopliikem v resocializaci a integraci déti s
koncetinovymi vadami (20). | zde s
vyhodou vyuzivame antropometrické
metody a tabulky urCujici proporcionalitu
postavy a segment( koncetin (93).

Nahrada protézou je vZdy a co nejdfive
indikovana pfi UpIném nebo CasteCném
chybéni obou hornich koncetin. Ditg, které
roste s protézou, ji bude uzivat mnohem
obratnéji nez amputovany dospély.
Pfednostné se déti oSetfuji koncovymi
pracovnimi haky, které umozni
sebeobsluhu. Je tfeba si uvédomit, Ze
pacienti uZivaji takové protézy, které jim
neplsobi bolest a nejsou poruchové. Déti s
defekty dolni koncetiny by mély byt
vybaveny protézou od 12 - 15 mésicd véku.
Casto se musi navrhnout komplikované
nestandardni protézy. Chirurgickym
zakrokem je mozné v nékterych pfipadech
zjednodusit protetické oSetfeni. Napf.
amputace téZce malformované nohy dovoli
vcas vybavit dité protézou, s kterou bude
vypadat témér normalné a bude mit skoro
normalni pohybovou aktivitu. U rostoucich
déti je vzdy indikovana exartikulace,
protoZe pfi amputaci v diafyze docha
zi k prerdstu kosti, kterd perforuje skrze
amputacni pahyl. Prerlist kosti mlzZe také
vzniknout po kongenitdlni amputaci
strangulaénim pruhem (amnidlni
amputace). U postizenych oboustrannou
amelii je potfeba od nejcasnéjSiho véku
trénovat mimoradnmou pohyblivost v
kyCelnich kloubech, kterd jim umozni
vyuzit chapavosti nohou k Uuplné
sebeosluze (26, 58). Vybaveni déti
tzv. biomechanickou rukou je velmi slozita
problematika. V ojedinélych pripadech je
mozna konzultace a oSetfeni v zahranici
(napf. Edinburgh, Scotland).

Prevenci a |éc¢bou

algoneurodystrofického syndromu, ktery
vznika relativné Casto u rekonstrukZnich
operaci ruky a nohy nebo v pribéhu
prolongacniho 1éCeni a osteoporézy z
inaktivity, je predevsim fyziolgicka
operacni technika, dodrzeni
fyziologickych a biomechanickych zasad
pro angiogenezi a kostni remodelaci a
Casné funkéni zatéZovani prodluZzované
koncetiny (od 1. dne po operaci /56/). P¥i
prolongaci koncetin se nam osvédCilo
IéCeni kalcitoninem a bisfosfonaty, které
monitorujeme vySetfovanim
biochemickych markerl kostni
ho metabolismu (50). Pfesvédcivé
(histologické a histochemické) vysledky
Géinnosti bisfosfonatd na mineralizaci
kostniho regeneratu byly prezentovany v
experimentu na zviratech (Little D. Effect
of Pamidronate on bone density
orthopaedic implications, pFednéaska,
Sydney, 1.12.1999).

ZAVER

Stanoveni genetické diagnozy je
zékladem pro vysvétleni etiopatogeneze
vady a genetického rizika opakovani stejné
vady v rodiné. Geneticka diagn6za nas
nepfimo informuje i o znamé
symptomatologii, Zivotni prognéze a
literalnich zkuSenostech s lécenim
ojedinéle se vyskytujicich
generalizovanych chorob skeletu a
syndrom.

Klasifikace je podkladem pro
diferenciaci jednotlivych odchylek
(vrozenych vad, poruch, anomalii, chorob,
syndromUll), pomaha zaradit zjisténé
defekty do znamych syndromi a
nozologickych jednotek, pfispiva k
stanoveni genetické diagndzy, poskytuje
pfehled o vadach, které nalezi do urcitého
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lékarského oboru, a tak nepfimo odrazi
Uroven dosaZzeného védeckého pokroku
(54). Z podaného prehledu klasifikaci VKA
a z této definice plyne, Ze s rostoucim
poznanim jednotlivych oborl se
klasifikace stale vyvijeji, a proto je tfeba s
odstupem cCasu stavajici klasifikaci
prehodnotit podobné jako se pravidelné
reviduje Mezindrodni nomenklatura
kostnich chorob. Ze zku3enosti vime, Ze
podrobné klasifikace se neujaly. Jejich
autofi je ani sami na soubor pacientd
neaplikovali (napf. Guzanin /18/). Pro
mezioborovou spolupraci je Zadouci uZivat
jednoduchou jednotnou klasifikaci
aplikovanou nejen na ruku, ale i na celou
horni a dolni koncetinu. Pro klinickou praxi
se nam osvédcila jiz zminéna Swansonova
klasifikace zpfFesnéna Mezinarodnim
standardem ISO 8548-1 a jednoduchym
grafickym z&znamem do chorobopisu
pacienta. Graficky zédznam redukéni vady
je dobfe vyuZitelny i pro VKA, které jsou
soucasti generalizovanych skeletéalnich
vad. Oginova klasifikace (1997)
zohledriuje i mékké tkané a samostatné
oddéluje kategorii "Selhani indukce
prstovych paprskd" (obsahuje kozni a
kosténé syndaktylie, rozstépy dlané bez a s
chybénim centralnich paprskl( vcetné
kompletniho rozsStépu ruky,
kamptodaktylie, centralni polydaktylie a
trifalangealni palec). Jejim nedostatkem je
primarni aplikace na ruku.

Léceni kalciotropnimi 1éky bylo
indikovano u nékterych pacientt s kostnimi
dysplaziemi, které se vyznacuji snizenou
kostni hustotou a zvySenym kostnim
obratem a pfi prolonganim nebo jiném
rekonstrukénim léceni, kdy se velmi ¢asto
setkdvdme se Sudeckovym
algoneurodystrofickym syndromem.
Lékem volby je v téchto pFipadech

kalcitoninabisfosfonaty.

VSeobecnym cilem komplexniho
IéCeni a péce je pFipravit déti s VKA, které
se vyskytuji €asto patognomonicky u
kostnich dysplazii, kombinovanych vad a
genetickych syndrom(, na dUstojny,
smysluplny a spokojeny Zivot a zafadit je
do spole€nosti jako maximélné
plnohodnotné jedince s dobrym socialnim
zazemim.

Ve v3ech etapach komplexniho IéCeni a
péce je nezbytné pristupovat k postizenym
(i jejich rodindm) s izolovanymi VKA a
zejména pak s VKA u generalizovanych
skeletalnich vad a syndromd s nejvyssi
Iékarskou etikou.

Podékovani: Dékujeme doc.Dr.Med.
Kazimierzovi S. Kozlowskému
M.R.A.C.R. za obétavou pomoc pfi
klinické a genetické diagnostice vybranych
pacientd s atypickymi skeletalnimi nalezy.

Prezentované vysledky byly dosazeny za
podpory grantu GACR €. 106/00/0006.
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PREDIKCE RUSTU A ZKRATU SEGMENTU
U KONCETINOVYCH VAD
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SOUHRN

Prace shrnuje poznatky o
etiopatogenezi koncetinovych vad
vedoucich k biomechanicky z&vazné
nestejné délce dolnich koncetin a rozebiréa
soucasné moznosti 1éCby. Dalezitym
predpokladem volby vhodné 1é¢ebné
metody je predikce zkratu v dospélosti. Na
podkladé literarnich udaji i vlastnich
zkuenosti byly vypracovany predikéni
metody. Nejnaléhavéjsim ukolem bylo
vypracovat predikéni metodu pro pacienty
s velkymi vrozenymi zkraty segmentl
koncetin (zejména u proximalniho
femoralniho fokalniho defektu /PFFD/,
vrozené kratkého femuru a komplexu
femur-fibula-ulna /FFU/), kde se zkrat
b&hem détstvi zvétSuje a pomér
nepostizené a postizené strany zlistava
stejny. Metody predikce jsme aplikovali v
letech 1994 - 1999 na soubor 10 pacientd s
FFU komplexem (ve 3 pripadech
oboustranné postizeni) a 10 pacientll s
PFFD. Nejvétsi predikovany zkrat u PFFD
byl 40 cm u 4.typu podle Hamanishiho,
nejmensi u hypoplazie femuru (1. a 2. typ
podle Hamanishiho) 5 cm. U komplexu
FFU byla nejvétsi predikce zkratu 21 cm,
nejmensi 2 cm. Zkraty do 2 cm jsou feSeny

ortopedickou obuvi, do 4 cm zpravidla
epifyzeodézou v oblasti kolenniho kloubu,
zkraty od 5 do 20 cm prolongaci (v pfipadé
velkych zkratd opakovanou), pfipadné
kombinaci prolongace a epifyzeodézy.
Zkraty vetsi neZz 30 cm jsou fFeSeny
ortoproteticky. U dvou pacienttl souboru jiz
bylo mozno predikci srovnat s vysledkem
IéCeni v dospélosti.

Kliové slova: Koncetinové vady vrozené a
ziskané, predikce nestejné délky dolnich
konCetin, antropometrie, biomechanika,
ortopedické a ortoprotetické léceni

SUMMARY

Zemkova D, Marik 1. Prediction of
growth and segmental shortenings of
limb defects.

The paper is concerned with
etiopathogenesis of congenital limb defects
with respect to severe lower limb inequality
and treatment possibilities. The prediction
of the limb length discrepancy in adulthood
is the very important prerequisite for the
treatment method of choice. On the basis of
literature statements and of those of our
experience, the prediction methods were
worked out. The most urgent task was to
carry out the prediction methods for
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patients with severe congenital shortening
of .the segments of lower limbs. (especially
at the proximal femoral focal deficiency,
congenital short femur and complex femur-
fibula-ulna) where the length discrepancy
increases during the childhood and the ratio
between the affected and non-affected
segments remains constant. Our methods of
prediction were applicated to the group of
10 patients with the FFU complex and 10
ones with the PFFD. The longest predicted
shortening in the PFFD was 40 cm (at type
4 according to C. Hamanishi /1980/), the
smallest one was 5 cm (type 1 and 2
according to C. Hamanishi). The longest
discrepancy prediction in the FFU complex
was 21 cm, the smallest one was 2 cm.. The
shortening till 2 cm is usually fitted by
orthopaedic shoes, the discrepancies from 2
to 6 cm are treated by means of
epiphyseodesis of the knee joint. In our
Centre, the shortening between 5and 20 cm
is indicated to prolongation by the Ilizarov
technique. or to prolongation combined
with the epiphyseodesis, respectively. The
shortening longer than 30 cm is fitted by
means of the orthoprostheses. There was a
possibility to compare the prediction with
the treatment results of 2 adult patients of
our group.

Key words: congenital and acquired limb
defects, prediction of lower limb ineguality,
anthropometry, biomechanics, surgical
treatment and orthoprosthetic fittings

Koncetinové vady se velmi €asto
projevuji zkracenim (€i prodlouzenim)
urcitych segment(l, tedy nestejnou délkou
kongetin, coz je zejména u dolnich koncetin
pficinou zavazné biomechanické
patologie. V Kklinické terminologii
pouzivame pro zkraceni koncetiny
oznaCeni brachymelie a podle toho, ktery

segment je zkréacen hovofime o
rizomelické, mezomelické nebo
akromelické brachymelii. Stupen
zavaznosti vrozeného porudeni rlstu
koncetiny popisujeme od nejlehciho
defektu k Uplnému chybéni, a to terminy
hypoplazie, asteCna aplazie a aplazie nebo
deficience. Pfipady s vrozenym prerlstem
koncetin se oznaCuji obecné hyperplazie
(gigantismus) a podle lokalizace postizeni
se nejcastéji hovofi o makrodaktylii,
lokalizovaném gigantismu nebo o
hemihyperplazii. Koncetinové vady se
vyskytuji podle svétovych statistik v
Sirokém rozmezi 1 - 0,1 : 1000 Zivé
narozenych déti. Etiopatogeneze
vrozenych koncetinovych vad je uvedena v
samostatné praci "Klasifikace,
biomechanické aspekty a komplexni
[é¢eni vrozenych koncetinovych
anomalii generalizovanych skeletalnich
vad" (I. Mafik et al.), kterd je publikovana
ve stejném Cisle Casopisu.

Koncetinové vady rozdélujeme na
vrozené a ziskané (tab.l.). Pro vrozené
koncetinové vady se dodnes uZiva
Swansonovy klasifikace, kterd byla uzna
na WHO v roce 1978. (23, 24). Tato
klasifikace rozdéluje vady do 7 skupin (1.
selhéni - zé&stava vyvoje Casti koncetin, 2.
selhani diferenciace - separace Casti, 3.
duplikace, 4. prerlst - gigantismus, 5.
nedostateény rdst - hypoplazie, 6. vrozeny
syndrom amnialnich konstrikci, 7.
generalizované skeletdlni abnormality).
Lze ji pouZivatss jistym omezenim pro dolni
i horni koncetiny. Prvni skupina
Swansonovy Klasifikace se jesSté rozdéluje
na transversalni a longitudinalni defekty,
které schematicky zobrazujeme popisnou
metodou podle mezinarodniho standardu
1SO 8548-1 (31). Sedma skupina zahrnuje
koncetinové vady, které se vyskytuji jako
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Tab. 1. Rozdéleni koncetinovych vad s pfihlédnutim
k etiopatogenezi abiomechanickym projevim.

KONCETINOVE VADY

vrozene

ziskané

dysostozy |, *

diisledky zéanétu |}

hemihyper- nebo hypoplasie

Legg-Calve-Perthesovach. |,

napodkladé cévnianomalie |4

coxavaraadolescentia |,

osteochondrodysplazie

araz |, 4

spredilekci na jednu stranu

iatrogenni trauma 4

- chondrodysplasia punctata |,

onkologickalécba |,

- neurofibromatosis P

dlouhodobaimobilizace ¢

- exostozova choroba N

hemarthros pfi hemofilii 4

- enchondromatosis N2

neurologicke postizeni |,

- osteogenesis imperfecta |, aj.)

VA zkraceni, prer(ist

*  Pod timto nazvem oznaCujeme 1.-6. skupinu Swansonovy klasifikace (23,24)

Tab. 2. Délka zkrat(l dolnich konéetin podle F. Shapiro (22).

Vada Rozmezi zkratu (v cm) Primér (v cm)
PFFD 13-44 26,8
Vrozené kratky femur, FFU 22-156

Ollierova choroba 4-36 9,8
Poliomyelitis 15-6,2 3,3
Hemiparéza 15-32 2
Hemihypertrofie 16-6,9 3,2
Hemihypotrofie 15-49 3,1
Hemangiomy 18-5,6 3,1
Neurofibromatosis 2-8,8 4.4
Juvenilni chronicka artritida 15-59 2,3
Perthesova choroba 15-49 2,1

PFFD - proximalni femoralni fokalni defekt FFU - syndrom
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soucast konstitucnich vad skeletu (kostnich
dysplazii), kombinovanych vad a rliznych
genetickych syndromd. Ziskané
koncéetinové vady vznikaji nejCastéji
perinatalnim nebo postnatalnim porusenim
rdstové chrupavky, specifickym (BCG
osteitis - 14) nebo nespecifickym zanétem
(napf. purulentni neonatorni coxitis nebo
gonitis 11, juvenilni chronicka arthritis),
ale i vlivem drazu. V patogenezi
poruseného rlstu koncetin se beze sporu
uplatfiuji i neuroadaptivni vlivy, jak je ve
svych pracech vysvétluje M. Roth (20, 21).
Rdstova nedostate¢nost periferniho
nervového skeletu se projevi
neuroadaptivni mikromelii. MGze k tomu
dojit nap¥. plsobenim "kosternich"
teratogend (organofosfaty, talium,
cholinomimetika aj.), které primarné
inhibuji zranitelny neuralni rlist, coz se

Tabulka 3. Predikce zkratu dolni koncetiny.

projevuje stereotypnimi neuroadaptivnimi
deformitami kostry. Experimentalné
vyvolané deformity se napadné podobaji
kostnim dysplaziim . Jako inhibic¢ni Cinitel
neurdlniho rdstu plsobi u ¢&lovéka
oxydativni deficience, provazejici
napriklad intrauterinni centralni poruchy, a
jind onemocnéni CNS ( napf.
poliomyelitis).

Jak je uvedeno v tabulce 1, néktera
zkréaceni jsou dlsledkem vrozené rlstové
retardace postizené koncetiny. Zkréaceni se
vyskytuje pfedevSim u dysostdz - napf.
proximalni femoralni fokalni deficience
(PFFD), vrozené kratky femur, komplex
femur-fibula-ulna (FFU), komplex femur-
tibie-radius (FTR), hypoplazie rliznych
segmentll koncetiny, hypoplazie jako
soucCast pes equinovarus congenitus nebo
vrozengé strmého talu aj. Zkraceni koncetin

w N

3A. Postup predikce délky nepostizené (zdravé) koncetiny

1. VEK, télesna vyska (TV), kostni vék - predikce vysky podle Tannera-Whitehouse (TV,)

. Korekce podle rlistové kFivky a sexualni maturace

. Zhodnoceni poméru zkoumaného segmentu k télesné vysce (rtg tabulky - srovnat s
antropometrickym vysetfenim) F/ TV T/TV

4. Predikce délky nepostizeného segmentu v dospélosti (rtg tabulky) F, T,

se b&hem vyvoje neméni

A wWwpNPE

3B. Postup predikce délky postizené koncetiny u FFU syndromu a PFFD
Predpoklad: Pomér délky postiZzeného a kontralateralniho nepostizeného segmentu

. ZjiSténi pomeéru postiZzeného a nepostizeného segmentu F'/F  T°/T

. Predikce délky postizeného segmentu v dospélosti F' = F.F'/F T = T,.T/T
. Predikovany zkrat dlouhych kosti v dospélosti = (F,-F")) + (T,-T")

. PFi CasteCné aplasii tarslnich kosti bude celkovy zkrat DK o 3-4 cm Ve&tsi.
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Tabulka 4.Vyvojové vzorce zkratli doInich koncetin podle F. Shapiro (22) - obr. 1.

Typ | - upward slope - Diskrepance rovnomérné narUsta s vékem aZz do ukongéeni
rlstu (pomér postiZené a nepostiZzené koncetiny zlistava stejny):

Priklady: destrukce epifyzarnich plotének, PFFD,FFU, Ollierova choroba, nékteré
pFipady anisomelie, poliomyelitis, septické artritidy (tézké formy, po 9. roce,
predgasné destrukce rlstovych plotének), hemihypertrofie cévni i jiné etiologie
(prerUstizkraceni), neurofibromatéza (stimulace rlistu na postizené strang),
hemiparetrické formy détské mozkové obrny (DMO) aj.

Typ 1l - upward slope - deceleration pattern: Rychly narlst zkratu, v obdobi
puberty zpomaleni a stabilizace.

Vyskyt: nékteré prFipady poliomyelitis, kongenitalné kratkého femuru,
hemihypertrofie, Perthesovy choroby a j. (Pravdépodobné tam, kde je postiZzena vice
proximalni ploténka femuru nebo distalni tibie, které se v puberté jiZ tak vyrazné na
rGstu DK nepodileji).

Typ I11 - upward slope - plateau: Rychly nardst zkratu zpo¢atku, pak stabilizace.
(Predpokladame opét tam, kde je postiZzena predevSim Ci pouze proximalni ploténka
femuru nebo distalni tibie.)

Vyskyt: napf. po fraktufe femuru, Perthesové chorobég, juvenilni rheumatoidni
artritidé (nejprve stimulace rdstu, pak mGze dojit k normalizaci v zavislosti na véku)
neurofibromatose, v nékterych pFipadech i pFi nestejné délce kondetin v disledku
cévnianomalie a intrauterinni centralni poruchy.

Zde se mlZeme setkat s variacemi: I11A - ¢aste¢na spontanni Gprava + plateau (napfr.
zlomeniny). I1IB - pacienta dokumentujeme az od doby, kdy se zkrat ustalil na stejné
hodnoté (plateau)

Typ IV - upward slope - plateau - upward: NarUst zkratu, stabilizace, zvétseni
zkratu v puberté.
Priklady: septickaartritida, Perthesova choroba.

TypV - upward- plateau- downward: Nardst zkratu, stabilizace, zmenseni zkratu
azvyrovnani délky.

Priklady: Perthesova choroba a juvenilni rheumatoidni artritida (prer(st,
kompenzace).
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Obr. 1. Schématické znazornéni vyvojovych vzorct zkratil dolni konéetiny podle
F. Shapira (82).

Velikost zkratu

e e

Typ 1. Upward slope pattern .........ccccceeevvenennns Vek

Typ 2. Upward slope - deceleration pattern ..... |

]

DN

Typ 3. Upward slope - plateau pattern ...............

Typ 4. Upward slope - plateau -
upward slope pattern ..........cccccceeerenennns

Typ 5. Upward slope - plateau -
downward slope pattern ... P

POHYBOVE USTROJI, ro¢nik 6, 1999, &. 3+4 229



Tabulka 5. Predikovany zkrat doIni konéetiny v nasem souboru pacientd.

5A. FFU komplex

Pacient| Vék | Vék | Zkrat | Zkrat | Hlezno Celkovy| Lécba

1. vyS. | posled.| femuru tibie zkrat

VysS.

1. M 11,9 1146 0 15 0,5 2 Ortopedicka obuv
2.F 10 15,5 0,5 3 0,5 4 Epifyzeodéza
3. M 11 13 1 3,5 0 44 Plan: epifyzeodéza
4. M 1 6,1 0-05 |4 1 5 Prolongace
5. F 0,3 1,7 5
6. F 7,3 10,6 4,5 3 0 7,5 Plan: prolongace
7.F 12,3 19,5 2 10 4 16 Prolongace
8.F 3.1 6.1 3 11,5 3 17,5 Prolong. + epifyzeodéza
9.F 0,2 11,5 0 15,6 3 18,6 Prolongace
100.M |15 14,5 0 17 4 21 Prolongace
Prdmén 5,9 11,3 1,25 7.7 1.8 10,1
sSD 51 5,3 16 5,9 1,7 7,3
5 B. Vrozené kratky femur, PFFD
Pacient| Vék Vék Zkrat | Zkrat | Pozn. |Celkovy Lecba

1. vys. | posled.| femuru tibie zkrat

Vys.

1.M 14,9 4 1 5
2. M 25 45 5 0 5
3.F 1 11,1 9-14 |0 bil. 9-14 | Prolongace
4. F 9 14,5 9,5 0 9,5 Prolongace
5 M 6,5 16 7,5 4,2 11,7 |Prolongace
6. M 25 13,4 18 0 18 Prolong. + epifyeodéza
7.F 75 15,2 23,5 5 28,5 | Prolongace
8. M 41 6,8 33 0 H4.typ 33 Ortoprotéza
9.F 4,6 95 >33 15 H4.typ 35 Ortoprotéza
10.M | 43 30-40 H 4. typ 40 Ortoprotéza
Prdmén 5,7 11 18 1,3 19,7
SD 4 45 12,2 2 13,2
H - klasifikace vrozené kratkého femuru dle Hamanishiho

bil. - oboustranné postiz
M - muzské pohlavi

F - Zenské pohlavi

SD - smérodatné odchyl

eni

ka
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Casto s postizenim stejnostranné horni a
dolni konCetiny byva u chondrodysplasia
punctata, dysplasia epiphysealis
hemimelica, ojedinéle u enchondromatézy,
exostozové choroby a neurofibromat6zy.
Vzacné je pfiCinou zkraceni koncetiny
v obdobi rdstu jsou abreviace u
neurologickych chorob (poliomyelitis,
détska mozkova obrna, myelomeningo-
kéla, centralni a periferni neurogenni léze
pFi nadorovém onemocnéni nebo po razu).
Také ozafovani jako sou€ast onkologické
16¢by mGzZe mit za nasledek zkrat koncetiny
(25). Infekce kosti a kloubl, které porusi
rGstovou chrupavku, se projevi rdzné
vyjadfenym zkratem a Casto i desaxaci
koncetiny (11, 14). Stejné se mohou
projevit Urazy tzv. epifyzeolyzy Ci fyzarni
fraktury. Nevelky zkrat a deformita
proximalniho femuru je typicky pro
morbus Legg-Calve-Perthes a pro coxa
vara adolescentia. Zpomaleni rlstu
koncetiny jako nasledek dlouhodobé
inaktivity Ci hypoaktivity se pozoruje u
opakovanych zlomenin léCenych
imobilizaci a ortézami, napf. u
osteogenesis imperfecta.

PFicinou nestejné délky mdze byt i
prerdst jedné kondetiny. Vrozeny prerlst
kongetiny mize byt zplsoben cévnimi
anomaliemi (arteriovenosni piStéle,
hemangiomatéza, angiodysplazie typu
Klippel-Trenaunay aj.- 7) anebo lokalnim
gigantismem ¢&i hemihyperplazii, kterou
pozorujeme jako soucast syndromu
exomphalos - makroglosie gigantismus (8).
K prerdstu konéetin vede zpravidla jiz
zminéna neurofibromatéza von
Recklinghausen (1. typ), nékdy i
enchondromatdza a exostozova choroba.
Castéji se setkavame s prerlisty ziskané
etiologie, a to po prodélanych zéanétech

kosti a kloub, pfi kterych je zvySeno cévni
zasobeni epimetafyzarni krajiny (napf.
juvenilni chronicka arthritis, hemarthros
pfi hemofilii, akutni osteomyelitis). Stejny
patomechanismus prer(istu se uplatiiuje i
po Urazech a operacich v diametafyzarni
oblasti.

Ortoped hodnoti v obdobi rdstu
biomechanickou z&vaZnost koncetinové
vady - to je nestejnou délku, poruSenou osu
koncetiny ve frontalni a sagitalni roviné,
vcetné torsni odchylky. Cilem
ortopedického léCeni je konzervativnim
nebo operaénim zplisobem co nejlépe
biomechanicky vyfesit vrozené i ziskané
koncetinové vady, tj. priblizit se k
fyziologické ose koncetiny, opravit
porusSenou torsi, vyrovnat nestejnou délku a
zlepsit kloubni kongruenci.

Od antropologa je pozadovano
objektivné zhodnotit somaticky vyvoj
pacienta a zkrat koncetiny s ohledem na
etiopatogenezi koncetinové vady,
predikovat rdst a velikost zkratu v
dospélosti. Na zakladé klinického,
rentgenologického a antropometrického
vySetfeni je stanoven léCebny plan. S
ohledem na vék ditéte a typ vady je zvolen
typ rekonstrukéni operace. Pro indikaci
operace je rozhodujici psychicky stav
ditéte a pozitivni spoluprace celé rodiny.
Antropometrické vySetfeni se uplatiiuje
nejen pfi indikaci, ale i v hodnoceni
vysledkd komplexni 1é¢hy. Vc€asné
provedeni predikce zkratu dolni kon&etiny
zésadnim zplsobem ovlivni dlouhodoby
individualni 1écebny plan u postizeného
ditéte. Opakovand vySetfeni vedou k
zpresnéni predikce.

U biomechanicky méné vyznamnych
zkratll (predikovany zkrat okolo 4 cm) je
dost Casu jak pro zpfesnéni predikce, tak
pro kone€né rozhodnuti, zda pro pacienta
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bude vyhodng&jsi prodlouzit zkrécenou
nebo zkrétit delSi koncetinu, a to pomoci
epifyzeodézy v oblasti kolenniho kloubu
pred skonéenim rlstu ¢i po skoncenf rlstu
zkracenim prisluSného segmentu dolni
koncetiny. | pfi dosazeném pokroku v
ortopedické chirurgii je nezbytné u
zavaznych zkratl dolnich kondéetin
(predikce zkratu segmentu nad 15 cm)
racionalné zvazit jednak moznosti
postupného vyrovnani nestejné délky
(nékolik prolongaci trvajicich fadu mésicd,
pripadné v kombinaci se zkracenim zdravé
nepostizené koncetiny) a jednak uvazit i
vyhody ortoticko-protetického oSetfeni po
chirurgické Upravé zkracené koncetiny
(amputace). Vyhodou tohoto postupu
zlstavd mensi zatéZ pro pacienta i jeho
rodinu a podstatné nizsi naklady na léCeni.
Casto Ize vadu vyfesit jednim operatnim
vykonem ve véku, kdy si dité snadnéji
osvoji pouzivani ortoticko-protetické
pomdicky.

Zkrat horni koncetiny nebyva
biomechanicky tak zévazny pro vyvoj
axialniho skeletu jako zkréaceni dolni
koncetiny, a proto zpravidla rozhodnuti o
operacnim feSeni predikovaného zkratu
nebo o jiné rekonstrukéni operaci veetné
nacasovani vykonl ponechavame na v(li
postizeného, tedy do pozdéjsiho véku.

Metody predikce

Podle zndmé diagnézy je moZno
orientacné uvaZovat o rozmezi zkratu nebo
prerGstu v dospélosti. F Shapiro (22.)
shromazdil 803 pacientd se zkraty dolnich
koncetin a vyhodnotil délky zkratd u
jednotlivych nosologickych jednotek. Jeho
vysledky uvadime v tabulce 2.

Z tabulky je zfejmy velky rozptyl
hodnot. Pro rozhodnuti o nejvhodnéjSim

léCeni je nezbytné individudlni upfesnéni.
Americti ortopedi (16, 18, 19) vytvorili tzv.
straight line grafy, umoznujici predikci
rlstu dlouhych kosti. Tuto metodu jsme u
naSich pacient(l ovérovali v letech 1988 -
89, ale diky problematické spolupraci s
rentgenology se neosvédCila. Dnes jiZ
vétSina zafizeni mé& kvalitnéjsi RTG
pfistroje, nicméné my jsme mezitim
vytvorili metodu vlastni, kterd presnéji
sleduje rdstové tempo jednotlivych kosti v
kontextu rdstu celého organismu (tabulka
3).

Nejprve predikujeme délku zdravé
koncetiny, ktera ma normalni rlistovou
dynamiku (tabulka 3 A). Wchazime z
predikénich metod uzivanych u zdravé
populace. Zname télesnou vysku a délku
jednotlivych segmentli (z telerentgeno-
gramd), kalendaini a kostni vék (metodou
podle Tannera a Whitehouse - 28 nebo
Greulicha a Pyle - 6). Télesnou vysku
predikujeme nejcastéji podle Tannera-
Whitehouse (28) s pfihlédnutim k sexualni
maturaci a ristové k¥ivce nemocného (27).
Z predikované télesné vysky lze odvodit i
délku jednotlivych segmentl podle
rentgenologickych tabulek a grafQ.
NejCastéji uzivame tabulky souborné
publikované Mc Cammonem (15)
vychazejici z vyzkumu z 30. - 50. let (9, 10)
a dalsi (1,2,18,19). Zde najdeme jak
absolutni délku dlouhych kosti z
telerentgenogramu vzhledem k véku, tak i
jejich pomér k télesné vysce v daném véku
a jejich variabilitu. PFi vstupnim vySetfeni
zjistime pomér jednotlivych segmentd
dolni koncetiny k télesné vysce, a to jak z
telerentgenogramd, tak pomoci antropo-
metrického vySetfeni (3,4). V tabulkéch
pak vyhledame pravdépodobny pomér
daného segmentu k télesné vysce v
dospélosti a vypoCteme délku daného
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segmentu v dospélosti. (29, 30).

ObtiznéjsSim Gkolem je predikce
postizené koncetiny. Zakladem predikce
je znalost ristu dlouhych kosti. Je znamo,
Ze dolni koncetiny vyrostou ve véku od 3 do
6 let za rok zhruba 4 cm (18,19, 4,5), dale
jejich rychlost rlistu klesa v prepubertalnim
obdobi zhruba na hodnotu 3 cm/rok.
Pubertélni urychleni dolnich kongetin
zaCina u divek po 9. roce, u chlapcti po 11.
roce. Nejvétsi rlstové rychlosti okolo 4
cm/rok (Peak Hight Velocity) (5) dosahuji
dolni kongetiny dfive nez celkova télesna
vyska, a to podle Pradera (17) u divek mezi
11.- 12. rokem, u chlapcl mezi 13.- 14.
rokem. Podle Pritcheta (19) u divek roste
tibie ve véku 11-12 let rychlosti 1,1 cm/rok
a femur ve véku 11 let 1,6 cm/rok. U
chlapcd tibie roste ve véku od 11 do 13 let
rychlosti 1,3 cm/rok, femur nejvyssi
rychlosti dosahuje ve 13 letech, a to 1,8
cm/rok. Rustové ploténky se postupné
uzaviraji: u divek v prdméru ve 13 - 15
letech, uchlapcli v 15-17 letech (19).

Femur se podili 55% na délce DK. Na
rGstu femuru se podili vyrazngji distalni
ploténka - celkové 70 %. Zhruba do 7 let
vSak je podil plotének zhruba rovnomérny,
poté se aktivita proximalnich plotének
vyrazné shizuje. Uzaviraji se u divek ve 13
letech, u chlapc v 15 - 16 letech. Na
pubertalnim rlistovém spurtu se proximalni
ploténka podili minimalné (19). Distalni
ploténka zvysuje aktivitu. Nardst femuru
¢ini v prméru 1,3 cm ro¢né - pred pubertou
1,2 cm, na vrcholu pak pro chlapce 1,8 cm,
pro divky 1,6 cm (vrchol pro dolni
kongetiny je u chlapct ve 13 letech, u divek
v 11 letech, tedy rok pred celkovym
vrcholem rlistového vysvihu /19, 15, 5/).
Dva roky poté - u chlapcl primérng v 15
letech - se sniZuje na polovinu, rist konéi s
uzavienim distalnich rlistovych plotének u

chlapct v priméruv 17, u divek v 15 letech
- tedy zhruba rok pfed kompletnim
ukonéenim rlstu.

Na zakladé dlouhodobého sledovani v
Child Research Council v Denveru byly
vytvoreny grafy "Growth remaining",
ukazujici zbyvajici rlst z jednotlivych
rGstovych plotének v tom kterém véku (19).
Je zde ovSem zna€néa variabilita. Proto je
tfeba sledovat jak rlistovou kfivku, tak
kostni vék a sexualni maturaci.

Tibie se podili 45 % na délce DK.
Zhruba prvnich 10-11 let u chlapctia 9 let u
divek se obé ploténky podileji na ristu
rovnomérné. Distalni ploténka v3ak zanika
drive, v prdiméru v 15 letech u chlapct, ve
13 letech u divek. Jeji aktivita se téz
snizuje, takZe pred uzavienim se podili na
rGstu tibie pouze asi 20 %. V obdobi
pubertalniho vysvihu se tedy na rdstu tibie
jiz podili pfedevsim proximalni ploténka
(19). 1 u tibie tedy zname normalni rdst
kosti (rtg tabulky a straght line graf ), podil
jednotlivych rlistovych plotének na rdstu v
rizném véku a zbyvajici rlst pro
proximalni ploténku.

Na zékladé znalosti etiopatogeneze
zkratu ¢i prerdstu koncetiny pristupujeme k
individualni predikci. F.Shapiro (22)
analyzoval vyvojové vzorce zkratu a
rozdélil je do zakladnich 5 skupin (obrazek
latabulka4).

Zkrat koncetiny se predikuje podle
toho, do jaké skupiny patfi. Nejnalé-
havéjSim 0kolem bylo vypracovat
predikEni metodu pro pacienty s velkymi
zkraty, které se u rliznych jedincll v ramci
dané diagnozy znacné lisi - t.j. u PFFD,
komplexu FFU, vrozené kratkého femuru a
Ollierovy choroby. Ve vSech pfipadech se
jedna zpravidlao I. typ. Pomér nepostizené
a postizené strany zlstava stejny. NaSe
predikéni metoda (13, 29, 30) je uvedena v
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tabulce 3B. Tato metoda ndm umozZziuje
nejen predikovat definitivni vysku a zkrat
koncetiny v dospélosti, ale v kterémkoliv
véku zjistit, zda se pacient odchyluje od
predikce, zda po operaci skute¢né doslo k
trvalému prodlouzeni koncetiny.

LECEBNE METODY

U velkych zkratd dolnich kondetin je
nutno uvaZzovat o tradicnich metodach
ablativnich s néaslednym protetickym
oSetfenim. Velké zkraty FeSime zpravidla
opakovanou prolongaci (kompresné
distrakéni metoda podle llizarova -
kalotaxe nebo epifyzarni distrakce /26,
12/). V téchto pripadech zvazujeme i
kombinaci prolongace postizené a zkraceni
zdravé koncetiny (segmentu).

Mensi zkraty s vyhodou FeSime
epifyzeodézou v oblasti kolenniho kloubu
na zdravé dolni koncCetingé. S indikaci
epifyzeodézy jsme zdrZenlivi v pripadech,
kdy by vedla k pfili§ velkému sniZeni
definitivni télesné vySky a vaznému
poruseni proporcionality postavy. Zkraty
do 2 cm indikujeme pro ortotické oSetfeni -
individudlni ortopedickd vlozka nebo
ortopedicka obuv.

VYSLEDKY

Metody predikce jsme aplikovali v
letech 1994 - 1999 na soubor 10 pacient( s
FFU komplexem (ve 3 pfipadech
oboustranné postiZzeni) a 10 pacientll s
PFFD. Vysledky ukazuje tabulka.4.
Predikované zkraty byly v rozmezi hodnot
empiricky zjiSténych Shapirem (22 -
tabulka 2), Nejvétsi predikovany zkrat byl
40 cm u 4.typu PFFD podle
Hamanishiho, nejmensi byl 5 c¢cm u
hypoplazie femuru 1. a 2. typu podle

Hamanishihc
nejvetsi predi
cm.

Metody dikce zkratu &i prerdstu
jedné konceti  individualné uzivan
ostatnich pfipadech koncetinovyct
uvedenych vtabulce 1.

U dvou pacientli souboru jiz bylo
mozno predikci srovnat s aktuélnim
nalezem v dospélosti. Srovnani predikce se
skuteénym ristem a vysledky prolongaéni
terapie uvadime jako kasuisticka sdéleni.

U komplexu FFU byla
1zkratu 21 cm, nejmensi 2

Pfipad 1. (pacient 5B.5) Kombinace
levostranné hypoplazie femuru a
komplexu femur-fibula-ulna (Castecné
longitudinalni aplazie femuru a ¢astecné
longitudinalni fibularni aplazie vlevo).
Obrazky 2-4.

Ve véku 5 let a 7 mésicd byl pacient s
vrozenym zkratem levé dolni koncetiny
(LDK) indikovan k prolongacnimu léceni
levého femuru. Fenotyp pacienta a
vyrovnani zkratu LDK podloZzenim je
demonstrovano na obr. 2a. Chlapec méfil
125,5 cm - byl velmi vysoky s predikci
vySky v dospélosti 190 cm. Kostni vék
odpovidal kalendafnimu veéku. Celkovy
zkrat LDK v tomto véku byl podle
klinického vy3etteni 7,0 cm, coZ potvrdilo i
meéFeni z RTG snimku zhotoveného ve stoje
(obr. 2¢). Pravy femur méfil 34,2 cm, levy
femur 29,8 cm, prava tibie 27,2 cm, leva
tibie 24,8 cm. Zkrat femuru byl 4,4 cm,
tibie 2,4 cm. Rdstovy potencial levého
femuru C&inil 87,1 % zdravého pravého
femuru a rdistovy potencial levé tibie 91.2
% zdravé pravé tibie. Délku zdravého
femuru v dospélosti jsme predikovali u
tohoto vysokého chlapce na 57,5 cm, délka
zkréaceného levého femuru by v dospélosti
Cinila 50 cm, tzn. predikovany zkrat levé
ho femuru byl 7,5 cm. Délku zdravé tibie v
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Obr. 2a. Fenotyp pacienta s hypoplazii levého femuru a ¢astecnou fibularni aplazii ve véku
5 leta 7 mésicl pred operaci
Obr. 2b. Oligodaktylie levé nohy chybi 5. paprsek

Obr. 2c. RTG dolnich kongetin ve stoje s podloZzenim 0 7 cm

dospélosti jsme predikovali na 47,5 cm,
délku postiZené tibie na 43,3 cm, tzn. zkrat
levé tibie byl predikovanna4,2 cm.

V 5 letech a 8 mésicich byl aplikovan
zevni fixator (ZF) POLDI 7 na lateralni
stranu levého femuru a byla provedena
postupna prolongace o 7 c¢cm. Distrakce
fragmentd levého femuru je zobrazena na
obr. 3a. Za 6,5 més. byl ZF extrahovén, na
kontrolnim RTG byla prokézana infrakce
distalni metafyzy levého femuru pfi
vyrazné osteopordze. Na dalSich obrézcich

(3b a 3c) je demonstrovan vysledek
prolongacniho IéCeni. Délka koncetin byla
docasné téméF vyrovnana diky prolongaci
levého femuru o predikovany zkrat. Podle
predikce jsme predpokladali nardst zkratu
bérce na 4 cm, coz by bylo mozné fesit
epifyzeodézou proximalni tibie pfi kostnim
veku 13 let, pfipadné epifyzeodézou
proximalni tibie a distalniho femuru pfi
kostnim véku 14 15 let.

Pacient se k dalSimu vySetfeni dostavil
az ve véku 15 let, kdy méfil 187 cm. V dobé
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Obr. 3a. RTG snimek levého femuru béhem prolongace zevnim fixatorem POLDI VII.
Obr. 3b. RTG snimek obou dolnich koncetin ve stoje po skonceni l1éceni.
Obr. 3c. Fenotyp pacienta po prolongaci.

Obr. 4 a - d. Fenotyp pacienta v 15 letech.
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rGstového spurtu mezi 14 - 15 rokem se
zvyraznil zkrat levého bérce. Pacient
kompenzuje zkrat 5 cm upravenou obuvi a
je zdatnym sportovcem. Na obrézcich 4a d
demonstrujeme zkrat a hypoplazii LDK,
redukéni malformaci levé nohy (cbr. 4e),
kde chybi fibularni paprsek. Pfi podlozeni
LDK o 5 cm je postaveni panve
horizontalni a kolenni klouby jsou
pFiblizné ve stejné vysi od zemé.

Zavér: Klinické vySetfeni v 15 letech
potvrdilo spravnost plvodni predikce
zkratu femuru i tibie, zkrat femuru byl
adekvatné FeSen prolongaci femuru v
pfedskolnim véku. Chlapci bylo nabidnuto
prodlouzeni levého bérce kompresné-
distrak¢ni metodou dle Ilizarova.

Pfipad 2. (pacientka 5A.7) Oboustranny
komplex femur-fibula-ulna (aplazie
longitudinalni terminalni fibularni vlevo,
CasteCnd aplazie longitudinalni fibularni
Vpravo).

Obr.5-13.

Obréazek 5c zobrazuje RTG dolnich
koncetin 6 mési¢niho kojence s
oboustrannym komplexem femur-fibula-
ulna (FFU). Rudimentérni noha levé dolni
koncetiny byla v rigidnimequinovalgéznim
postaveni (obr. 5a a b). V 7 mésicich byl
proveden posterolaterdlni release levé
nohy. Vysledek operace v 6 letech je
dokumentovan na obrazcich 6 a,b. Naobr. 7
je fenotyp 6 leté pacientky, ktera chodila v
ortopedicke obuvi s hapadanim na LDK. V
tomto véku byla provedena prolongace
levého bérce 0 5 cm ZF llizarov a zkrat byl
vyrovnan (obr.8).

Ve 12 letech byla indikovana dalsi
prolongace levého bérce pro
biomechanicky vyznamny zkrat LDK.
Vyska divky byla 147,5 cm, relativni
zkraceni DK vigi trupu bylo -2,4 SD a

tykalo se vyhradné bércl. Predikce vysky v
dospélosti byla 161 cm. Zkrat levého
femuru byl predikovan na 1,3 - 2,6 cm.
Presnost predikce zkratu levé tibie byla
komplikovana predchozimi operacnimi
vykony. Proto jsme k predikci pouZili
telerentgenogram(i DK z kojeneckého véku
(5¢). Podle tohoto snimku méla leva tibie
71,4 % rlstového potencialu pravé tibie,
coz by odpovidalo zkratu tibie v dospélosti
asi 9 - 10 cm. Ze zkuSenosti vime, Ze u
fibulani aplazie se téméF vzdy vyskytuje
zavazna Castecna aplazie tarsalnich kosti
(Casto koalice talokalkanearni), coz se
uplatfiuje na zkratu postizené DK v rozmezi
3 - 4 cm. Predikovany zkrat celé DK bez
IéCeni by Cinil 13,3 - 16.6 cm. U 12 leté
divky byla provedena postupna prolongace
levé tibie 0 5 cm (obr. 9) a v téZe etapé byla
provedena artrodéza hlezenného kloubu s
fixaci nohy dal$im kruhem. Hojeni kozniho
krytu bylo p.s.i. a bylo feSeno transplantaci
autoepidermalniho Stépu na
posterolateralni krajinu hlezenného
kloubu. Také hojeni kostniho regeneratu
levé tibie bylo opozdéné. Komplikace
regenerace kostni tkané a hojeni kozniho
krytu byly zpdsobeny Sudeckovym
algoneurodystrofickym syndromem.
Komplexni rehabilitacni 1é€eni bylo
provadéno v Kostelci nad Cernymi lesy,
kde zacala pIné zatéZovat LDK se ZF a levy
kolenni kloub byl mobilizova
ndo plné extenze.

Ve 14,5 letech byl RTG vySetfenim
obou DK ve stoje verifikovan zkrat LDK o
5,7 cm (pfevazné zkrat tarzalnich kosti a
femuru) a byla zjidténa valgozita 11 stuprili
v proximalni metafyze levé tibie. V 15,5
letech byla provedena tfeti aplikace ZF
Ilizarov na levy bérec, ktery byl postupné
prodlouZen o 5 cm se sou€asnou korekci
valgozity proximalni tibie - obr. 10.
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Obr. 5 a, b. Rudimentarni noha levé dolni koncetiny - vyrazné equinovalgozni postaveni.

Obr. 5¢. RTG snimek dolnich koncetin 7 mési¢niho kojence s oboustrannym komplexem
FFU.

R - e o a

Obr. 6 a, b. Stav po posterolateralnim releasu levé nohy v 6 letech release byl proveden v
1.roce Zivota.
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A

Obr. 8. Prolongace levého .
bérce dle llizarova ( 0 5
cm) v 6 letech

Obr.9. RTGsnimek

obou bérct podruhé —

prolongaci levé tibie ve 12 letech a nasledné artrodéze
hlezenného kloubu.

Obr. 7. Fenotyp

pacientky v 6 letech s
korekci zkratu LDK
ortopedickou obuvi.

Obr. 11 a-c. Vysledek prolongacniho
Ié&eni po skonceni rlstu.
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Obr. 10. Treti prolongace v 15,5 letech se
souCasnou korekci valgozity proximalni
metafyzy levé tibie.

Dostate€na osifikace kostniho regeneratu
byla na RTG prokazéana za 6 mésicl po
operaci, kdy byl ZF destabilizovan a za
daldi 2 mésice extrahovan. Béhem
prolongace pro osteitidu kolem jednoho
Kirschnerova dratu byl kratkodobé
podavan Oxacilin v terapeutické davce s
vybornym Gc¢inkem. Vysledek prolongacni
terapie u 17 leté pacientky je zobrazen na
obr. 11 a-c. Obr. 12 demonstruje
podogramy nohou, kde vlevo je patrno
rovnomérné rozmisténi koncentrace
tlakovych napéti.

Obr. 12. Podogramy nohou pfi zatizeni
hmotnosti téla.

Obr. 13. OSetfeni levé nohy specidlnim
sandalkem z usné.

Zavér: Opakovanymi prolongacemi levého
bérce celkem o 15 cm bylo dosazeno
vyrovnani délky DK. Rozsah pohybu v
kycCelnich a kolennich kloubech neni
omezen, v levém hlezenného kloubu bylo
artrodézou dosazeno bhiomechanicky
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spravneho postaveni rudimentarni levé
nohy pro plné zatiZeni pfi stoji i chlzi.
Rudimentarni noha je oSetfovana specialni
sandalkovou ortézou z usné, aby
nedochazelo k otlakiim a poranéni kozniho
krytu (obr. 13). Télesna vyska je 164,3 cm,
hmotnost 48,5 kg (vzhledem k véku a vySce
na 10. percentilu). Zkréaceni dolnich
kongetin - prevazné bércl - vagi trupu je 3-
4 cm. Pravé tibie méfi 35,5 cm. Leva tibie
po tfech prolongacich méfi 40.6 cm. Podle
uvedené predikéni metody bez
prolongacniho IéCeni by leva tibie méfila
pouze 25,3 cm. Rozdil 15 cm odpovida
provedenym vykontim.

DISKUSE

Ristovy potencial epifyzarnich
plotének dlouhych kosti u vrozenych
dysostoz je sniZzen. Ke sniZeni &i zvySeni
aktivity rdstu (a nasledné hypo- nebo
hyperplazii) mize dojit i na cévnim
podkladé (7). Lokalni patologicky proces
ovliviiuje rdstovou aktivitu epifyzarnich
chrupavek. Napf. zanét v oblasti kolenniho
kloubu mize docCasné stimulovat rlist a
zplsobit doCasny nebo trvaly prerdist.
Naopak tézky zanét nebo Uraz miZze
zplsobit trvalé poSkozeni (destrukci)
ristové ploténky. Hojivy proces vede ke
vzniku tzv. kostniho mdstku. V téchto
pripadech jsme se setkali s biomechanicky
zavaznymi desaxacemi, které nebylo
mozno léGit konzervativnim zplsobem
(11). Zkrat se mdze do urCité miry ménit
béhem obdobi rlstu. Zalezi na zbytkovém
potencialu aktivni rlstové ploténky, zda se
zkrat bude zvétSovat nebo naopak
korigovat.

Zavedeni predikénich metod do
problematiky kon&etinovych vad usnadnilo
ortopeddm rozhodovani pfi naplanovani

nejvhodnéjSich operainich metod
(amputace, epifyzeodéza, prolongace,
prolongace s korekci dislokaci ad axim a ad
periferiam) a o nejvhodnéjSim nacasovani
operagnich vykond. Jako zcela nevhodné
obdobi pro prolongacni léCeni se ukazaly
periody rlstového urychleni zejména pak
puberta, kdy se navic nezadoucim
zplGsobem uplatfiuji hormonalni a
psychické zmény. Uvedena predikéni
metoda pouZivana u zkratl typu FFU
komplexu a PFFD a jinych hypoplazii se
ukazuje jako dosti pfesnd pro klinickou
praxi. Naopak u Ollierovy choroby
(enchondromatosis) a generalizované
formy exostézové choroby je predikce
podle naSich zkuSenosti velmi nepfesna.
Nejméné presnd predikce je u ziskanych
poruch ristu na podkladé zanétu a jinych
poSkozeni epifyzarni chrupavky. O
z&vaznosti postiZzeni chrupavek nés
informuje opakované vy3etieni. Je obtiZzné
rozhodnout zda se jedna o typ 3 nebo 4
podle klasifikace F. Shapiro (tabulka ¢.4).
U malych zkratll, kde metodou volby se
ukazuje epifyzeodéza v oblasti kolenniho
kloubu zdravé DK je nutna dobra
spolupréace rodiny a pacienta v
predoperacnim obdobi, kdy je tfeba
sledovat sexualni maturaci, rlstovou
rychlost a zvétSovani zkratu v kratkych (3
mési€nich) intervalech.

OperaCni prolongacni IéCeni je témér
vzdy provazeno Sudeckovym
algoneurodystrofickym syndromem, ktery
byva rizné zavazné vyjadren a je pricinou
zminénych komplikaci (infrakce distalni.
metafyzy femuru u pfipadu 1, opoZdéna
osifikace kostniho regeneratu s poruchou
hojeni kozniho krytu v pfipadé 2).
Sudeckdv syndrom se ziejmé uplatiiuje v
doCasné retardaci rdstu prodluZzovaného
segmentu, jak jsme pozorovali u pacientky
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¢islo 2 béhem druhé prolongace a artrodézy
tibiokalkanearni provadéné ve 12 letech
(délka kostniho regneratu levé tibie byla
vétsi nez realné prodlouzeni oproti pravé
tibii). V soucasné dobé je metodou volby
vCasné zavedeni Iécby kalciotropnimi léky
(kalcitonin, bisfosfonaty) spolu s adekvatni
individualni rehabilitaci od zacatku
prolongacni terapie.

Podékovani: Prezentované vysledky byly
dosazeny za podpory grantu GACR ¢islo
106/00/0006.
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SOUHRN

V €lanku je formulovana obecna teorie
remodelace kostni tkané. Remodelace
tkdné je biomechanochemicky
proces charakterizovany jako difusni forma
transportu molekuldrnich smési
(vztazenych k elementarnimu
mikroobjemu). Obecné teorie remodelace
definuje slabé stacionarni stavy a
biochemické procesy v interstacionérnich
obdobich, charakterizuje podminky
vzniku, funkéni stability a zaniku kostni
tkané (v jejim objemovém elementu).
Komplexni pojeti teorie dokazuje
propojeni biomechanickych aginkl s
biochemickymi procesy. V praci jsou
exaktné definovany slabé stacionarni stavy,
jejich pocet a podminky jejich dosazeni.
Poprvé jsou exaktné definovany hodnoty
bifurgacnich parametr( pfi nichZ dochazi k
poruseni slabé stacionarnich stav(l. Obecna
teorie je v souladu s klinickymi poznatky o
dobéch jednotlivych remodelacnich etap v
kostni tk&ni a s biochemickymi procesy
probihajicimi pfi funk&ni adaptaci tkané.

SUMMARY

Petrtyl M, DaneSova J. General Theory
of Bone Remodeling

The general theory of bone remodeling
is presented in this work. There are defined

the weakly stationary states and
biochemical processes in interstationary
periods, and the conditions of bone
development, functional stability and
destruction (in its volume element). In the
complex interpretation of the theory, the
connection between biomechanical effects
and biochemical processes is proved. The
presented work exactly defines weakly
stationary states, their amount and the
conditions of their occurrence. The general
theory is in conformity with the clinical
knowledge related to the periods of the
individual bone remodeling stages and
with the biochemical processes in the
functional tissue adaptation.

UvoD

Fyziologicky zdrava kostni tkan se
béhem Zivota jedince vétSinou nalézé
nékolikrat v hlavnim slabé stacionarnim
stavu, tj. ve stavu, pfi némz je dlouhodobé
dosaZzeno remodelacniho ekvilibria. U
dospélého Clovéka v produktivnim véku je
toto obdobi nékolikaleté (zhrubatrva 6 az 8
rok(), u déti je krat$i. Faze remodelace
kostni tk&dné jsou obrazné srovnatelné s
"détstvim a dospivanim (maturaci)" tkané,
s "dospélosti" tkané (tj. 1. faze remodelace
aposice tkang) a se "starnutim a skonem"
tkané (t.j. I. faze remodelace resorbce).

Zatimco stabilni obdobi
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remodelaéniho ekvilibria mineralizované
kostni tkané (obdobi hlavniho slabé
stacionarniho stavu, tj. obdobi obrazné
nazvané "dospélosti" tkang) trva roky,
obdobi obrazné nazvané "détstvi a
dospivéani" tkané (aposice - Il. faze
remodelace) je kratké (6-7 mésicl) a
obdobi "rychlého skonu" (resorbce |. faze
remodelace) trva jen 1-3 tydny (Parfitt
[10D).

V této souvislosti je tfeba zdlraznit, Ze
obrazné vyjadfeny cyklus "détstvi-
dospélosti-skonu" kostni tkané je uvazovan
v rozsahu objemového elementu kostni
tkéné. Objemovym elementem budeme
definovat krychlicku kostni tkané o délce
hrany pfiblizné 0,2- 0,3mm.

Etapa "dospélosti" tkané (tj.
dlouhodobého, obvykle nékolikaletého
stavu remodelacniho ekvilibria) mize byt
zkrdcena biomechanickymi vlivy (na
pfiklad zménou dominantnich smérd
hlavnich deformaci a hlavnich napéti v
disledku mimoradnych a dlouhodobych
zmén zatézovani skeletu) nebo vlivy
biochemickymi (poruchami v
metabolismu). Pokud nedojde ke zkraceni
této etapy, doché&zi k harmonickym
(periodickym) genetickym aktivizacim
("nastartovanim™) etapy resorbce v
uvaZzovaném objemovém elementu kostni
tkané. Geneticky kod nahodile aktivizuje
resorbci skeletarniho systému (za
fyziologicky "normalnich” podminek).
Podle Parfitta [10] dochazi v nahodile
distribuovanych lokalitaich k iniciaci
resorbce priblizné kazdych 10 vtefin, ato v
zavislosti na véku jedince, na jeho pohlavi,
na metabolickém stavu, na druhu kostni
tkané, na jejim charakteru a jejich
vlastnostech. Geneticky faktor udrZuje
skeletarni systém v jeho
predeterminovanych funkcich. Genetické

vlivy tak maji m.j. i funkci Fizeni

délky"'Zivota" cyklu, tj. obrazné Feceno
maji funkci Fizeni "détstvi-dospélosti-
skonu" kostni tk&né.

Jestlize kostni tkan (v objemovém
jejim elementu) za fyziologicky
normalnich podminek prochazi nékolika
stacionarnimi stavy (tj. stavy, kdy z
biologického pohledu bylo dosazeno ve
tkani relativniho "zklidnéni" a témér
pozastaveni fundamentélnich
prestavbovych procesd), je tieba presné
vedet, kolika stacionarnimi stavy prochéazi,
kdy jsou tyto stavy stabilni, kdy jsou
nestabilni. a kdy zacinaji intenzivné
probihat biochemické reakce remodelace
této tk&né.

Kostni tkan v casovém obdobi
jednoho limitniho cyklu své existence (v
jejim objemovém elementu) prochazi
etapami intenzivnich biochemickych
reakci a obdobimi slabé stacionarnich
stavl. Nejdéle stabilnim slabé
stacionarnim stavem je stav po
mineralizaci osteoidu. Jde o stav, béhem
néhoz kostni tkan mdze dlouhodobg
(nékolik let) pInit sva dominantni funkéni
poslani, jako je zajisténi inosnosti skeletu,
jeho geometrickou stalost a dalsi
systémové ukoly. Hlavni slabé
stacionarni stav (HSSS) je stabilni stav
kostni tk&né, v némz je dlouhodobé
dosazeno remodelacniho ekvilibria.
Kazdy slabé stacionarni stav je typicky tim,
Ze v ném vznikaji poruchy od ideélniho
(teoretického) stacionarniho stavu.
Odchylky pfimo zaviseji na zménach
napéti (resp. na zménach deformaci) a na
objemovych zménach molekularnich smési
v uvazovaném objemovém elementu tkané
(podrobné viz dale).

Stabilita kazdého slabé
stacionarniho stavu je dFive nebo
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pozdéji naruSena vyraznou poruchou
(odchylkou, nebo sérii odchylek) od
idealniho (teoretického) stacionarniho
stavu, pFi niZz se systém kostni tkané
stdva nestabilni a ve tkani zacnou
probihat biochemickeé reakce (na priklad
procesy resorbce kostni tkané, dle druhé
stechiometrické rovnice, nebo procesy
vzniku osteoidu  popsané d&tvrtou
stechiometrickou rovnici atp.). Po jisté
dobé se tyto biochemicke reakce zpomali a
nasledné prestanou intenzivné probihat.
Tk&n (v uvazovaném objemovém
elementu) dosdhne nového slabé
stacionarniho stavu.

Ziva tkan molze dosdhnout, v
zavislosti na biomechanochemickych
podminkéch, vzdy jen nékterych z osmi
stacionarnich stavl. PFiroda méa snahu
dosahnout takového stacionarniho
stavu, ktery je predeterminovan
biomechanickymi a biochemickymi
vlivy (tj. vlivy genetického a
metabolického plivodu).

Pro popis chovéani kostni tkané ve
stacionarnich stavech av jejich okolich, je
tfeba vychazet ze stechiometrickych rovnic
remodelace tk&né a z kinetickych rovnic
remodelace. Fundamentdlni
stechiometrické rovnice, popisujici
biochemické procesy remodelace kostni
tkané, byly formulovany Petrtylem a
DaneSovou ([15],[14],[13]). Strucné je lze
popsat takto:

A) prvni stechiometrickd rovnice
vyjadfuje vznik osteoklastd fuzi z
mononuklearnich bungk,

B) druha stechiometrickd rovnice
charakterizuje resorbCéni aktivitu
osteoklast,

C) treti stechiometrickd rovnice
vyjadfuje resorb&ni aktivitu
mononuklearnich bunék [1] a vznik

latek iniciujicich aktivitu osteoblastd,

D) ctvrta stechiometrickd rovnice
popisuje vznik osteoidu,

E) péatd stechiometrickd rovnice
charakterizuje mineralizaci osteoidu, tj.
vznik nové kostni tkané.

Kazdad molekularni smés ve
stechiometrickych rovnicich je
charakterizovana koncentraci, kterd se v
Case méni (v prdbéhu biochemickych
reakci). Biochemicka reakce,
charakterizovana pfisluSnou
stechiometrickou rovnici, vzdy probiha
jistou rychlosti. Jak bylo uvedeno v pracich
[15], [14], [13], rychlosti biochemickych
reakci a jejich iniciace primarné zaviseji na
biomechanickych Gcincich. Rychlosti
reakci téz zAviseji na koncentracich
chemickych substanci, které jsou
nastrojem genetického fFizeni limitnich
cykld remodelace kostni tkané. Rychlosti
mohou byt téZ ovlivnény poruchami
metabolického systému (na pfiklad pfi
iniciaci a intenzité Sifeni osteoporodzy,
osteopetrézy a jinych onemocnénich
skeletu).

Kinetika remodelace kostni tkané byla
podrobné popsana v praci [15], autord
Petrtyla a DaneSové, a to péti zminénymi
kinetickymi rovnicemi (2), viz. dale, které
byly sestaveny na zakladé péti
fundamentélnich stechiometrickych
rovnic. Diferencialni rovnice kinetiky
remodelace kostni tkané jsou zakladem pro
ureni poCtu a charakteru stacionérnich
stavll, resp. slabé stacionarnich stavd. |
kdyz stacionarni stavy (z ryze
termodynamického pohledu) jsou
charakterizovany pozastavenim
chemickych procesU, v Zivych systémech
tomu tak neni. DUsledkem absolutni
stagnace biochemickych reakci by bylo
"zmrtveni" této tkané. Slabé stacionarni
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stav je charakterizovan odchylkami od
(ideélniho) stacionarniho stavu, nebo
jinymi slovy, poruchami (fluktuacemi) od
stacionarniho stavu. Abychom mohli
definovat stacionarni stavy a dokazali urcit
jejich pocet, musime zavést podminky,
stanovujici pozastaveni chemickych
reakci. K pozastaveni biochemickych
reakci (v uvazovaném objemovém elementu
tk&ngé) dochazi:

- pfi nulové Casové zméné koncentrace
molekularni smési osteoklastd, t.zn.

dny/dt =0,

- pfi nulové Casové zméné koncentrace
molekularni smési zbytnych produkt
(odpadu) po aktivité osteoklast, vzniklych
degradaci organickych a anorganickych
komponent “staré" kostni tkané, t.zn.
dny/dt=0,

- pfi nulové Casové zméné koncentrace
molekularni smési osteoblastt (iniciujicich
vznik osteoidu), t.zn. dn,/dt=0,

- pfi nulové Casové zméné koncentrace
molekuldrni smési osteoidu
(nemineralizované matrice tkané
kolagenu), t.zn. dn,/dt=0,

- pfi nulové Casové zméné koncentrace
molekularni smési mineralizované matrice
(tj. nové tkané), t. zn. dn,,/dt=0.

Splnéni téchto péti podminek soucasné
ndm definuje (teoreticky) stacionarni stav.
Jejich dosazenim do nelinearni soustavy
diferencialnich rovnic kinetiky remodelace
dostaneme nelinedrni soustavu
algebraickych rovnic  pro neznamé
koncentrace sledovanych komponent
(molekularnich smési) remodelace tkané.
Jejich FeSenim ziskdme osm
stacionarnich stav(,[15], [14], [13], které
jsou charakterizované urcitymi
koncentracemin,,, Ny, Ny, Ny, N, resp.
vektorem koncentrace n,= (N, Ng, Ny,

N Ny ). BEnem remodelacnich procesd
vSak neni v pribéhu cyklu kazdého z
teoreticky urenych  (idealnich)
staciondrnich stavdl dosaZeno. Skutedny
podet dosaZenych stacionarnich stavil je
niz§i a plyne z kvalitativni analyzy
chovani biosystému kostni tkané (v
daném objemovém elementu tk&né) v
blizkosti stacionarnich stav(.

POSOUZENI STABILITY KOSTNI
TKANE A JEJI CHOVANI V
BLIZKEM OKOLI SLABE
STACIONARNICH STAVU

Méame-li exaktné popsat chovani
biosystému tkané v podminkach
stacionarniho stavu a v jeho okoli, je nutné
poznat a exaktné vyjadrit obecné chovani
kostni tkané, t. zn. charakterizovat
biomechanochemické procesy, které ve
tkani probihaji. Popis obecného chovani
kostni tk&né vychazi ze stechiometrickych
rovnic jeji remodelace a z kinetickych
rovnic (2), vizdale.

Soustava nelinearnich diferencialnich
rovnic, které popisuji kinetiku remodelace
tk&né vSak svym tvarem neumoznuji nalézt
pfesné analytické FeSeni, tj. neumoZfuji
ur€itv daném Case t nezndmé koncentrace
n,(proi=1, ... 14) molekularnich smési, na
pfiklad  n, (tj. koncentraci molekularni
smési osteoidu v jednotkovém objemovém
elementu tkang), n,, (tj. koncentraci
molekularni smési mineralizované (nové
vzniklé) kostni tkang, v témze elementu)
atp.. PFiblizné numerické metody FeSeni
této soustavy diferencialnich rovnic (jako
je na priklad metoda Rungova-Kuttova,
nebo Eulerova metoda) nedavaji moZznost
posoudit dany problém v celé obecnosti.
Pfistoupime proto ke kvalitativnimu
feSeni soustavy diferencialnich rovnic,
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t.zn., Ze budeme sledovat obecné chovani
systému Zivé tkané v blizkosti
stacionarnich stav( (resp. z
matematického pohledu se budeme
vénovat popisu chovani obecného FeSeni
soustavy nelinearnich diferencialnich
rovnic v blizkosti stacionarnich Feseni).
Kazdy stacionarni stav je charakterizovan
jistymi koncentracemi molekulérnich
smési n,, n,, N, N, an,, znichz lze
odvodit koncentrace vSech zbyvajicich
molekularnich smési, t.j. n,, n,, N, N,
Nge, Ngey Nyjey Ny,e @ N, Z ryze
termodynamického pohledu je tfeba v této
souvislosti poznamenat, Ze za idealné
stacionarniho stavu jsou vSechny tyto
koncentrace konstantni, nékteré dokonce
nulové [15], [13]. V takovém pfipadé by
v8ak v Zivém biosystému ustaly veSkeré
biochemické reakce. Vnitfni prostfedi by
bylo poté v dokonalém klidu (obrazné
feCeno, nastalo by "zmrtveni" biosystému).
V biologickém systému, za fyziologicky
normalnich podminek, vSak dochazi k
odchylkam (fluktuacim) od stacionarniho
stavu a kostni tkdn se chova jako
nerovnovazny stacionarni systém.
Fluktuace jsou zplsobeny zmé&nami napéti
(deformaci) tkané a zménami koncentraci
molekularnich smési v dlsledku
biochemickych procest. Vzhledem k tomu,
Ze budeme sledovat chovani kostni tk&né v
okoli stacionarniho stavu, zavedeme malou
odchylku:

E(LA) =Gt A), &t A), &(1A), &t
A), &ult,A)),

kterd je funkci Casu ta parametru

A = Ap =(p - p.). Hodnoty parametru
zaviseji na objemové zméné kostni tkang,
resp. na zménach napéti (deformaci) v
uvazovaném objemovém elementu. Ve
vektorovém zépisu pro popis odchylky

& (t,A) znali &,(t,A) odchylku koncentrace
molekularni smési osteoklastli od idealni
koncentrace n,, osteoklastdl v podminkach
stacionarnfho stavu, & t, A) odchylku
koncentrace molekularni smési odpadnich
latek (v disledku resorbce tkané
aktivitou osteoklastl) od n,, &( t, A)
odchylku koncentrace molekularni smési
osteoblastl od idealni koncentrace n,, v
podminkach stacionarniho stavu, &.,(t, A)
odchylku koncentrace molekularnich
smeési osteoidu od idedIni koncentrace n,, v
podminkach stacionarniho stavua &,(t,A)
odchylku koncentrace molekularnich
smési nové kostni tkané (tj.
mineralizovaného osteoidu) v
podminkach stacionarniho stavu.
Odchylka
E(tA)=(&(t A), &(tA), &t A),
Eult A), &t A)),
od staciondrniho stavu je tedy dana
vztahem:

&=n-n,pro i=3,6,7,10,14 :
1)
tj. n=n,+§ . (1a)

Kde n,=(n,,,Ng,N,, Ny, Ne) j€ Vektor
koncentraci molekularnich smési za
stacionarniho stavua n, je koncentrace i-té
molekularni smési (v procesu remodelace
tk&n€) za slabé stacionarniho stavu (na
pfiklad n, je koncentrace molekularnich
smési osteoklastl, n,, je koncentrace
molekularni smési nové kostni tkané atp.).
Zavislost & (t,A) na A=Ap=p-p, je
zprostredkovana rychlostnimi konstantami
k, k, k, a ks (viz. [15], [13]), které
rovnéz zaviseji na koeficientech
objemovych zmén molekularnich smési D,
(na pfiklad D,, osteoidu, D,
mineralizovaného osteoidu atp.) v
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jednotkovém objemu kostni tkané.

Kostni tkan se pfi malych odchylkach
&, (viz rovnice(l)) od idealniho
stacionarniho stavu chova jako stabilni
systém. Vzhledem k tomu, Ze odchylky ¢,
jsou vlastné poruchami (idedlni
ho) stacionarniho stavu, budeme tento stav
nazyvat slabé staciondrnim stavem
(SSS). Po jisté dobé trvani se slabé
stacionarni stav stane nestabilni. Zac¢nou
probihat biochemické reakce remodelace
kostni tkané popsané stechiometrickymi
rovnicemi. Po probéhnuti biochemickych
procestl vznikne ve tkani novy stacionarni
stav.

Stabilitu slabé stacionarnich stavi
posoudime pomoci obecné Ljapunovovy
metody. PFi jeji aplikaci vyjdeme ze
soustavy nelinedrnich diferencialnich
rovnic, popisujicich kinetiku remodelace
kostni tkané [15], majici tvar:

n3: kl(Al -Ng- ne)(Az “Ng=Ng- Ny =Ny - n14) -
- kzns(AA =Ng-N; =Ny - n14),

ns = kznz(A4 =Ng=Ny=Nyo- n14)v

h? = ks(Az =Ny-Ng=N;-Nye- n14)
(A4 “Ng-N;-Nyp- n14) - k4(A6 "Ny n14)n7v

ﬁlo: kA(Ae “Ny- n14)n7 - ksnw(As' n14)y

n14: ksnm(As - nlA)'

)
kde A; (pro j= 1aZ?9) jsou konstanty
(invarianty) rovné algebraickému souctu
koncentraci molekuldrnich smési

n, (pro i=1az14):
n+n,+n,=A;
n2+n3+n6+n7+n10+n14:A2
n,-n,-n,=A,
N + N+ N+ Ny + 0y, :A4

Ng-N; - n1o'n14:A5
nQ + nlO + r.‘14 = AG
Ny-Nyp-Ny = A7
n12 + n14 = AB
Ny - Ny = Ay (2&)
S pouZitim vztahll (2a), které plati mezi
koncentracemi molekularnich smési (viz.
[15]) Ize pfedchozi soustavu rovnic (2)
napsatvetvaru:

N, =k,nn, - kyn;ng
Ng = k,n,N;
n, =ksn,n, - k,ngn,
Ny =Kk,Ngn; - Ksnyony,
Ny, = ks,
(2b)

Abychom (z matematického hlediska)
nemuseli rovnice soustavy (2) opisovat,
miZeme je pro dalsi potfebu a vétsi prehled
zapsat schématicky nasledujicim
zplisobem:

% = fa(ns(t), ne(t), n7(t), nuo(t), nua(t), 1)

% = fe(na(t), ns(t), n7(t), nuo(t), nua(t), 1 )

% = Fa(na(t), ne(t), n7(t), nuo(t), nae(t), 1)

% = Fao(ns(t), ns(t), n7(t), nuo(t), nua(t), 1)

S = a0, n(0), (0, o), ).

3)

Funkcef,, f,, f,, f,,, f., jsou nelinearni,atoiv
blizkém okoli stacionarniho stavu..
Vzhledem k tomu, Ze naSim cilem je
sledovat  chovéni systému pravé ve
zminéném  okoli stacionadrniho stavu
kostni tkang, pouzijeme Taylorlv rozvoj
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(pro tyto funkce v okoli uvaZzovaného
stacionarniho stavu) aomezime se pouze na
linearni ¢leny.
Tudiz pro koncentracen; (i=3, 6, 7, 10,
14) molekularnich smési v procesech
remodelace kostni tkané
(podle rovnice (1) , (1la), soustavy
kinetickych rovnic (3) a dle Taylorova
rozvoje) [15], plati:

dni _ l _ R _

F— T (n|e+X|) fl(ne+X)

- fin)+ & o
j=3.6.7.10,14 TN @)

pro i=3,6,7,10,14.
Zaroven plati:

dn. _d _dxi
—= (0, +x) =
dt dt dt
fi(ne) :0

(4a)

Z predchozich vztah( (4a) je patrné, Ze

v okoli stacionarnich stavil je Casova

zména koncentraci n, molekularnich
smési dana Casovou zménou odchylky dXx;
dt

Od idealni koncentrace n,pro (i=3,6, 7,
10, 14) za stacionarniho stavu. Dosazenim
vztahd (4) a (4a) do soustavy (3),
dostaneme pro odchylku & (t,A)=(&,(t,A),
E(tA), &(tA), &t A), &u(t, A)), j. pro
poruchu stacionarniho stavu nasledujici
soustavu linearnich diferencialnich rovnic:

dt  fns|p, nslne n7lne finwo|n, Tinuafn,
dt  finsjp, ns|ne N7, Mol TInuafp

%:m 3+m s+m 7+& X10+m X14

dt s, nelp.  Tn7jpe inwojn. fInua|p,
dt  Tnsipe fIns | in7lne  Tnuojp, fInus|p,
dt  fnsip. fIne |, in7lhe  Tnwojn, finuan,
®)

ReSeni této soustavy linearnich
diferencialnich rovnic pro odchylku & (t,A)
nam umoznuje posoudit stabilitu FeSeni v
okoli uvazovaného stacionarniho stavu v
kostni tkadni. Na zéakladé teorie FeSeni
soustavy linedrnich diferencialnich rovnic
se cely problém feSeni soustavy (5)
redukuje na uréeni vlastnich Cisel
matice soustavy (5), tj. nafeSeni rovnice:

LLE PR Y AL ;. s
fin, o, fin n fin, n fin, ny fin, ng

ML LY I 1 I, | At

ﬂna n ﬂns ny ﬂn1 ny ﬂnm ny ﬂnu ny

hlli3 RILEY B L) P, 11 LLEH A N

g, nel,,  Inel, Mo, iny |,

g, e ., |, gl sl

ﬂna Ny ﬂna Ny ﬂ”? ny ﬂnw n ﬂnm n

(6)
OznaCime-li A matici soustavy (5), pak
platidle (2) a(3):
det(A -w.E)=

= [k5ane + k5r]10e +W]X

X[N + kl”Ze]x[- k2n5n - W]x

X[- k4n7e + k4n9e -'-W]><
><[' ksnse - ksnze - W]
(7

kde w je vlastni Cislo matice AaE je

jednotkova matice.
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Rovnici (6) I1ze zkracené napsat:

det(A-wE) =0 (6a)
Tato rovnice je charakteristickou rovnici
matice soustavy (5). Jeji kofeny jsou:

Wl(l ): -k,
W2(| ): - kg,
Ws(l ): - Kghg - ks,
W4(| )= - I(4n7e - I(4nge

Ws(l ): - KsNpge = KsNyge

Nalezené kofeny (8) rovnice (6a) jsou
hledanymi vlastnimi ¢isly matice A
uvazované soustavy linearnich
diferencidlnich rovnic (5) pro odchylku

E(LA)=(E(LA), E(L,A), &(L,A),
Ew(LA), Eu(t,N)),

od stacionarniho stavu. V této souvislosti je
tfeba zdlraznit, Ze vechna nami nalezena
vlastni Cisla jsou zaporn&. To znamena,
Zeodchylka & (t,A) =(&(t,A), &(t,A),

G A) &t A), &t A) Jez
matematického pohledu stabilnim FfeSenim
soustavy linearnich diferencialnich rovnic
(5), vzhledem k pocatecni odchylce

0 — fo 0 0 0 0
X(t’l )_ (Xs’ Xgr X745 Xqg, X14)

od stacionarniho stavu (dle Ljapunova).

Z biotermodynamického pohledu se
v takovém pripadé systém tkané naléza ve
stabilnim slabé stacionarnim stavu [4],
[8]. Je tedy zfejmé, Ze jen pfri jistych
""velkych" odchylkach dojde k poruseni
stability. Jinymi slovy, systém kostni
tk&né se stane nestabilni jen pFi urcité
velikosti poruchy. Mimo to, pro kazdé
feSeni

E(LA)=(&(1A), &(L,A), &(LA),

(L), &u(t,N)),
jehoz pocate€ni hodnoty jsou dostate¢né
malé(veibsolutnihodnoté), plati:

Imx, =0

t®¥

pro i=3,6,7,10,14

9)
a tedy odchylka
E(LA) =t A), &(tA), &(1A), &t
A), &u(t,A),
jeasymptoticky stabilni.

Tento stav je vSak jen teoreticky. V
Zivém systému nenastava, nebot’ by doslo
k zastaveni biochemickych procesti a
nasledné ke zmrtveni systému,

V této souvislosti je treba@ddraznit, ze
kazda dvé feSeni & (t,A\) a (t,A) seod

ebe malo lisi, jestlize se malo Ilisi
sééét ni podminky (tj. pocate¢ni poruchy

a ). Z tohoto tvrzeni je zfejmé, Ze z
biologického hlediska (pFi zhruba stejnych
pocatecnich poruchach) je vidy nastolen
opét stejny slabé stacionarni stav a cyklus
probihd priblizné stejné jako cyklus
pfedchozi. Jde tudiz o limitni cyklus,
ktery je charakterizovidn periodicitou
biomechanochemickych procesd.

ProtoZe odchylka &(t ,A) je funkci
Casu t a parametru A = Ap, je velikost
uvedené odchylky  bezprostfedné
ovlivnéna velikosti parametru A | tj. i
velikosti objemovych zmén pFislusnych
molekularnich smési, resp. velikosti zmény
mechanického napéti.

Z predchoziho textu je zfejmé, Ze lisi-
li se od sebe velmi méalo pocatecni poruchy,
budou se od sebe té7 lisit velmi malo kazdé
dvé odchylky od stacionarniho stavu.
Biologicky stabilni systém kostni tkang,
nalézajici se v jistém stacionarnim stavu,
funguje v jeho okoli pravé v rezimech jen
malych odchylek, jinymi slovy funguje v
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rezimech malych fluktuaci. Dojde-li k
vyraznym zméndm velikosti téchto
odchylek, stane se stabilni slabé
staciondrni stav nestabilni.

Urceni vlastnich Cisel matice soustavy
rovnic (5) ndm umoznilo urcit obecné
feSeni této soustavy linedarnich
diferencialnich rovnic pro odchylky
E(LA)=(E(tA), &t A), &(tA), &x(t,
M), &.(t,A)) od teoretického stacionarniho
stavu.

Obecné teSeni je linearni kombinaci
fundamentalnich systémi feseni. Zkraceny

zapjs ohecného feeni sousta ie:
Xspcty ?b)= Clvs.e'a'pzﬁ + nge@l@e.t

Xg (t: | ): Cl,G'e- et 4 Cz,e-e_ faree !

Xy (t, | ): C1,7'e_ kpnget C2‘7.e_ kpNset

+ C3,7e(- Ka-Mse - kgNge ).t C4'7 (- Kae-knge)

Xio(t1) = Cy 08 et 4 Cou0€ Koot

+ C3,10 el fars ko)t C4”0.e(' KaMze-Ka-Noe) t
+ C5.10-e(- s Tuoe Ko Pz ) ¢

Xia (t, | ): Cm.e' koot y C2'14.e- Koot

+ C3,14 -e(- ko M ko e Jt + C4,14 -e(- Ky N7e - ke )t +

+ C5,l4 _e(' Ks:Nyge - Ks.Nyze Mt
(10)

Kde koeficienty C;;,proj=1,2,3,45ai=
3,6,7,10,14 charakterizuji pocate€ni

RO )ke 0 )%, 0 )%, 0 )%, (1)

, které predstavuji pocCatecni poruchy
(odchylky) od stacionarniho stavu.

Z vyrazu (10) je patrné, Ze velikost
odchylky &,(t ,A), tj. odchylky ve slabé

stacionarnim stavu od idealni hodnoty
koncentrace n,, molekularni smési
osteoklast( , stejné tak i velikost odchylky
&(t ,A\), tj. odchylky ve slabé stacionarnim
stavu od idealni hodnoty koncentrace n,,
molekularni smési zbytnych produktd
resorbce staré kostni tkané osteoklasty, je
ovlivnéna procesy popsanymi 1. a 2.
stechiometrickou rovnici. Odchylka &(t,

M), tj. odchylka ve slabé stacionarnim
stavu od idealni hodnoty koncentrace
osteoblastd n, je vyrazné zavisla na
biochemickych procesech
charakterizovanych 1. aZ
4 .stechiometrickou rovnici.
Z predchoziho textu je zfejmé, Ze jsme
se zatim zaméf¥ili na chovani biologického
systému v okoli stacionarni
ho stavu kostni tkané, tj. z matematického
pohledu jsme sledovali chovani FeSeni
soustavy diferencialnich rovnic (2) v okoli
stacionarniho stavu, ktery byl
charakterizovan vektorem koncentrace
NA) = (N5 (A), Nee(A), N (A), Ny (A), Nie(A))
molekularnich smési kostni tkang, a to pro
dany parametr A=Ap=p-p,, tj. pro
danou zménu napéti ve sledovaném
objemovém elementu kostni tkané.
Kazdy slabé stacionarni stav systému
kostni tkané je po ur€ité dobé narusen, tj.
dojde k naruseni jeho stability. Ve tkani
zacnou velmi intenzivné probihat
biochemické procesy (charakterizované
prislusnou stechiometrickou rovnici) a
poté systém kostni tkané prejde do
jiného slabé stacionarniho stavu. Dosud
nejsou zndmé podminky, pfi nichz dochazi
ke zméné stability slabé stacionarniho
stavu. Proto je tfeba analyzovat zavislost
stacionarniho feSeni n,  na zménéach

parametru A = Ap = p - p,. Zmény
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parametru A jsou vyvolany mechanickymi
i chemickymi vlivy. Mechanické vlivy jsou
reprezentovany zménami napéti v kostni
tkani. Primarni chemické vlivy jsou
dlsledkem genetického Fizeni limitniho
cyklu remodelace kostni tk&dné nebo
metabolickymi poruchami. Sekundarni
chemické vlivy jsou nasledkem primarnich
biomechanickych Gginkd.

BIFURGACNI BODY
NESTABILITA SLAB
STACIONARNIHOSTAVU

meX>

Dosud jsme se zabyvali slabé
stacionarnimi stavy p¥i daném parametru A,
tj. pro danou zménu napéti v kostni tkani.
Matematicky to znamend, Ze jsme
vySetfovali obecné feSeni. n(t, A) = (n,(t,
A, gt A), no(t, A), ny(t, A), nu(t, A)) v
okoli stacionarniho feSeni n, (A) = (n,.(A),
Nes(A), N7e(A), Niee(A), Ne(A)),  pro dany
parametr A.  Nyni se zaméfime na
vySetfeni chovani stacionarniho reSeni
dané soustavy diferencialnich rovnic (2) v
zavislosti nazménach parametru A, tedy
na zménach napéti (protoze A = Ap = p-p.,
kde p, je napéti za idealnich (teoretického)
stacionarnihostavua p jeaktualni napéti
ve sledovaném objemovém elementu
tkdné, na pfiklad v daném c&asovém
okamziku pfi chlzi nebo jiném zplsobu
namahani skeletarniho systému. Pozornost
zaméfime na ty hodnoty parametru A
pri nichZ je narudena stabilita slabé
stacionarniho stavu. Tyto hodnoty
nazyvame bifurganimi hodnotami.

Méni-li se parametr A, tj. méni-li se
napjatost v uvazovaném objemovém
elementu kostni tkang (v ddsledku zmén
zatézovani skeletu), miZe pro jistou

hodnotu parametru A dojit ke zméné
stability stacionarniho stavu
(matematicky feeno, midiZe dojit ke zméné
stability stacionarniho feSeni). Ke zméné
stability stacionarniho stavu dochazi v
BIFURGACNICH BODECH.
Bifurgacni bod je presné definovany bod v
diagramu FeSeni, v némz se systém kostni
tkdné stava nestabilni. Jinymi slovy,
poruchy (charakterizované na priklad
dominantni zménou mechanického napéti)
dosahnou v tomto pfipadé, takovych
hodnot, Ze slabé stacionarni systém se stane
nestabilnim.

Bifurgaéni body, v nichz se (z
matematického pohledu) méni jedno feSeni
v jiné feSeni jsou body, v nichZ nastava
vétveni feSeni. V téchto bodech dochazi z
matematického pohledu k mnohoznacnosti
feSeni. V bifurgacni bodech dochazi ke
zmeéné stability slabé stacionarniho
stavu. Tyto (podezfelé) body jsou uréeny
takovou hodnotou parametru A (].
bifurgacni hodnotou parametru A), pro
kterou nejsou spinény predpoklady véty o
implicitné definované funkci.

V naSem pripadé, aplikaci na soustavu

rovnicg@) J[(W okglts@amonarnlho feseni
n.(A), ma blfurgacnl podmlnkatvar

detI f, (n,,1 )g

£, (11)

i,j=3,6,7,10,14
(11a)

V této souvislosti je tfeba zdlraznit, ze
jen pfi jisté zméné parametru A (tj. pfi
dosazeni bifurgacni hodnoty parametru A )
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dojde ke zmeéné stability slabé

%(‘(1 nargihy sta\fl% stn i) o
P[0 d dfeme

Iaﬁqrgacm@pﬁmmky 11qpf\(e)tvar#(, ) §

é fin, ne fng n, fin, N, finy, n, finy, n,l:J

) 10 mQ) w0) )

2 ﬂns ne ﬂne ne ﬂn7 ne ﬂnlo ne ﬂnm "cg

ene@)  wfe0) 1) 9R0) ) G

e fing N, fing ne fin, n, fing ne finy, neg

eﬂfm(l ) 1h0)  1h ) 9f.0)  9f.() O

@ fin, N ing o in, n iny, n finy, nea

det J(n,,1 )=k,.n,, k,n,.. k (s, +nﬁ%k .

Sublond Pk Mize - N

(12)
Yoo Kothids PoreNsurBeé “biterdienich
beipotpaietrs, A ey, )= 0,

kl - k Kle e -hy. (p pe)

Il‘fie: k2'K5 K, K, e -(s+h +hs)(ﬁﬁl§)
k4 = kZ'KSe'K4e'e_ (hs*'hA)(P‘ Pe)

Ky =k, Ky, " 0P

(14)

V soustavé rovnic (14) jsou (kromé
dfive uvedenych oznaceni) k; (pro i=1,
2, 3, 4, 5) rychlostni konstanty remodelace
kostni tkang, n; (proj=1,3,4,5) jsou
objemové zmény prisludnych

molekularnich smési), K., (prom=1,3, 4,
5)jsou remodelaéni funkce za
stacionarniho stavu (viz. [14]).

Parametr A=Ap=p-p,seVvevztazich
(14) objevuje v exponentech. Hodnoty
parametru A ovliviuji dosazeni
bifurgacniho bodu a néasledné i stav
nestability, béhem néhoZ intenzivné
probihd nékterd z globélnich
biochemickych reakci (charakterizovana
jednou z péti stechiometrickych rovnic, viz
[15], [14]).

Pro ur€eni bifurgacni hodnoty
parametru A rozvineme exponencialni
funkce na levé strané rovnice (13) do
Taylorovy fady. Zameéfime se pouze na
linearni ¢leny.

Linearni aproximace rovnice (13) v okoli
stacionarniho stavu ma poté tvar:
K, Koo Ko Ko Ko, (1-1,0).[1-(Ns + N, + 17,)- AL
L1-(ns+n)AT.[1-ns ATy,
'(n5e+ nZE)'(n95+n72)'(_m].Ze_nll)e):O (15)

Rovnice (15) blud_ef‘spl-hm@ pro hodnoty
parametru:

!

==
" (16)

1

|, ==

3 h1
(17

1

* h,+h, +h

(18)
(19)

kde

254 LOCOMOTOR SYSTEM VOL. 6, 1999, No.3+4



n, je koeficient objemové zmény
osteoklastl (v daném objemovém elementu
kostni tkané),

n. je koeficient objemové zmény
osteoblastl (v daném objemovém elementu
kostni tkané),

n. je koeficient objemové zmény osteoidu
(v daném objemovém elementu kostni
tkang),

n, Jje koeficient objemové zmény nové
kostni tkané (v daném jejim objemovém
elementu).

Tyto hodnoty jsou hledanymi
bifurgacnimi hodnotami parametru A.
Bifurgacni hodnoty parametru A mohou
byt béhem slabé stacionarniho stavu
dosazeny:

a) primarnimi chemickymi vlivy v
disledku genetického Fizeni limitnich
cykld,

b) primarnimi chemickymi vlivy v
disledku poruch v metabolismu
biosystému,

c) primarnimi mechanickymi
(biomechanickymi) vlivy, jako je zména
napéti (deformaci) ve sledované lokalité
kostni tkané, naruSujici stav
remodelacniho ekvilibria.

VZNIK A SIRENI DIFUSNICH VLN
REMODELACE KOSTNI TKANE

Tvorba a prostorové Sifeni zakladnich
komponent kostni tkané (tj. osteoblastt,
osteoidu a mineralizovaného osteoidu ) pfi
jeji remodelaci mé& charakter difusnich
vin. Difusni viny pfi apozici (novotvorbé)
tkané se Sifi do volného prostoru (tj. do
prostoru vzniklého resorbci kostni tkané) v
poradi: vina osteoblastl (O,), vina osteoidu
(0,), vinamineralizace osteoidu (O,,).

Cela difusni viny osteoblast(, viny

osteoidu a vilny mineralizace osteoidu
maji pocatecni polohu jiz ve IV. slabé
stacionarnim stavu, jak je zfejmé z
rovnice (19) urcujici hodnotu bifurgacniho
parametru a jeho polohu, obr. 1.

Difusni vina tvoFena osteoblasty
(vzniklych z mononukledrnich bunék
krevniho plivodu) dosahuje nejvétsi
hodnoty objemovych zménn, ve IV. slabé
stacionarnim stavu. Tato objemovéa zména
vSak jeSté nemusi iniciovat dosaZeni
bifurga€ni hodnoty parametruA,.

Celo difusni viny osteoidu ma
pocatecni (vychozi) polohu rovnéz ve IV.
slabé stacionarnim stavu (rovnice(19),
obr. 1)). Vznik a pfitomnost velmi malého
mnoZzstvi osteoidu je disledkem poruch
(fluktuaci) koncentraci n,, molekularni
smési osteoidu ve IV. slabé staciondrnim
stavu. Tim, Ze jsou tyto poruchy velmi malé
(po jistou dobu) je tvorba osteoidu téz
velmi mala. Je ziejmé (19), Ze velmi malé
mnoZstvi osteoidu jiZz vznika v dobé pred
dosazenim hodnoty bifurgacniho
parametru A, a je ddsledkem drobnych
oscilaci poruch & od stacionarniho stavu.

Celo difusni viny nové kostni tkané
ma pocatecni polohu téz ve IV. slabé
stacionarnim stavu, viz vyraz (19). Vznik
a pritomnost velice malého (témér
zanedbatelného) prostorového pole
mineralizovaného osteoidu je dlsledkem
poruch koncentrace n,, jeho molekularnich
smési od koncentrace za stacionarniho
stavu. ProtoZe poruchy jsou velmi malé
(po jistou dobu) je tvorba nové kostni tkané
(mineralizovaného osteoidu) rovnéz velice
mal, aZz zanedbatelna.

K velmi intenzivnimu vzniku osteoidu
dochazi az pfi jisté hodnoté bifurgacniho
parametru A, , viz. rovnice (19). Pro tuto
hodnotu parametru A dochazi ke ztraté
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stability 1V. slabé stacionarniho stavu
kostni tkané. K tomuto stavu dochazi jen
pfi urcitych objemovych zménach
hmotnosti molekularnich smési
osteoblast(, osteoidu a mineralizovaného
osteoidu.

Difusni vina osteoidu dosahuje
nejvetsi mocnosti v 1. slabé stacionarnim
stavu, a to ddsledkem biochemické reakce
charakterizované 4. stechiometrickou
rovnici (obr. 1). V dobé I. slabé
stacionarniho stavu pokracuje produkce
osteoidu, avSak ve velmi malém mnozstvi
(v disledku velmi malych poruch). V téze
dobé dochazi k postoupeni Cela difusni
viny mineralizovaného osteoidu jehoz
mnozstvi je stale velmi malé, ale je vSak
VEtSi nez ve IV. slabé staciondrnim stavu,
obr. 1. PFi urcCité kombinaci objemovych
zmén n, osteoidu a objemovych zmén n;
mineralizovaného osteoidu je dosazeno
hodnoty bifurganiho parametru A, a jsou
iniciovany biochemické procesy
charakterizované 5. stechiometrickou
rovnici (obr. 1).

V hlavnim slabé stacionarnim stavu
HSSS  (tj. ve Il. slabé stacionarnim stavu,
obr. 1) jiz osteoid neni pFitomen. V
dlsledku dlouhodobych (mnohaletych)
poruch, pFi urCité objemové zméné
mineralizovaného osteoidu n, se hodnota
parametru A bude rovnat bifurgacni
hodnoté, porusi se stabilita hlavniho slabé
stacionarniho stavu a nésledné zacnou
vznikat osteoklasty. Jinymi slovy, dojde k
dosazeni hodnoty bifurgacniho parametru
A, ake vzniku osteoklastd.

Na &ele difusni viny osteoklast(l bude
naruSovana (“stara") kostni tkan. Proces
intenzivni resorbce je popsan 2.
stechiometrickou rovnici. Jen pfi jisté
hodnoté bifurgacniho parametru A, (vyraz

(18), obr. 1) dojde k iniciaci biochemického
procesu resorbéni aktivity
mononukleadrnich bunék (viz. 3.
stechiometricka rovnice) a ke vzniku latek
iniciujicich aktivitu osteoblastl (vzniklych
z mononuklearnich bunék krevniho
pdvodu). V této etapé remodelace kostni
tk&né konci jeden limitni cyklus a zalina
novy remodelacni cyklus.

ZAVER

Pfedchozi poznatky lIze shrnout takto:

A) Kostni tkan je kompozitni
biomaterial, ktery je lokalné (v nahodile
distribuovanych jednotkovych
objemovych elementech skeletarni
soustavy) podrobovan remodelanim
(pFestavbovym) procesim Mimo tyto
lokality,. v pfevazné vétSim objemu se tato
tkari naléza ve stabilnim stavu relativniho
klidu, tj. v hlavnim slabé stacionarnim
stavu. V tomto stavu se kostni tkan (z
biomechanického pohledu) naléza ve stavu
remodelacniho ekvilibria.

B) Stav remodelacniho ekvilibria
[12], [11] je definovan koincidenci
hlavniho sméru struktury (podélnych os
osteond) s prvni hlavni osou anizotropie a
se smérem dominantniho prvniho hlavniho
napéti (resp. se smérem prvni hlavni
deformace). Stav remodelacniho
ekvilibria vznikd a je zachovavan v
kostni tk&ni jen v hlavnim slabé
staciondrnim stavu. V uvaZovaném
objemovém elementu kostni tkané trva
zhruba 6 aZ 8 rokd (u déti krat$i dobu).
Doba jeho trvani mlZe byt zkracena
biomechanickymi nebo biochemickymi
vlivy.

C) Biomechanické vlivy maji
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prevazné charakter externich G¢inkd.
Mezi né lze zaradit na pfiklad dlouhodobé
zmény silovych a momentovych G&inkd,
plsobicich na elementy skeletarni
soustavy. Nové vzniklé a dlouhodobé
pdsobici dominantni silové a momentové
Gcinky vyvolavaji novy a od predchozi
ho stavu napjatosti (deformace) tkané
vyrazné odliSny stav. Tyto zmény,
prostfednictvim receptorovych poli a
nasledné biochemickych reakci v kostni
tkani, naruSi stav remodelacni
ho ekvilibria. Druhou rozsahlou skupinou
vlivl iniciujicich remodelaéni procesy v
kostni tké&ni jsou biochemické vlivy. Tyto
vlivy maji pFevazné charakter internich
Gcéinka. Prispivaji k objemovym zménam
molekuldrnich smési remodelace kostni
tkané (popsanych stechiometrickymi

rovnicemi) a velmi silné
ovliviiuji remodelagni procesy.
D) Obecnou teorii remodelace

kostni tkané lze prehledné formulovat
takto:

1) Kostni tkan (v jednotkovém
objemovém jejim elementu) prochéazi
opakujicimi se harmonickymi limitnimi
cykly (t.j. ustdlenymi periodickymi
procesy) svého vzniku a zaniku. Kazdy
limitni cyklus vzniku a zaniku kostni tkané
trva u dospélych a fyziologicky zdravych
jedincli6 8roka.

2) VeétSinu doby své existence kostni
tkan setrvava v hlavnim slabé
stacionarnim stavu (HSSS). V tomto
obdobi z biomechanochemického hlediska
se nachazi ve stavu remodelacniho
ekvilibria. V jinych slabé stacionarnich
stavech setrvavaradové kratSi dobu.

3) Kaostni tkafi vznikla v ur€itém limitnim
cyklu (v jednotkovém objemovém
elementu) a zanikla v témZe cyklu (v témze
jednotkovém objemovém elementu),
prochazi obvykle ¢tyFmi slabé
stacionarnimistavy:

a) Prvni slabé stacionarni stav (1.SSS)
je dosazen po vzniku osteoidu, tj. po
dokonceni biochemické reakce
charakterizované 4. stechiometrickou
rovnici. Symbolicky Ize obdobi vzniku
osteoidu a |. slabé stacionarniho stavu
nazvat "détstvim" kostni tkané.

b) Druhy slabé stacionarni stav (ll.
SSS) wvznikd po mineralizaci osteoidu
(symbolicky po obdobi "dospivani"
maturace tk&ng). Tento stacionarni stav
budeme nazyvat hlavnim slabé
stacionarnim stavem, tj. stavem
remodelaéniho ekvilibria (obrazné stavem
"dospélosti").

c) Tretislabé stacionarni stav (111.SSS)
je dosazen po vzniku osteoklastll fuzi z
mononuklearnich bunék a v disledku
resorbéni aktivity osteoklastl, tj. po
biochemickych procesech popsanych 1. a
2. stechiometrickou rovnici (obrazné lze
toto obdobi nazvat "starnutim" kostni
tkang).

d) Ctvrty slabé stacionarni stav (IV.
SSS) vznik& po resorb&ni aktivité
mononuklearnich bunék, kterd je popsana
3. stechiometrickou rovnici. Obdobi
resorbce kostni tkané mononuklearnimi
buiikami lze obrazné nazvat “skonem"
tkané. V. slabé stacionarni stav je
obdobim pFfechodu do nového
(nasledného) limitniho cyklu.
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4) Mezi slab& stacionarnimi stavy
intenzivné probihaji remodelacnimi
procesy (popsané stechiometrickymi
rovnicemi). NejdelSim slabé stacionarnim
stavem je druhy slabé stacionarni stav
(HSSS), v némZ se uplatfiuje princip
remodelacniho ekvilibria. V kostni tkani
nastdvd  koincidence dominantni
ho sméru struktury osteonl (jejich
podélnych os) se smérem prvni hlavni osy
anizotropie a se sméry dominantniho
hlavniho napéti (resp. deformace), (Petrtyl,
1988 [12], [11]). Dominantnim hlavnim
napétim rozumime relativné nejvetsi
napéti, které v kostni tkani vznika pfi
dlouhodobych dominantnich zatéZich.

5) VSechny slabé stacionarni stavy (SSS
a HSSS), které vznikaji v kostni tkani jsou
charakteristické odchylkami &; (t, A) od
(idedlng) stacionarniho stavu. Odchylky
&, zaviseji na Case t anaparametru A,
ktery je dan jak mechanickymi zménami
napéti tak i objemovymi zménami n; (v
objemovém elementu tkané). Oscilace
poruch od ideélniho stacionarniho stavu
maji velmi malou amplitudu. Pro
zachovani existence kostni tkané jsou
velmi ddleZité. Kdyby nedochézelo ke
zménam napéti (tj. Ap = A =konst.) v kostni
tkani, veSkeré biochemické procesy by se
zastavily.

6) VSechny SSS (tj. slabé stacionarni
stavy) jsou u fyziologicky zdravé kostni
tk&né po jistou dobu stabilni. Velikosti
odchylek & projevuji velkou zavislost na
zménédch mechanického napéti, resp. na
zménach koncentraci molekuldrnich smési.
PFi jisté bifurgacni hodnoté parametru
A = Ap dochazi k naruseni stability
staciondrniho stavu (z matematického

pohledu dochézi k naruseni "stacionarniho
feSeni'), resp. nastava jeho vétveni. Poté
zacinaji intenzivné probihat
biochemické reakce remodelace kostni
tkané a systém tkané se stava po jistou
dobu nestabilni.

7) Nestabilni systém kostni tk&ng, pfi
némz probihaji biochemické reakce,
popsané stechiometrickymi rovnicemi, se
nasledneé (po jejich ukonceni) stabilizuje v
novém slabé stacionarnim stavu (SSS).

8) K naruseni stability 1.SSS dochéazi
pfi bifurgacni hodnoté parametru A, ,
kter4d je urCena objefmvymi zmeénami
osteoidu  n|j 1a:ob,'term;m)'/mi zménami
mineralizovanéhoo@ted'l"thlmns:

Poté zacinaji intenzivné probihat
biochemické reakce charakterizované
patou stechiometrickou rovnici, popisujici
vznik mineralizované tk&né. Po totalni
mineralizaci objemového elementu kostni
tkané se tato tkan naléza v hlavnim slabé
stacionarnim stavu (HSSS) . V ném
setrvava nejdéle. StabiH_ta HSSS je
naruSena doslaziem-m hodnoty
bifurgaéniho parametr@ s\,

kde n, jsou objemové zmény nové
mineralizované kostni tkané.

Pro bifurgacni hodnotu parametru A, se
systém kostni tkané, ktery byl fadu let (v
uvaZzovaném objemovém jejim elementu)
stabilni, stava nestabilni. Nasleduje obdobi
nestability, popsané biochemickymi
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procesy vzniku osteoklastd (fuzi z
mononuklearnich bunék, viz prvni
stechiometrickd rovnice) a resorbéni
aktivity osteoklastd (popsané druhou
stechiometrickou rovnici). Poté nasleduje
3. stabilni slabé stacignarni stav (3.SSS),
ktery je narujen= dosazenim hodnoty
bifurgacniho param@tfu Al

Kde n, jsou objemové zmény osteoklastd,
popsané 1. stechiometrickou rovnici.
Pro bifurgacni hodnotu parametru A, se
I11. slabé stacionarni stav stava nestabilni.
Béhem nestability probihaji biochemické
procesy charakterizované treti
stechiometrickou rovnici, kterd popisuje
resorbci zbytkd "staré" mineralizované
tkdné mononuklearnimi bufikami. Poté
nasleduje 4. stabilni slabé stacionarni
stav (4. SSS) ktery je v kratkém
pfechodo rjm obdobi harugen, stava se
nestabilnim, 4 fo Hro_pﬂdngtH bifurgacniho
parametru:

kde n, je koeficient objemové zmény
osteoblastl v jednotkovém objemu kostni
tkané, n, jsou koeficienty objemové zmeény
osteoidu a n, jsou koeficienty objemové
zmény vznikajici mineralizované
kostni tkané (i kdyz koeficientyn, a n,
jsou velmi malé, az zanedbatelné) .

9) Jeden limitni cyklus existence kostni
tkdné (z Fady néslednych periodickych
cykll), charakteristicky vznikem kostni
tkang, jejiho funkéniho uplatnéni a jejim
zanikem (v jednotkovém objemovém
elementu), Ize prehledné v realném case

charakterizovat Ctyfmi etapami takto:

I. etapa: dosazeni hodnoty parametru
A, , vznik nestabilniho stavu v systému
kostni tkané. Béhem nestability probihaji
biochemické procesy, jejichZ produktem je
vznik osteoidu (tj nemineralizované kostni
tkdné).  Vznik osteoidu je popsan 4.
stechiometrickou rovnici. Po vzniku
nemineralizované kostni tkané se systém
stava kratkodobé stabilni. Jinymi slovy,
systétm se naléza v prvnim  slabé
stacionarnim stavu (1. SSS).

Il. etapa: pfi bifurgacni hodnoté
parametru A, , vznikd nova nestabilita
kostni tkéné. Béhem nestability probihaji
biochemické reakce a vzniké
mineralizovanda kostni tkan. Jeji vznik je
popsan 5. stechiometrickou rovnici. Po
vzniku mineralizovaného osteoidu (“nove"
kostni tkané) nasleduje obdobi druhého
slabé stacionarniho stavu (Il. SSS), ftj.
hlavniho a nejdéle trvajiciho slabé
stacionérniho stavu (HSSS).

I11. etapa: pfi bifurgacni hodnoté
parametru A, , vznika tfeti nestabilni stav
systému kostni tkané. Béhem nestability
vznikaji osteoklasty fuzi zmononuklearnich
bunék a  dochdzi k nésledné jejich
resorb¢ni aktivité (jak je zfejmé z 1. a 2.
stechiometrické rovnice). Po resorb¢ni
hyperaktivité osteoklastli je kostni tkai
kratkodobé stabilni. Systém kostni tkané
dosahl tretiho slabé stacionarniho stavu
(3.5SS).

IV. etapa: pfi bifurgacni hodnoté
parametru A, vznika Ctvrty nestabilni stav
systému kostni tk&dné. B&hem nestability
probihaji "zacistujici" resorbéni aktivity
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mononukledrnich bunék (popsané 3.
stechiometrickou rovnici). Po dokonceni
resorbénich procest nasleduje Gtvrty slabé
stacionarni stav (4. SSS).

9) Zacatky jednotlivych etap jsou
ur¢ovany hodnotami bifurgacniho
parametru A, , kdy dojde k porudeni
stability pFislusného slabé
stacionarniho stavu (SSS) nebo HSSS.
Tehdy zaCinaji intenzivné probihat
biochemické reakce remodelace kostni
tkané.

10) Béhem kazdého limitniho cyklu
dochazi ve sledovaném objemovém
elementu kostni tkané k totalni nahradé
staré (v pfedchozim cyklu
mineralizované) kostni tkané tkani
novou, tj. tkani mineralizovanou (v
nasledném cyklu). Nahrada staré kostni
tkéné (vzniklé v predchozim cyklu) novou
tkani je geneticky nahodile iniciovana, a to
zhruba kazdych 8 - 12 sekund, v nékteré
lokalité skeletu. K témto vyménam dochazi
i v téch oblastech kostni tkané, kde je
mechanickeé zatizeni velmi malé (na priklad
v lebecni kosti) ve srovnani s velmi
namahanymi oblastmi jinych skeletarnich
elementd (na priklad v medialnich sténach
diafyz femuru).

11) Systém remodelace kostni tkané,
spocCivajici v periodickych jejich
nahradach v jednotkovych objemovych
mikroelementech je genetického
ptvodu. Geneticky kod ma tak i funkci
udrZovatele ("spravce") kostni tkané.
Geneticky kod "startuje" kazdy limitni
cyklus kostni tkang.

12) PFfirozena doba jednoho cyklu
existence kostni tkané (tj. limitniho cyklu)

mUZe byti zkracena, ato:

- primarnimi biomechanickymi
faktory,

- primarné biochemickymi faktory (na
pfiklad poruchami v metabolismu
biosystému).

Biomechanicky faktor zplsobuje
naruSeni remodelaéniho ekvilibria (v dobé
HSSS) v kostni tkéani, na pFiklad pfFi
dlouhodobych vyraznych zménach smérl a
velikosti mechanického zatizeni, tj. pfi
dlouhodobych zménach napjatostné-
deformacnich poli. PFi téchto zménéch jiz

nejsou hlavni sméry struktury (podéiné
osy osteonll) a prvni hlavni smér
anizotropie (v uvaZzovaném elementu
makrostruktury) identické s dominantnim
smérem prvniho hlavniho napéti a s
dominantnim smérem prvni hlavni
deformace. DoSlo k poruSeni principu
remodelacniho ekvilibria. Kostni tkaf ma
poté "snahu' adaptovat se novym
mechanickym podminkam. Dusledkem
adaptacni ochrany biosystému kostni
tkdné je biomechanochemicka aktivita
definovana 1. fazi remodelace, tj.
stechiometrickymi rovnicemi vzniku
osteoklast(, resorbéni aktivity osteoklastl
a resorb&ni aktivity mononukleéarnich
bunék. Kostni tkan (v objemovém
elementu) zanika a kon€i jeden cyklus.
Novy limitni cyklus je opét
charakterizovan obdobim vzniku osteoidu
a jeho mineralizaci (tj. obrazné "détstvi a
dospivani" tk&né), dale obdobim hlavniho
slabé stacionarniho stavu (HSSS), tj.
obdobim "dospélosti" tkané a obdobim
resorbce kostni tkané (dobou "starnuti a
skonu™).

Remodelacni ekvilibrium v hlavnim
slabé stacionarnim stavu mdze byti
naruseno (a velmi podstatné zkraceno) téz
biochemickymi faktory. Na pfiklad
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dlouhodobé zmény koncentraci nékterych
molekularnich ~ smési mohou  narusit
"standartni" limitni cyklus a iniciovat
patologické procesy v kostni tkani, jako je
na priklad osteoartréza, osteoporoza,
osteopetrdzaamnoho jinych.

13) Tvorba a Sifeni zakladnich
komponent kostni tkané (béhem jeji
remodelace) ma charakter difusnich vin.
PFislusnd stavebni komponenta (na pfi
klad osteoid) vznika nejenom jako produkt
biochemického procesu popsaného
prislusnou stechiometrickou rovnici (na
pfiklad 4. stechiometrickou rovnici pro
vznik osteoidu), ale vzniké i v predchozim
a nasledném slabé stacionarnim stavu, v
disledku poruch (fluktuaci) pFislusné
koncentrace molekularni smési od hodnoty
koncentrace (této smési) ve stacionarnim
stavu.

Podékovani: Presentovana prace vznikla za
podpory granti GACR ¢&. 106/99/0419
(FSv €. 139911321), ¢.106/00/0006 a
védeckého zdméru FSv. €. 3412-132.
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KONFERENCE

CONFERENCE

4th INTERNATIONAL CONGRESS
OF ALES HRDLICKA
4, MEZINARODNI ANTROPOLOGICKY KONGRES
ALESE HRDLICKY
“WORLD ANTHROPOLOGY AT THE TURN
OF THE CENTURIES”
“SVETOVA ANTROPOLOGIE NA PRELOMU STOLETI”

D. SABIK, P. BLAHA

Katedra antropologie a genetiky ¢lovéka, PFF UK Praha

Historie Meziné&rodnich
antropologickych kongrestl Alese Hrdlicky
saha az do roku 1969, kdy se uskutecnilo
prvni setkdni vyznamnych
Ceskoslovenskych a zahranicnich
antropologll pfi prileZitosti 100. vyrogi
narozeni tohoto vyznamného antropologa
(*29. 3. 1869 Humpolec - 5. 9. 1943
Washington, D.C.). Béhem prvniho
rocniku bylo rozhodnuto, Ze mezinarodni
antropologické kongresy se budou konat s
desetiletou periodicitou. Prvni tfi kongresy
vzdy probihaly v Humpolci, pouze
slavnostni zahajeni se pokazdé konalo v
Praze. IV. mezinarodni kongres AleSe
Hrdlicky, ktery probihal tento rok od 31.
srpna do 4. zafi u prilezitosti 130. vyroci
narozeni AleSe Hrdlicky doznal ur€itych
zmén. Poprvé se védeckd jednani a
slavnostni ukonéeni konaly v Praze,
navstévé Hrdlickova rodisté a
vzpominkovému dni v Humpolci byl
vénovan pouze jeden vyjezdovy den
kongresu. Dalsi zmény se tykaly
védeckého obsahu kongresu, poctu a
vyznamnosti G¢astnikd, a v neposledni fadé

i bohatosti priivodniho spoletenského a
kulturniho programu.

IV. mezinarodni antropologicky
kongres AleSe Hrdlicky organizovala
Univerzita Karlova, Pfirodovédecka
fakulta UK, Katedra antropologie a
genetiky Clovéka PFF UK, Ceska
antropologicka spolecnost, mésto
Humpolec, Narodni muzeum v Praze a
Hrdlickovo muzeum ¢lovéka v Praze pod
z4Stitou Parlamentu Ceské republiky -
Senétu (v zastoupeni pfedsedkyné senétu
PhDr. LibuSe BeneSové a senatorek RNDr.
Aleny PaleCkové a Ireny Ondrové),
Poslanecké snémovny parlamentu CR (v
zastoupeni 1. mistopredsedkyné JUDr.
Petry Buzkové), rektora Univerzity
Karlovy prof. JUDr. Karla Malé
ho, DrSc., prorektora Univerzity Karlovy
prof. RNDr. Petra Cepka, CSc., dékana
Prirodovédecké fakulty UK prof. Ing.
Karla Stulika, DrSc., a prodékana
PFirodovédecké fakulty UK doc. RNDr.
Petra Pikalka, CSc. Prezidentem kongresu
byl prof. Phillip Valentine Tobias z
Witwatersrand University z Jihoafrické
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republiky, uznavany anatom a svétova
jedni¢ka v oblasti paleoantropologie,
kterému byl 16. zafi 1999 udéleny Cestny
doktorat Pfirodovédecké fakulty
Univerzity Karlovy. Prezidentem
organizacniho vyboru byl doc. RNDr.
Pavel Blaha, CSc. V honorarnim védeckém
vyboru bylo zastoupeno 25 €len(i z 12 stati
(9z USA, 3z Ceské republiky, po 2 z Velké
Britanie, Itdlie a Polska, a po 1 ze
Slovenska, Ruska, Némecka, Jihoafrické
republiky, Chorvatska, Belgie a Kanady).
Slavnostnimu zahéjeni 1V.
mezinarodniho kongresu AleSe Hrdlicky
pfedchazelo zasedani vyboru Evropské
antropologické asociace, které probihalo
31. srpna v historické budové prazské
ho Karolina. Po skonceni zasedani vyboru
EAA nasledoval slavnostni zahajovaci
ceremonial kongresu za ucasti predsedkyné
Senadtu parlamentu CR PhDr. Libuse
BeneSove, 1. mistopfedsedkyné
Poslanecké snémovny parlamentu CR
JUDTr. Petry Buzkové, ¢lend akademického
shoru, UGcastnikli kongresu a studentd
Univerzity Karlovy. VSechny z(castnéné
privital svoji zahajovaci FeCi prezident
organizacniho vyboru doc. RNDr. Pavel
Bléha, prorektor Univerzity Karlovy prof.
RNDr. Petr Cepek, CSc. poukézal na "Misi
Karlovy Univerzity v jejim historickém
vyvoji”, nasledné pak prezident Evropské
antropologickeé asociace prof. Pavao Rudan
z Chorvatska mluvil o "Realité a pfedstave:
Limitech souasné antropologie".
Zavérecné slovo pFipadlo prof. Tobiasovi,
ktery ve své retrospektivni pfednasce
shrnul praci AleSe Hrdlicky v
paleoantropologii: "Hrdlicka a hominidi" a
oteviel IV. mezinarodni antropologicky
kongres AleSe Hrdlicky. Slavnostni
zahajovaci ceremonial svym vystoupenim
zpestfilo Smyccové kvarteto Hudebni

Skoly hlavniho mésta Prahy a Prazsky
détsky shor pod vedenim dirigenta
Cestmira Staska. Vyvrcholenim
slavnostniho zahdjeni byla neformalni
Welcome Party v prostorach Karolina.

Védecky program kongresu - plenarni
sekce, odborné sekce, sympozia,
workshopy a posterové prezentace
probihaly na Fakulté télesné vychovy a
sportu Univerzity Karlovy a v blizkém
kongresovém centru hotelu Krystal ve
stfedu 1. zari, v patek 3. zafi a v sobotu 4.
zafi. Ustni sdéleni a postery byly rozdéleny
do 14 sekci, 9 sympozif a 4 workshopi (viz
pfiloZeny seznam). Soucésti plenarnich
sekci kongresu byly i pfednasky pozvanych
feénikl: prof. Phillip Tobias
(paleoantropologie, Jihoafricka republika),
prof. Leslie Aiellova (paleoantropologie,
Velka Britanie), prof. Barry Bogin (riistova
antropologie, USA), prof. Adam Kuper
(sociokulturni antropologie, Velka
Britanie), prof. Giovanni Romeo (genetika
Clovéka, WHO, ltalie), prof. Pavao Rudan
(genetika Clovéka, Chorvatsko). Pozitivem
kongresu bylo pokryti vSech podobort
antropologie ve spolecném programu od
biologické antropologie pfes genetiku
Clovéka aZz po sociokulturni antropologii,
které byla zafazena do programu kongresu
poprvé. Posterlim byly vénovany prostory
na Fakulté télesné vychovy a sportu, v
pfipadé sympozii ¢. 9 a 10 i prostory v
hotelu Krystal.

Treti den kongresu - Ctvrtek 2. zafi
1999, byl vénovan Alesi Hrdlickovi v jeho
rodném meésté, v Humpolci. Patef
programu vyjezdového dne kongresu v
Humpolci tvofily védecké vzpominkové
prednasky a slavnostni udélovani medaili
dr. AleSe Hrdlicky. PredndSky o Alesi
Hrdli¢kovi probihaly v mistnim kulturnim
domé pod vedenim RNDr. Vladimira

POHYBOVE USTROJI, ro¢nik 6, 1999, &. 3+4 265



PFivratského. Program v Humpolci zahéjil
Gvodnim proslovem starosta mésta Jan
Koten, a své pFispévky o Alesi Hrdlickovi
prezentovali prof. Douglas H. Ubelaker,
prof. Rose A. Tysonova (oba USA), doc.
RNDr. Miroslav  Prokopec, DrSc., prof.
MUDr. et PhDr. EvZen Strouhal, DrSc. a
prof. MUDr. Milan Dokl&dal, CSc. (vSichni
Ceskéa republika). Prednéasky, které
odeznély v Humpolci, byly publikovany v
anglictiné a v ceStiné ve formé bookletu:
"Ales Hrdlicka - 130. vyroci narozeni" a
distribuovany mezi Gcastniky kongresu.

Slavnostni udélovani medaili dr. AleSe
Hrdlicky probéhlo tésné po slavnostnim
obédé, na ktery vSechny ucastniky
kongresu pozval starosta mésta Humpolce,
Jan Koten. PFijemné chvile obéda
zprijemnoval détsky tanecni soubor
"Skubéanek". Prvnich 3est ocenénych
antropologli doporucila méstské radé
Ceska spoleCnost antropologicka. Byli
jimi: prof. Phillip V. Tobias, prof. Douglas
H. Ubelaker z USA, prof. Derek F. Roberts
z Velka Britanie (v nepfitomnosti), prof.
Hole Greilova z Némecka, RNDr. Miluse
Dobisikova, CSc. a RNDr. Helena
Zlamalova, CSc. obé z Ceské republiky.
Dalsi tfi ocenéni byli vybrani méstskou
radou: Gustav Mahler - svétoznamy
hudebni skladatel narozeny ve vesnicce
nedaleko Humpolce (in memoriam), L.
Pokorny - profesor a vedouci katedry
germanistiky a bohemistiky na JihoCeské
Univerzité v Ceskych Budéjovicich a B.
Trnka - lingvista, profesor Univerzity
Karlovy, zakladatel scénografického
systému zaloZzeného na fonologii.

Po slavnostnim udélovani medaili byla
moznost navstivit Muzeum Dr. AleSe
Hrdlicky v Humpolci s vystavami o vyvoji
Clovéka, o Zivoté a praci dr. AleSe Hrdlicky
nebo s&l Gustava Mahlera, nebo také

zhlédnout vystoupeni souboru "Cech a
Lech" v prostorach mistni galerie. Zavér
vyjezdového dne v Humpolci tvorila
rozluckova party s bohatym obcerstvenim i
zébavou v podobé dechové skupiny Zakd
lidové Skoly uméni v Humpolci. Kazdy
fadny Ucastnik kongresu obdrzel, a to jiz u
registrace, vkusnou a uzitenou upominku
na Humpolec: pfiruéni kozenou taSku a
porcelanovy hrnicek, oboji s emblémem
mésta Humpolec.

Ucgastnici kongresu méli také
jedineCnou pfilezitost navstivit mésto
Mélnik (asi 50 km severné od Prahy), kde
se v sobotu 4. z&fi konal 1. memoridl
profesora Jindficha Matiegky. Memorial
organizovaly doc. RNDr. BoZena
Skvafilova, CSc., kuratorka Hrdlickova
muzea Clovéka v Praze, a mésto Mélnik.
Patfi se pfipomenout, Ze Jindfich Matiegka
byl prvnim profesorem antropologie na
Karlové Univerzité, v letech 1929-30 jejim
rektorem, spoluzakladatelem Hrdli€kova
muzea €lovéka v Praze, a kromeé jiného také
nositelem titulu Chevalier de [I'Ordre
National de la Légion d'honneur. Profesor
Jindfich Matiegka zemfiel v roce 1941 v
MélIniku, kde je i pochovan. Na Memoriélu
profesora Jindficha Matiegky prednesli své
pfispévky prof. Phillip Tobias (Jihoafricka

republika), Miroslav Pur§, doc. RNDr.
BoZena Skvafilova, CSc., Mgr. Vilma
Bezdékova (v3ichni Ceska republika) a Dr.
Angela Cheater (Zimbabwe).

Béhem kongresu byl pfFipraven i
bohaty socidlni a kulturni program.
Ugastnici kongresu si mohli vybrat z
nabidky predstaveni Black Light Theatre,
koncert saxofonového kvarteta, vecefi na
parniku s vyhlidkovou plavbou, pivni party
spojenou s prohlidkou pivovaru U Flekl a
jeho pivovarského muzea nebo okruzni
jizdu Prahou s odbornym vykladem a
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mnoho dalSich. Soucasti kongresu byla i
slavnostni recepce, ktera probéhla vecer 3.
Z&Fi v prostorach restaurace Bazaar
Mediteraneé. Oficialni ukonceni kongresu
probéhlo v sobotu v 16,30 hod. Mezi
fecniky nechybéli prof. Phillip Tobias,
prof. Charles Susanne z Belgie, doc. RNDr.
Milan Stloukal, CSc. (Feditel Narodniho
muzea Vv Praze) a doc. RNDr. Pavel Bléaha,
CSc.

IV. mezinarodni antropologicky
kongres AleSe Hrdlicky umoznil osobni
kontakty a vyménu nazori mezi vice nez
320 Ucastniky z 32 statd. Kazdy z G¢astnikd
si dom( odnesl podrobny 36strankovy
program kongresu a 162strankovou knihu
abstraktd. Bylo to privilegium pro
organizatory a Ceskou republiku hostit
takové mnozstvi vynikajicich védcd z
celého svéta. Pochvalu na adresu
organizace kongresu shrnul v zavére¢ném
proslovu prof. Tobias: "Doufejme, Ze na
dal$i mezinéarodni antropologicky kongres
AleSe Hrdlicky nebudeme muset Cekat
dalSich 10 let."

PRILOHA:

LIST OF SESSIONS, SYMPOSIA AND
WORKSHOPS

a) Sessions

Sl) Variability of human genome Ferk-
Slovakia, Mazura-Czech Republic)

S2) Molecular pathology of human genome
(Romeo-Iltaly, Brdi¢ka, Mazura-Czech
Republic)

S3) Palaeonthology (Strouhal, Horackova -
CzechRepublic)

S4) Primate behaviour, evolution and ecology
(Erwin-USA, Vancatova - Czech Republic)

SS) Social and cultural anthropology (Skalnik,
Soukup-Czech Republic)

S6) Human growth and development (Bogin,
Lampl-USA, Prokopec-Czech Republic)

S7) Human ecology and palaeoecology
(Wolanski-Poland, Foley-UK, Pfivratsky -
Czech Republic)

S8) Evolutionary anthropology and
palaenthropology (Aiello, Bilsborough-UK,
Tattersall-USA, Vancata-Czech Republic)

S9) Kinanthropology and functional
anthropology (Malina-USA, Classens-
Belgium, Riegrova - Czech Republic)
S10)Historical anthropology and
palaeodemography (Sellen-USA, Piontek-
Poland)

S11)Clinical anthropology (Jaeger-Germany,
Smahel - Czech Republic)

S12) Forensic anthropology and osteology
(Ubelaker-USA, Kriesel-Poland)
S13)Methodology and problems of
anthroplogical interpretation (Novotny - Czech
Republic)

S14) History of anthropology (Prokopec -
Czech Republic)

b) Symposia

Syl) Children, food and growth (DeGarine-
France, Pafizkova -Czech Republic)
Sy2)Population biology and genetics in non-
human primates (Scheffrahn-Switzerland,
Butovskaya-Russia)

Sy3)Human DNA polymorphism (Li-USA)
Sy4)Primate brain evolution (Erwin-USA)
Sy5)Growth and development in a changing
world (Godina-Russia, Hermanussen-Germany,
Vignerova - Czech Republic)

Sy6)The state of social and cultural
anthropology in Central and Eastern Europe
(Kurti-Hungary, Skalnik - Czech Republic)
Sy7)Puberty and related problems (Bodszar-
Hungary, Sussane-Belgium, Prokopec-Czech
Republic)

Sy8)European dietary txends from past to
present (Knapp-USA, Smrcka-Czech Republic)
Sy9)Bone dysplasias (Mafik - Czech Republic,
Kozlowski-Australia)

¢) Workshops

W1)Gravettian human remains in Central
Europe (Trinkaus-USA, Sladek - Czech
Republic, Vancata - Czech Republic)
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W2)Primate ontogeny (Shea-USA, Vancata,
Privratsky, Vancatova - Czech Republic)

W3) Ethnic epigenetics (Kozincev-Russia)

W4) Computer-assisted palaeoanthro-pology
and palaeoprimatology (Macchiarelli-Italy,
Seidler-Austria)

Doc.RNDr. Pavel Blaha,CSc.
Katedraantropologie a genetiky ¢lovéka
PFFUK Praha

Vini¢na7

12800 Praha?2
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DEBRACHYCEPHALISATION TREND
IN THE CONTEMPORARY CZECH
POPULATIONFROMOTO 16 YEARS
Blaha P.”, Vignerova J.?, Paulova M.”,
Riedlova J.”, Kobzova J.?, Krejéovsky L.”
YFaculty of Science, Charles University Prague,
Czech Republic

dInstitute of Public Health, Prague, Czech
Republic

9Third medical Faculty, Charles University
Prague, Czech Republic

“Pedagogical Faculty, South Bohemian
University Ceské Budéjovice, Czech Republic
“Pedagogical Faculty, Palacky University
Olomouc, Czech Republic

Introduction: As recent data for evaluating
dimensions of head and trunk of contemporary
Czech children from 0 to 16 years needed by
disciplines such as clinical anthropology,
paediatric disciplines and dentistry, are lacking
since 1995 an extensive cross-sectional
anthropological survey which comprises all
regions of the Czech Republic.

Material and methods: The children were
examined in 1995-1996 in all regions of the
Czech Republic and in Prague. The selection of
nursery and elementary schools was made so as

to ensure an equal representation of the
population from large cities, small towns and
rural areas. The examinations were made by
anthropologists in collaboration with students of
anthropology, usually in the morning.

Examination were made in 25 nurseries,
179 nursery schools and 127 elementary
schools. The total number of probands from
birth to the age 16 years was 28 451 (164
neonates, 13896 boys and 14391 girls).

For the examinations the standard
anthropometric technique of Martin-Saller
(1957)as used. The body weight was assessed,
the body height, sitting height, seven
dimensions of the trunk and 24 selected cephalic
dimensions. Age categories consistent with
WHO recomendations are used.

Results of this survey provide new
reference standard of the many dimensions of
the trunk and of the head contemporary Czech
population from 0 to 16 years (P. Blaha, J.
Vignerova et al.: Development of Somatic
Parameters of Czech Children and Adolescents
Focused on Cephalic Parameters (0-16 years),
Prague1999).

Results: In the paper are presented some
results of the index cephalicus. The data are
compared with results of 1976-1978 (Hajni$ at
al. 1989). The mean value of the index
cephalicus of the age group 3.00-14.99 is about
80.5 units in boys, and in girls. On average the
index is throughout the investigated age bracket
in both sexes fairly stable. Compared with
surveys of 1976-1978 the mean values of
indexes are on average by 4.0 units lower. As
regards the percentage ratio in Saller's
categories in girls as well in boys mesocephalic
subjects account for the greatest proportion,
followed by brachycephalic. In general with the
increasing size of the community the ratio of
dolichocephalic and mesocephalic children
increases, while the ratio of brachycephalic and
hyperbrachycephalic subjects declines. This
trend is connected with prolongation of the head
and with narrowing of the head.

This research is supported by grant agency of
MofH CR, registration number 3979-3.
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ANTHROPOMETRY AND
EPIDEMIOLOGY OF ADIPOSITY IN
CHILDREN FROM EAST GERMANY
Jaeger U., Kromeyer-Hauschild K.

Institute of Human Genetics and Anthropology,
Friedrich-Schiller-University, Jena, Germany

Data from three successive surveys on Jena
school children from 1975, 1985 and 1995 were
used to analyse the changes in Body Mass Index
(BMI) and to determine the prevalence of
overweight and obesity in boys and girls aged 7
to 14 years.

The investigated children were classified as
overweight or obese by age and sex-specific
90th or 97th percentile values developed for
French children by Rolland-Cachera et
al.(1991).

Between 1975 and 1995 the prevalence of
overweight increased in boys from 4.7 t0 8.1 %
and in girls from 7.0 to 10.8 %. In these 20 years
the prevalence of obesity increased from 5.3 to
8.2% inboysand from 4.7t09.9% in girls.

However, the peak in the increase of
overweight as well as of obesity lies for both
sexes between 1985 and 1995. In this period of
time also a large increase in overall
subcutaneous fatness was found. In 1995 , the
highest amount of body fat was observed in Jena
children since 1975 (the first investigation of
this characteristic).

Using logistic regression, statistically
significant associations with overweight were
found for occupation of the father, birth weight
in both sexes and additionally, for size of flat in
girls.

In 1975 and 1995 also children from Jena -
countryside were investigated. These results
show the increasing differences between urban
and rural children in their  physical
development.

Changes in the nutritional situation and
other factors of living conditions, possibly
related to the re-unification of Germany
influencing  somatic development, are
considered.

SYNTHETIC GROWTH REFERENCE
CHARTS

Hermanussen M., Burmeister J.
Altenhof, Germany

Distance standards of height (growth
charts) tend to get out of date and have to be
actualised from time to time. The aim of the
present meta-analysis was to investigate
characteristics of the cross-sectional
incremental pattern of body stature, and
evaluates the possibility of generating distance
standards of height without the need of
extensive de novo measurements.

In view of the differences of growth in early
and late childhood, we divided the total period of
child development into the period between birth
and the age of six years, and the period between
six and early adulthood (15 years in females, 18
years in males). In respect to birth length, we
meta-analysed fifty European and US American
growth studies; in respect to growth in early
childhood, fourteen studies were analysed; and
in respect to growth in late childhood, we meta-
analysed 40 male and 51 female growth studies,
from 14 European countries and the USA. The
variation of body stature was meta-analysed in
very large data samples, including the 1992
German birth cohort with more than 500 000
measurements of new-borns, 10 000
measurements of two-year old German children,
more than 500 000 measurements of German
school children, and six large growth surveys of
Japan, and Czechoslovakia, with altogether
more than 24 million measurements.

We found a rigid pattern of cross-sectional
body stature increment between birth and early
adulthood that could be expressed by age-
specific linear regression coefficients. Body
stature of both sexes was found to be related.
Male birth length correlated with female length
(r=0.933, p<0.001, slope=4.62, intercept=0.89),
stature of 6 year old boys correlated with stature
of 6 year old girls (r=0.96, p<0.001, slope=1.05,
intercept=-6.75), and stature of 18 year old boys
correlate with stature of 15 year old girls
(r=0.96, p<0.001, slope=0.90, intercept=2.85).
Also the developmental tempo of both sexes
appeared similar, when measured in terms of
relative height. Relative height of 2 year old
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males correlated significantly with that of 2 year
old females, with r=0.869, slope=1.2115,
intercept=-0.1201, p<0.001. Relative height of
14 year old males correlated significantly with
that of 12 year old females, with r=0.819,
slope=0.729, intercept=0.189, p<0.001.

In conclusion, age-specific linear
regression coefficients can be utilised to
generate distance standards for height,
synthetically (synthetic growth reference
charts). Synthetic growth reference charts can
help to actualise current growth charts without
much additional effort, and they may also be
used for populations for which autochthonous
growth standards are not available.

INFLUENCE OF POSITIONING OF
INFANTS ON LONG-TERM CHANGES
OF CEPHALICDIMENSIONS

Paulovda M.”, Blaha P.”, Vignerova J.7,
RiedlovaJ.”

YFaculty of Science, Charles University, Prague
PNational Institute of Public Health, Prague
¥3rd Faculty of Medicine, Charles University,
Prague

The submitted investigation describes
long-term changes of cephalic dimensions
defined as debrachycephalization. Collecting
information about children aged 6 months to
3.99 years, where the need of up-to-data is
greatest, were collected as part of an extensive
anthropological survey implemented in 1995 to
1997 in the entire Czech Republic. In addition to
3 main cephalic dimensions (head
circumference, maximal length and maximal
width of the head) body weight, stature, 7 other
dimensions of the trunk and 21 dimensions of
the head were assessed in more than 28 000
probands aged 0 - 16 years. The submitted
investigation analyses the possible influence of
positioning of infants after birth (prone, supine
and side sleeping position) on these changes.

The authors confirmed the trend of
debrachycephalization, which is manifested by
a statistically significant increase of the
maximal length of the head and a statistically
significant decrease of the maximal width of the

head, as compared with children examined in
the anthropological survey in 1956 to 1962 (1).
These changes were established in the group of
boys (200 boys) as well as in the group of girls
(167 girls) . The difference of the magnitude of
long-term changes between boys and girls were
not significant. Evaluation of the long-term
changes of the head circumference in the entire
group of 366 children aged 0.5 - 3.99 years (the
head circumference of one girl was not
measured) revealed a statistically significant
increase of this dimension.

During the period from 1956/62 till 1996,
the influence of positioning on the magnitude of
long-term changes of head circumference was
not proved. We can say the same about the
maximal length of the head of boys and girls and
about the maximal width of the head of girls.
Only between three differently positioned
groups of boys (prone, side, supine) statistically
significant differences of the magnitude of long-
term changes of the maximal width of the head
were found (p<0.05).

Highly significant changes of the
maximum width and maximum length of the
head occured as compared with a reference
group in all three groups of positioning of
infants in both sexes. The trend of
debrachycephalization seems to be thus a more
potent factor which affects long-term changes in
the shape of the head than the predominating
sleeping position during the first months after
birth. This conclusion is supported by the
persisting trend of debrachycephalization,
although the supine position is now preferred.
Key words: positioning of infants, head
circumference, maximum length of the head,
maximum width of the head,
debrachycephalization

Reference:

1. Kapalin, V., Kotaskova, J., Prokopec, M.:
Physical and mental development of the
contemporary generation of our children.
Academia, Prague, 1969, 299 pages (In
Czech))
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PRAGUE NEONATES

Riedlova J.”,Vignerova J.?” Paulova
M.? BlahaP.”

Y3rd Medical Faculty, Charles University,
Prague, Czech Republic

PNational Institute of Public Health, Prague,
Czech Republic

9Faculty of Science, Charles University,
Prague, Czech Republic

Within the frameowrk of the grant project
IGA MZ CR no.1870 "Socio-economic and
genetic factors affecting the growth and
development of children from birth to 18 years"
a reference group of cephalic dimensions and
basic body dimensions of Czech children was
created. A total of more than 28 000 children
from birth to the age of 16 years from the entire
Czech Republic were examined.

In the submitted partial study selected cephalic
dimensions of neonates born in the Vinohrady
Faculty Hospital (FNKV) are presented.

Neonates included in this study were
examined between March and July 1997 and
between April and May 1998 at the
Gynaecological and Obstetric Clinic, Faculty
Hospital Vinohrady Prague. Only neonates
bornn during the 38th to 42nd week of gestation
without complications during pregnancy and
after delivery were examined. All the
anthropological examinations were made in the
morning between 10 and 12 a.m. in the neonatal
box.During the examination of infants in the
neonatal box always another person assisted
who held the infants in the required position.

For examination the standard Martin-Saller
method was used. All infants were examined on
the 2nd -7th day after delivery - most frequently
onthethird day, i.e. at the age of 72 to 96 hours.

From the delivery protocol data on the
length at birth and birth weight of the neonate
were recorded. All other dimensions were
assessed in all neonates by an anthropologist. In
neonates five dimensions on the trunk were
recorded (four widths, one circumference),head
circumference, three arches on the head and
another 20 dimensions (widths and lengths) on
the facial and cranial portion of the head.

The group of 164 neonates comprised 85 boys
and 79 girls. The investigated group of neonates
includes also two pairs of twins , five neonates
delivered by Caesarean section and one by
breech delivery.

The birth weight of the investigated group
of neonates differs significantly from reference
data assembled in the survey in 1991, while the
difference of mean length at birth is not
significant. The assembled data can serve as an
up-to-date reference group of basic bodily and
cephalic dimensions of neonates.

THE NEW QUESTIONS RAISED BY
MEDICALGENETICS

Romeo G.

Genetics Cancer Susceptibility Unit,
International Agency for Research on Cancer,
Lyon, France

In recent years we have witnessed an
unprecedented advance in our understanding of
the aetiology of inherited disease susceptibility.
This progress has been made possible through
the rapid development of molecular genetics and
genome research and their application to human
genetics. The success has been most evident in
the area of the less frequent monogenic diseases,
i.e. those caused by the action of a mutation at
mostly a single gene locus. In contrast
multifactorial diseases such as diabetes,
hypertension and some allergic diseases, to
name a few, are much more frequent in the
general population and reach prevalence rates of
up to several percent points. These diseases are
caused on the one hand by the interaction of
exogenic factors like environment, life style and
nutrition with variants at a number of genetic
loci (oligogenic or polygenic component) on the
other hand. The role of genetic factors is now
well documented through twin and family
studies. Since we usually see familial clustering
but no simple mendelian inheritance, the term
genetic complex diseases or just complex
diseases has been coined.

Cancer is another form of complex genetic
disease. Most forms of cancer are characterised
by the accumulation of different genetic
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alterations affecting genes from a set of genes
with pathogenic potential, which is specific for
each tumour entity. While in the majority of
malignant tumours these changes are
somatically acquired, some mutations are
transmitted through the germ line and account
for an inherited tumour predisposition (“cancer
families™).

The next frontier in cancer genetics is to
find genes with high prevalence alleles
conferring a low increase or decrease of cancer
risk. The traditional kindred-based methods for
identifying cancer susceptibility genes are not
ideal for this task. One alternative is to use very
large association studies, where the number of
subjects under investigation provides the power
to distinguish slight variations in cancer risk.
Examples of this type of studies are on one side
the identification of Single Nucleotide
Polymorphisms (SNPs) within or in proximity
of candidates genes (Cargill et al. Nature Genet.
22,231-238,1999; Halushkaetal. ibid., 22, 239-
247,1999) and on the other side the collection of
biological samples like in the European
Prospective Investigation into Cancer and
Nutrition (EPIC), initiated and co-ordinated by
IARC. This is the largest prospective
epidemiologic cohort study conducted to
investigate the influence of dietary habits,
lifestyle factors and genetic background on
cancer and also other chronic disease risk
(branch of EPIC: EPIC-Heart). Nine European
countries have completed recruitment of a total
of over 500,000 men and women aged 35-69
with epidemiologic and clinical dataand a 30 ml
blood sample per person stored in individual
fractions (serum, plasma, erythrocytes,
lymphocytes). Follow-up by the year 2000 is
expected to identify some 5,000 cancer cases
from the 450,000 subjects enrolled in the EPIC
study, including ca. 1,000 breast cancer patients,
ca. 700 lung cancers and ca. 650 colon cancers
with blood samples. This unique biological
resource will be used to study association of
specific cancer types with polymorphisms in
candidate genes selected on the base of their
functional role in specific pathways.

In the meantime our group at IARC has

focused on the study of the genetic
predisposition to Papillary Thyroid Carcinomaa
tumour derived from the epithelial cells of the
thyroid which accounts for ~90% of all thyroid
cancers. Papillary Thyroid carcinoma (PTC)
and Follicular Carcinoma (FC) represent the two
main variants of Non-Medullary Thyroid
Carcinoma (NMTC). Epidemiological studies
(Goldgar et al., J. Natl. Cancer Inst., 86, 1600-
1608, 1994) demonstrate that there is familial
clustering of NMTC. Familial NMTC is
characterised by a more aggressive behaviour
than the sporadic cases. It follows an
incompletely penetrant autosomal dominant
mode of inheritance, and it is thought to
represent ~5% of all cases of thyroid cancer.
Very little is known about genetic predisposition
to NMTC. To this end, since 1996, through an
international clinical consortium, we collect
blood samples from families with recurrence of
NMTC and other thyroid disease (goiter,
adenoma, thyroiditis). So far, we collected
samples from 172 families (mostly of small
size), for a total of about 400 individuals, 225 of
whom affected with NMTC. DNA is available
from all individuals and lymphoblastoid cell
lines have been established for most of the
NMTC patients. This represents the largest
collection of material from NMTC families in
the world. The approach for localisation of
predisposing genes has been so far linkage
analysis carried out using a genotyping panel of
~400 microsatellite markers covering the entire
genome. We focused on the largest pedigrees,
which always show recurrence of NMTC and of
benign thyroid disease (most frequently
multinodular goiter, MNG). In this way we
contributed to the localisation of MNG1, a gene
predisposing to MNG and papillary thyroid
cancer (Bignell et al., Am. J. Hum. Genet., 61,
1123-1130, 1997). We recently localised in a
large French pedigree another gene, TCO,
which predisposes to thyroid tumours with cell
oxyphilia (Canzian et al., Am. J. Hum. Genet.,
63, 1743-48, 1998). Other large pedigrees are
under investigation. The series of small families
has been analysed so far only at selected
candidate regions (MNG1, TCO and RET),
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which did not show any significant linkage.

Recently we started collecting also tumour
material from familial and sporadic cases of
NMTC. The protooncogene RET is frequently
activated by rearrangement in human sporadic
PTC (in 66% of sporadic PTC observed in
Ukraine and Belarus 10 years after the
Chernobyl accident). We started studying the
rearrangements of RET in direct tumour
preparations of familial NMTCs using both
FISH (fluorescence in situ hybridisation) and
RT-PCR techniques. FISH allows to detect RET
abnormalities at the single cell level in
interphase nuclei extracted from frozen or in
archival paraffin-embedded tissue sections.
(Cinti et al., submitted) and has become a useful
tool for the study of tumour progression of PTC.

THE SENILE FORM OF ALZHEIMER
DISEASE: APOLIPOPROTEIN E
GENOTYPES IN THE CZECH
POPULATION

Samalikova P., Mazural.

Faculty of Science, Charles University, Prague,
Czech Republic

Introduction:

Alzheimer disease (AD) is the most common
form of dementia occurring after the age of 40.
Pathologically, AD is characterised by
intracellular neurofibrillary tangles and
extracellular depositions of -amyloid within the
senile plaques found in the neurones of the
cerebral cortex and hippocampus. Clinically,
AD presents a slowly progressive process that
results in memory loss and the altering of higher
intellectual functions and cognitive abilities. AD
is a complex genetic disorder with mutations in
many different genes, but also non-genetic
factors are involved in the disease pathogenesis.
The early-onset of the familial AD is caused by
mutations in the genes coding for the precursor
of the amyloid protein (APP) on chromosome
21, for the presenilin 1 on chromosome 14 and
for the presenilin 2 on chromosome 1. Late-
onset, the most common form of the familial
AD, and sporadic form of AD (absence of family
history) are associated with the 4 allele of the

apolipoprotein E gene (Apo E), which is
localised on chromosome 19. There are three
major alleles at the Apo E locus: 2
(approximately 8%), 3 (app. 79%) and 4 (app.
13%) in most general European populations.
Apo E 4 allele acts in a dose-related manner to
increase risk and decrease age of onset of the
disease.

Materials and methods:

The frequencies of the Apo E alleles were
characterised in 25 non-AD and in 40 AD
patients, who died after the age of 70 years.
(There were analysed 4 several tissue samples in
each patient: the tissue from frontal, parietal,
occipital lobes and from hippocampus.)
Genomic DNA was isolated from brain tissue
and than it was amplified by PCR. After PCR 5U
of endonuclease Hha | were added to each
reaction mixture followed by incubation for 12
hours at 37C. The resulting restriction fragments
in each sample were resolved by electrophoresis
on a 10% nondenaturing polyacrylamide gel.
Some results were proved by the sequencing of
the PCR products.

Results:

The frequencies of Apo E alleles in AD

patients group are 2=3.75%, 3=74.69% and
4=21.56%; in non-AD group 2=10%, 3=82%
and 4=8%. In both groups were confirmed the
validities of the Hardy-Weinberg Equilibrium.
The frequency of Apo E 4 allele was
significantly increased in the AD patients group
than inthe non-AD comparison group.
There was found a somatic mutation in one of
the AD patients. The patient [a woman died in
age of 90] has in the frontal, occipital lobes and
in hippocampus the genotype 3/3, but in the
parietal lobe she has the 4/3 genotype. The result
was assured by the DNA sequencing analysis.

Conclusion:

These findings confirm previous reports
suggesting an association of the Apo E 4 allele
with late-onset of AD. It was confirmed that Apo
E 4 allele is the risk factor for AD in Czech
population. Our data are in agreement with other
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European population studies. This allele is
associated with AD, it increased the risk of AD
and decreased the age of onset of the disorder in
major ethnic group: Caucasian [European],
Chinese, Japanese and " white " American. But
the Apo E 4-AD association is very weaker
among African Americans and Hispanic. These
data emphasise the importance of geographical
and ethnic variations in the study of Apo E
genotypes.
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IS THE CZECH CHILD POPULATION
OBESE?

VignerovaJ.” ,BlahaP.?, O3ancova K.”
YInstitute of Public Health, Prague, Czech
Republic

PFaculty of Science, Charles University,
Prague, Czech Republic

Introduction: According to information of
specialists submitted to the public by the mass
media the Czech Republic is one of the countries
with a dramatically rising prevalence of obesity.
The actual prevalence of obesity can be,
however, assessed only by epidemiolgical
surveys focused on this problem, surveys which
will ensure random selection of examined
subjects. Another problems are the somatic
characteristics and their level which can be
taken as the criterium of obesity. In this respect
the public lacks objective information.

Material and methods: The age before the
onset of puberty is considered decisive for the
possible development of obesity in adult age.
Therefore available data of BMI values of age
groups from 6-10 years were analyzed. Data
assembled during the 4th Nationwide
anthropolgical surveys 1981 (9092 boys, 9234
girls) were used as well as data from the cross-
sectional survey implemented in 1995-96 (5090
boys, 5214 girls) and data assembled during the
semilongitudinal surveys started in 1997 (1277

boys, 1278 girls). All data were obtained by
random sampling. As reference values data from
percentile BMI curves (Blaha, Vignerova, 1998)
were used which are based on the 5th
Nationwide anthropological survey in 1991.
Using these reference data, the children from
different surveys were divided into percentile
BMI zones. Children whose BMI value is above
the 90" percentile are classified as overweight,
above the 97" percentile as obese.

Results: The expected ratio of overweight
children is 10%. This ratio was exceeded
according to the mentioned surveys only by
boys in 1995-96 (by 0.7%) and in girls in the
1997 survey (by 1.2%). In the remainder the
ratio of children above the 90th percentile is less
than 10%.

Conclusion: From the presented results
ensues that the Czech Republic so far does not
belong to countries with a dramatically
increasing trend of child obesity.

This research is supported by the Internal
Grant Agency of the Ministry of Health, CR,
grantno. 3979-3, 4033-3 and 5158-3.

BIOMORPHOLOGICAL AND
BIOMECHANICAL FEATURES AT BONE
DYSPLASIAS

Ylvo Mafik, ?Zdenék Sobotka +, “Petr
Korbelar

YAmbulant Centre for Defects of Locomotor
Apparatus affiliated to Dept. of Anthropology
and Human Genetics, The Faculty of Science,
Charles University in Prague, Ol3anska 7,130
00 Prague 3,CZ

PAcademy of Sciences of Czech Republic,
Prague

The paper is concerned with inborn
disturbed development of bone tissue
manifested by the changes of biomechanical
properties and cross-sections of long bones. The
eccentric situation of hip joints involves the
eccentric loading of femur which is acted on not
only by compression but also by bending,
torsion and shear. In combination with a
relatively large pressure, the femur of walking
persons is usually acted on by compression
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characterized by a trapezoidal stress
distribution. In the case of a person standing on
both lower extremities the effect of bending
prevails over that of pressure so that the convex
anterolateral surface is stressed by tension. In
both cases the effect of bending can lead to the
deformity of dysplastic femur in the form of
sheperd’s crook (fibrous dysplasia, etc.). The
functional adaptation of long bones with inferior
properties of bone tissue for resisting to non-
uniform stress distribution can lead to the
narrowing, vanishing and displacement of
medullary canal (e.g. osteogenesis imperfecta)
or to the tubulary form of bones (e.g. rickets).
The remodelation effects are due to varying
deformation connected with the strain rates. The
deformation changes occur not only at varying
loading but due to the viscoelastic properties of
bone tissue, they also continue and fade as the
elastic after-effects at constant loads and after
unloading according to the deformational-
rheological theory which is valid for individuals
with helthy and dysplastic bone tissue in the
course of whole life. The remodelation then
depends on an extensive variety of different
positions and activities of human body at
standing, walking, sitting, lying, working,
carrying the loads, etc. The biomechanical
considerations were verified by investigation of
more than 600 patients with bone dysplasias.

DIASTROPHIC DYSPLASIA:
Radioclinical Characteristics and a
Histochemical and Ultrastructural Study of
the Endochondral Growth Plate

YIlvo Mafik, “Ctibor Povysil, ?Véra
Povysilova, "Miloslav Kuklik ®Josef Hyanek
YAmbulant Centre for Defects of Locomotor
Apparatus affiliated to Dept. of Anthropology
and Human Genetics, The Faculty of Science,
Charles University in Prague, OlSanska 7, 130
00Prague3,Cz

PInstitutes of Pathology, The 1st and The 2nd
Medical Faculty, Charles University in Prague,
Ccz

®Dept. Clin. Biochemistry, Hematology and
Immunology, Hospital Na Homolce, Prague, CZ

Diastrophic dysplasia (D.d.) inherited as an
autosomal recessive bone dysplasia is a
generalized disorder of cartilage that usually
causes very severe dwarfing and disability.
There are distinguished so-called variants of

D.d. - milder forms and pseudodiastrophic
dysplasia that is a separate entity. The main
radioclinical characteristics (severe dwarfism
with limb shortening and distortion, progressive
kyphoscoliosis, cleft palate, symphalangism
and missing flectional creases of fingers,
" h i t c h h i k e r T
s thumb", rigid talipes equinovarus,
"cauliflower ears", shortened undermodelled
tubular bones, cone-shaped epiphyses of the
short tubular bones, flattened epiphyses,
accessory carpal ossificaton centres, delayed
appearance of capital femoral epiphyses,
interpedicular narrowing in the lumbar spine,
etc.) of 3 patients with variable phenotype
manifestation of D.d. are documented and iliac
crest biopsies were studied by means of
histologic, histochemical and electron
microscopic methods. As in previous studies,
marked degeneration of the resting
chondrocytes and an accumulation of thick
circumferencially oriented collagen fibres
around their lacunae were observed. In addition,
small areas of pseudocystic matrix degeneration
containing large amounts of stainable
chondroitin sulphate and shortened irregular
cellular columns within the growth plate were
present. This combination of changes appeared
to be pathognomonic for this bone dysplasia and
was proved even in one patient with poorly
manifested uncharacteristic clinical features of
D.d. More severely affected patients manifested
more pronounced pathologic changes of the iliac
crest cartilage. In one case we could compare
morphologic changesinthe iliac crestand

articular cartilages and confirm their
identity.

COMPREHENSIVE TREATMENT OF
PATIENTS SUFFERING FROM BONE
DYSPLASIAS

lvo Mafik, Petr Zubina, Petr Korbelar, Pavel
Cerny, Emilie Hyankova
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Ambulant Centre for Defects of Locomotor
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The paper is based on many years of
ongoing experience of the authors with
comprehensive care for children and adults
suffering from osteochondrodysplasias
(OCHD) or so-called bone dysplasias (BD).
OCHD is an inborn or inherited error of
cartilaginous, osseous and fibrous tissue. The
combined incidence of bone dysplasias is
estimated to be 3.0-4.5 in every 10,000
newborns. 36 nosologic units were diagnosed a
group of 240 patients with bone dysplasias in a
period of five years experience at The Ambulant
Centre for Defects of Locomotor Apparatus in
Prague. The team of Ambulant Centre
specialists provides personalised medical-
preventive health care of many kinds.
Comprehensive care includes pediatric,
neurological and orthopaedic treatment, genetic
counselling, orthotic and prosthetic fittings in
close cooperation with Ortotika Company and
complex rehabilitation that is carried out in the
rehabilitation department of the hospital in
Kostelec nad Cerny
mi lesy. The surgical orthopaedic treatment is
generally focused on corrective procedures of
long bone deformities and includes shortening
and prolongation of long bones, correction of
joint malpositions, surgery of hip and knee
joints, reconstructive operations of hands and
feet and surgery for vertebral column
deformitities. In addition to the classical internal
osteosynthesis, the authors use different types of
external fixators for reconstructive surgical
treatment of long bones in conditions with
normal bone structure. Intramedullary nailing is
preferred in cases of OCHD in which defects of
mineralisation and abnormality of bone density
are the cause of bone deformity. The stress
concentrations at nail ends and on the
physiological convexity of diaphysis together
with torsional instability of nails and insuficient
friction between the bone and nail are the most

frequent biomechanical causes of
complications. The isoelastic fixation of bone
fragments is our endeavour an the basis for
healing of pathological bone tissue. For
comprehensive treatment, a close cooperation
with the family is necessary, because the birth of
disabled child deeply influences the
psychological and social circumstances in the
family. The complex treatment and
comprehensive care should prepare
handicapped children for a dignified,
meaningful and satisfying life and help them
integrate themselves into normal society as
individuals who can achieve their highest
potential.

PACHYDERMOPERIOSTOSIS:
Observation in Two Siblings

Ylvo Mafrik, ?Ctibor Povysil, “Svétlana
Mazurova

YAmbulant Centre for Defects of Locomotor
Apparatus affiliated to Dept. of
Anthropology and Human Genetics, The
Faculty of Science, Charles University in
Prague, OlSanska 7,130 00 Prague 3,CZ
JInstitute of Pathology, The 1st Medical
Faculty, Charles University in Prague, CZ

Two brothers with pachydermoperiostosis
(synonyms: hyperostosis generalisata with
pachydermy, idiopathic hypertrophic
osteoarthropathy, Touraine-Solente-Gol,
syndrome, etc.) are reported. They come from
unaffected healthy parents and that is why we
suppose autosomal recessive genetic
transmission. In both siblings the triad of
clinical symptoms (wrinkled skin of the head,
acromegaly, and drumstick symptom) permited
diagnosis at the age of 15 years.

In 20 years of age they showed the same
features: clubbing of the digits, coarsening of
the facial features with furrowing of the skin of
the face and cutis verticalis gyrata. X-rays
showed cortical thickening, sclerosis of the
tubular bones, expansion of the diaphysis (so-
called tubular form) of the

long bones, thickening of the calvaria and
base of the skull and osteoarthritis of the hip,
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knee and ankle joints. The progressive chronic
gonitis with pains and swelling was the cause of
surgical treatment in the older sibling (in 18 and
22 years respectively). The right knee
synovectomy was carried out and the whole
specimen of relatively non-inflammatory
synovial membrane was studied by means of
histochemical a electron microscopic methods.
The healing was without complications and the
patient feels very well. Before and after surgery,
we ascertained significantly higher biochemical
markers of bone resorption in urine (collagen

cross-links). But after surgery, originally
very high levels of C-reactive protein (ten times
higher values) fell of (four times higher values).
The treatment with natrii alendronas (Fosamax)
and calcium was indicated as well as
antiinflammatory drugs - nimesulid (Aulin) and
physiotherapy.

APPLICATION OF ORTHOTIC
FITTINGS AT CONSTITUTIONAL
DISEASES OFBONE

YPavel Cerny, “lvo Mafik, "Petr Zubina,
?Petr KorbelaF *lvan Hadraba

YAmbulant Centre for Defects of Locomotor
Apparatus affiliated to Dept. of Anthropology
and Human Genetics, The Faculty of Science,
Charles University in Prague, Olgansk 7,130 00
Prague 3,CzZ

PPediatric Orthopaedic Clinic, 1st Medical
Faculty, Charles University in Prague, CZ
“Department of Anatomy and Biomechanics,
Faculty of Physical Education and Sports,
Charles University, Prague, CZ

The paper summarizes the first experience
with the dynamic corrective spinal brace
(DCSB) according to Cerny that has been
developed in the year 1995 with the aim to attain
a more pronounced dynamics and more
intensive effect on spine remodelation and better
comfort for the patients. On the other side, the
limb orthoses with high prestressing (according
to Mafrik) has been used the last two years. Both
spinal braces and limb orthoses act on the basis
of so-called elastic after effect connected with
time-dependent deformation due to viscoelastic

properties of the bones. It means that the
stimulating remodeling effects depend not only
on the amount but also on the duration of
deformation changes. From preliminary
therapeutical results, both spinal braces and
limb orthoses causes the better conditions for an
intensive remodelation of the axial and limb
skeleton. We demonstrate a more physiological
orthotic effect on the pathological curvatures
(both in frontal and sagital planes) before all
thoracolumbar spine. We observed high orthotic
effect in the lower limbs at the levels of shank
and the supracondylar region of femur
(especially in frontal plane) even in children
with osteochondrodysplasias. The orthotic
effect on bone remodelation depends and is
more pronounced in growth spurt periods. After
finishing of growth (epiphyseal cartilage are
closed) the orthotic effect is very low. Till now,
we have no results with high prestressing
orthotic fitting of children with torsional
deformities of lower limbs (malpositon of knee
and ankle joints).

DIAGNOSIS AND CLASSIFICATION OF
BONE DYSPLASIAS AT THE TURN OF
THE CENTURIES

Kazimierz S. Kozlowski

The New Children’s Hospital, Royal Alexandra
Hospital for Children, PO Box 3515 Parramatta
NSW 2124, AUSTRALIA

The principles of diagnosis and differential
diagnosis of bone dysplasias and syndromic
associations are presented. The new
classification of bone dysplasias is delineated
and the relationship between the clinico-
radiographic diagnosis and the new biochemical
and molecular findings in the skeletal dysplasias
isdiscussed.

ANTHROPOMETRY AND ITS USE IN
COMPLEX TREATMENT OF PATIENTS
WITHBONEDYSPLASIAS

“Dana Zemkova, ?Ivo Mafik

Y2nd Paediatric Dept. University Hospital,
Prague - Motol, V Uvalu 84, 150 18 Prague 5,
Ccz
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®Ambulant Centre for Defects of Locomotor
Apparatus affiliated to Dept. of Anthropology
and Human Genetics, Charles University in
Prague, Ol3anska 7,130 00 Prague 3, CZ

The anthropometry is one of the very
important branches in complex care for patients
suffering from bone dysplasias. Anthropometry
is an objective, cheap and non-invasive method
based on knowledge of the variability of
"healthy" population and changes in
phylogenetic and especially ontogenetic
development (auxology). We use this method
for differential diagnosis of bone dysplasias, for
prediction of growth and propotions of the body
and limb segments in adulthood. On the basis of
congenital defect and its objective (clinical,
radiological and anthropometric) evaluation,
the most reasonable therapeutic plan is
established. By means of anthropometry, we
follow-up the patients in growth period and
evaluate the results of surgical treatment. 36
nosolgoic units were diagnosed in a group of
240 patients with bone dysplasias in a period of
five years experience at The Ambulant Centre
for Defects of Locomotor Apparatus in Prague.
Almost all patients were anthropometrically
examined. Special attention was devoted to a
group of 20 patients with achondroplasia that
underwent prologation procedure. Three
patients reach the final height and the result of
surgical and comprehensive treatment was the
gainof18-20cm.

THE VALUES OF SOME BIOCHEMICAL
BONE MARKERSATBONEDYSPLASIAS
YIvo MafFik, ?Hana Hulejova, *Pavel Spacek,
9Josef Hyéanek, ?Milan Adam,”Emilie
Hyankova, “Fotini Mazurova, “Daniela
Zemkové

YAmbulant Centre for Defects of Locomotor
Apparatus affiliated to Dept. of Anthropology
and Human Genetics, Charles University in
Prague, Ol$anska 7, 130 00 Prague 3, CZ
?Rheumatological Institute, Na Slupi 4, Prague
2,CZ

3)Dept. of Clin. Biochemistry, Hematology and
Immunology, Hospital Na Homolce,

Roentgenova 2, Prague 5, CZ

“2nd Paediatric Dept. University Hospital,
Prague - Motol, V Uvalu 84, 150 18 Prague 5,
Cz

The authors evaluated the bone turnover by
means of special biochemical markers of bone
metabolism (collagen cross-links, osteocalcin,
alkaline phosphatase and its bone iso-enzyme,
inorganic phosphore, acide phosphatase) in a
group of 65 patients suffering from bone
dysplasias. Comparison was carried out with a
group of healthy age matched controls.
Significant abnormalities of bone turnover were
proved in children with osteogenesis imperfecta
(Ol), idiopathic juvenile osteoporosis (1JO),
hypophosphatasia,

hypophosphatemic rickets, multiple bone
exostosis and enchondromatosis,
pseudoachondroplasia and at two adult siblings
suffering from pachydermoperiostosis. A good
effect of calcitonin (Miacalcic nasal spray, firm
Novartis), calcium and vitamine D was proved
in two patients with 1JO. The causes of higher
bone turnover in patients suffering from some
bone dysplasias and during surgical treatment
(prolongation, corrective osteotomies, etc.) are
discussed. Intraindividul increase of bone
metabolism is a mirror of the growth spurt in
pubertal period but it could be also a marker of
malignisation in the cases of multiple exostosis
disease and enchondromatosis.

NEUROADAPTIVE PATHOMECHANISM
OFBONEDYSPLASIAS

Milan Roth

Radiodiagnostic Clinic, Medical Faculty
Hospital, Masaryk University, Jihlavska 20, 639
00 Brno-Bohunice, CZ

Wheras neosological aspects of bone
dysplasias (BD) are in detail completed, their
way of origine is quite puzzling. Necessity of
neural growth will be decisively hold up.
Growth of the vertebral body is not unique but
there are two growth processes, viz., cellular-
divisional (mitotic) and neural-extensive for
which Donaldson have chosen the term
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"nervous skeleton" (NS). The quantity of bone
tissue, vertebrae and limb bones represent, as a
matter of fact, bony "casts" of corresponding
cavities within the NS. Spinal nerve

roots and peripheral nerves, generally taken
for passive growth elements, should share with
the growing brain its high growth activity and
vulnerability. In craniocervical region one
should divide the hollow neurocranial cavity to
more or less growth of the brain, but also e.g. the
long vertebra C2 in the dog and its shortness in
man are attributive to

variable neural growth, not the opposite. In
the limbs one encounters in the quadrupeds
(frog, chicken) extremely often neuroadaptive
bone dysplasias, in man (with his far longer
ontogenesis) we encounter incomparable more
often arthrosis in adult and aged, even of
neuroadaptive character

DIAGNOSTIC SIGNIFICANCE OF
HYPERHOMOCYSTEINEMIA IN SOME
BONEDYSPLASIAS

Hyanek J., Mafrik 1., Pejznochova H.,
Hyankova E., Dubska L., Cabrnochova I.,
Jen&ova H., Stancova C., Martinkova V.

Dept. Clin. Biochemistry, Metabolic Unit,
Hospital Homolka, Prague, Czech Republic
Ambulant Centre for Defects of Locomotor
Apparatus, Prague, Czech Republic.

Homocystinuria is an inherited metabolic
disorder caused by deficiency of cystathionine-
beta synthase and is clinically characterised by
marphanoid visage, dolichostenomelia,
arachnodactylia, ectopia lentis,
thromboembolic disturbances accompanied by
increased homocysteine and methionine in
blood and mental retardation. It has an
autosomal recessive type of inheritance and its
frequency is very rare. Isolated increased level
of nonessential amino acid homocysteine in
plasma over reference values is called
hyperhomocysteinemia (HHC) and is respected
as an independent risk factor for early
development of vascular disorders (CHD,
cerebral or peripheral artery occlusions). Its
incidence is very high among patients suffering

from aortocoronary disorders (about 1:50). The
metabolic basis of HHC is the genetically
caused by deficiency of 5,10-
methylenetetrahydrofolate reductase (MTHFR)
that is accented by external deficiency of
vitamins esp.folate,B6 and B 12. Vascular and
bone tissues share the similar embryonal
mesenchymal origine and this fact drew our
attention to follow up the levels of homocysteine
in children suffering from bone dysplasias to
establilsh the frequency of HHC. Total
homocysteine (tHcy) was estimated in plasma
by use of Araki and Sako chromatographic
method on HPLC Gold Beckman in 83 children
(aged 2-18 yr.) attending the orthopaedic
surgery for children in 1998-99. In 4 children
(4,2%) an increased level of tHcy over reference
values (6,3 +/-1,3 umol/1) was detected. In
patient suffering from hypophosphatasemic
rachitis (24,2 umol/1),in hypochondroplasia
(12,6 umol/1),in multiple pterygias syndrome
(9,8 umol/1) and in osteoporosis-pseudoglioma
syndrome (9,7 umol/1). The frequency of HHC
was observed much higher than expected. The
further differentiation of HHC by use of loading
with L-methionine as well as the metabolic and
molecular analysis regarding the MTHFR
deficiency have not yet been completed. The
possible role of increased plasmatic
homocysteine on early development in above
mentioned bone dysplasias is speculated. The
further epidemiological studies on the field of
bone dysplasias are under preparation.

THE ROLE OF MODIFIED
ELLSWORTH-HOWARD TEST IN THE
DIFFERENTIAL DIAGNOSIS
OFPSEUDOHYPOPARATHYROIDISM
YKabicek P., "Kutilek S., ?Nedvidkova J.,
"Bayer M.
YIst Medical Faculty Charles University
Prague, Czech Republic
JInstitute of Endocrinology, Prague, Czech
Republic

Pseudohypoparathyroidism (PHP) is
characterised by unresponsiveness of target
tissues to the biological actions of parathyroid
hormone (PTH), with resulting hypocalcaemia
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and hyperphosphatemia, despite the elevated
serum levels of PTH. PHP is divided into types |
and I1, the former divided into subtypes a and b.
PHP la consists of Albright's hereditary
osteodystrophy (AHO) and defective urinary
excretion of phosphate (U-P) and cyclic
adenosine monophosphate (U-cAMP) after the
administration of exogenous PTH. In PHP Ib,
the U-P and U-cAMP response to PTH is the
same as in PHP Ia, but in the absence of AHO. In
PHP type I, the physical appearance is normal
and there is physiological increase in U-cCAMP
together with defective U-P excretion after the
PTH administration. Patients with PHP might
exhibit various manifestations of neuropsychic
disturbances. We present two boys with normal
physical appearance, aged 14 and 16 years
respectively, both with paresthesia, anxiety and
epilepsy, with former patient suffering from
mild psychomotor retardation. In both patients
hypocalcaemia and  hyperphosphataemia
together with increased serum levels of PTH
suggested the diagnosis of PHP. After
administration of exogenous PTH (Ellsworth-
Howard test) there was a drop in U-P in both
patients, while U-cAMP was decreased the first
patient and increased in the second one, thus
confirming the diagnoses of PHP Ib and II,
respectively. Evaluation of calcaemia and
phosphataemia should be mandatory in all
patients with neuropsychic disorders.
Ellsworth-Howard test remains the most useful
tool inthe differential diagnosis of PHP.

LONGITUDINAL OBSERVATION OF
CHILDREN WITH HISTORY OF
TRANSIENT HYPERPHOSPHA-
TASAEMIA

Kutilek S., Bayer M., MarkovaD.

Ist Medical Faculty Charles University, Prague,
Czech Republic

Transient hyperphosphatasaemia (TH) of
infancy and early childhood is a benign
syndrome, characterised by increased serum
alkaline phosphatase (S-ALP) activity caused
by the bone isoenzyme, not exceeding the
duration of 4 months, in children under five

years of age, with no clinical or other laboratory
evidence of bone or liver disease. TH has been
associated with transient bone turnover and/or
impaired clearance of ALP. With respect to the
former hypothesis, 40 children with history of
TH were longitudinally observed for 1-102
months, with attention being paid to their
growth and weight. Standard deviation scores
(SDS) for length and weight didn't show
impaired growth or failure to thrive as a result of
TH. In addition, broadband ultrasound
attenuation (BUA) and velocity of sound (VOS)
on both calcanei were measured in 7 children
aged more than 5 years, with history of TH. The
obtained results were within reference ranges
and when expressed as z-score, did not differ
significantly from the reference values. These
data support the hypothesis that TH is a benign
state with good prognosis and that children with
TH should be spared from excessive diagnostic
or therapeutic procedures.

BONE DYSPLASIAS KNOWN AS
PRAECANCEROSES

YIK uklik M., "MafFik 1.

Ylind Medical Faculty, Charles University,
Prague, Czech Republic

?Ambulant Centre for Defects of Locomotor
Apparatus affiliated to Dept. of Anthropology
and Human Genetics, Charles University in
Prague, Olsanska 7, 130 00 Prague 3, CZ

The paper is concerning with bone dysplasias of
which the common sign is a disorganised
development of the cartilage and fibrous
components of the skeleton. According to the
International classification of
osteochondrodysplasias (1) they are classified
as the group "B". The authors, on the basis of
their long lasting cooperation as genetics and
orthopaedic surgeons, summarise and compare
the problem of possibly malignant bone
dysplasias from the aspect of symptomatology,
heredity, dermatoglyphic signs,
pathobiomechanics and continuous care. The
most common multiple cartilaginoug exostoses
has a dominant type of Mendelian inheritance.
The gene locus for this syndrome was localised
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on the long arm of the 8th chromosome (8q23-
g24.1). Enchondromatosis (Ollier disease) and
enchondromatosis with hemangiomas (Maffuci
syndrome) are considered as blastopathy. The
heredity is unknown - most of the cases occur
sporadic, presumably as an autosomal type of
heredity. The malignity was reported at all
nosologic units in the group "B" of
osteochondrodyplasias, but the frequency of
enchondromatosis and Maffuci syndrome was
the highest. The asymmetric growth of the long
bones and growth retardation is caused by the
genetic defect of the growth cartilage. The
deformities of the long bones, that occur in the
growth period can be explained through a
differently expressed mistake of bone
remodelling. A typical bottle-like expansions of
the ends of long bones can be explained by the
failure of the bond between the periosteum and
bone as well as by expansive growth of
chondromas. Bone dysplasias, there are
considered as praecanceroses, represent in our
group of patients nosological units, that have m
common a chaotic growth of connective tissue.
Those include multiple exostosis diseases with
ekchondromas and enchondromatosis with
enchondromas. Our biggest group is formed by
27 patients with multiple exostosis disease. Nine
of those were hereditary. The multiple exostosis
disease is most common type of bone dysplasias
with the incidence 9 : 1 million. We found only
two antecedent transformations in 1 of the 27
studied families. None transformation we
diagnosed in our patients. Enchondromatosis is
classified between blastopathies, it has a
questionable autosomal dominant heredity. We
expected 14 sporadic patients, from which one
was a Maffuci syndrome. Anthropometrically
the patients with the multiple exostosis disease
have a statistically significant decrease of the

biacromial distance, which we found in all
patients. Further, there is a growth retardation
and axial deformities. The growth deficit was
larger by the enchondromatosis, but we didn't
find any decrease in the biacromial distance.
Dermatoglyphic pictures show higher atd angle
and the axial triradius was distal positioned
(common for both groups). The question for the
future remains the detection of praecancerotic
changes.

FGFR3 GENE MUTATIONS IN HUMAN
SKELETALDISORDERS

Krepelovd A., BaxovaA., Stloukalova M.

1st Faculty of Medicine, Charles University,
Prague, Czech Republick

Missense mutations of human fibroblast
growth factor receptor 3 (FGFR3) result in
several skeletal dysplasias and syndromes with
craniosynostosis, including achondroplasia,
hypochondroplasia, thanato horic dysplasia,
Crouzon syndrome with acanthosis nigricans,
Muenke syndrome, and recently recognised
SADDAN (severe achondroplasia with
developmental delay and acanthosis nigricans).
In our study of FGFR3 gene mutations in
patients from Czech and Slovak Republic, we
have identified the G380R mutation in 41
unrelated patients with achondroplasia, the
N540K mutation in 7 unrelated patients with
hypochondroplasia, the R248C mutation in two
cases and the Y373C in three cases of
thanatophoric dysplasia type I, and P250R
mutation in five families and three sporadic
cases of craniosynostosis type Muenke.
Supported by a grant M/25-3 from the Grant
Agency of the Ministry of Health of the Czech
Republic.
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A5 (188x120mm)

- zadni strana obéalky barevné
- vnitini strana obalky barevné

- ¢ernobile uvnitr seSitu

- dvojstranka Cernobile (A4)

PLACENA
"POHYBOV

PFi vice inzeratec

moznost slevy po dohodé s vydavatelem

.10.000,- K¢
.. 8.000,- KC

.. 5.000,- K¢

.. 8.000,- K¢

INZERCE
E USTROJI™

h a pri opakovani

forméat 120x90mm)

- vnitini strana obéalky
barevné ... 5.000,- K¢

- ¢ernobile uvnitr seSitu
... 3.000,- K¢

forméat 60x90mm)

- vhitrni strana obéalky
barevné ... 3.000,- K¢

- ¢ernobile uvnitr seSitu
... 1.800,- K¢
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