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MONOGRAFIE

*

MONOGRAPH

SYSTEMOVE, KONCETINOVE
_ A KOMBINOVANE VADY SKELETU
2. CAST: VYBRANA KASUISTICKA SDELENI

. MARIK

Ambulantni centrum pro vady pohybového aparatu afiliované
ke KatedFe antropologie a genetiky ¢lovéka, PFirodovédecka fakulta, Universita Karlova, Praha 3

1. UvoD

"Whrand kasuisticka sdeleni" jsou 2.
casti monografie "Systémové, koncetinové
a kombinované vady skeletu: diagnosticke,
terapeutické a biomechanické aspekty",
ktera byla uverejnena v casopisu Pohybové
Ustroji, 7, 2000, c. 2+3, s. 81 - 215. V této
publikované 1. céasti monografie byl v
tabulce uveden soubor 271 pacientu s
kostnimi dysplaziemi, rozdeleny podle
Mezinarodni nomenklatury a klasifikace
osteochondrodysplazii z roku 1997.
Soubor zahrnoval 58 ruznych
nozologickych jednotek. V letech 1994 -
1999 v Ambulantnim centru pro vady
pohybového aparéatu v Praze, které vzniklo
za podpory Nadace pro deti s vadami
pohybového Ustroji koncem roku 1993,
bylo diagnostikovano u souboru 283
pacientu 50 nozologickych jednotek
generalizovanych abnormalit skeletu
(kostnich dysplazii, kombinovanych vad a
genetickych syndromu) s
patognomonickymi koncetinovymi
vadami. Tento soubor byl uverejnen v
tabelarnim prehledu spolu s klinicko-
radiologickou symptomatologii a

terapeutickymi postupy v puvodni préci
"Klasifikace, biomechanickeé aspekty a
komplexni léceni vrozenych koncetinovych
anomalii u generalizovanych skeletalnich
vad" v casopisu Pohybové Ustroji, 6, 1999,
c. 3+4, s. 187 - 223 (autori: I. Marik, V.
Smrcka, M. Kuklik, I. Hadraba, V. Kriz).

V 2. casti monografie "Systémové,
koncetinové a kombinované vady skeletu:
vybrané kasuisticka sdeleni" je ctenarum
predloZzeno 15 nozologickych jednotek
generalizovanych abnormalit skeletu
nejcasteji diagnostikovanych a lécenych v
Ambulantnim centru pro vady pohybového
aparatu v Praze.

Kapitoly, pojednavajici o vybranych
generalizovanych vadach skeletu, jsou
zpracovany s ohledem na soucasné znalosti
diagnostické, genetické a lécebné, i na
prognozu, kterd je ovlivnena genetickou
heterogenitou a variabilitou a vyskytem
pridruzenych vrozenych vyvojovych vad.
Na konkrétnich pripadech jsou ukazany jak
klinicko-radiologické a genetické
charakteristiky, tak dlouhodobé vysledky
komplexniho léceni u casteji lécenych
kostnich dysplazii (napr. achondroplazie,
metafyzarni dysplazie typ Schmid,
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pseudoachondroplazie aj.) a u
dismorfickych konCetinovych vad (napf.
oboustranny komplex femur-fibula-ulna,
oboustranna tibialni aplazie, centralni
longitudinalni rozstép rukou aj.). Pozornost
je vénovana problematice Turnerova
syndromu a neurofibromatéze typu 1.
NEékteré prezentované kasuistiky jiz byly
publikované ve zkracené formé jako
soudast prehlednych referatd nebo
plvodnich praci. Soubor pacientd
vybranych nozologickych jednotek s
ohledem na operacni léceni je vycislen v
tabulce 1. Vysledky léCeni zavisi na
komplexni péci, kterd je zajistovéana
tymem odbornikd "pod jednou stfechou™ ve
specializovaném centru. V tymu Uzce
spolupracuji détsky ortoped,
specializovany pediatr (osteolog), genetik,
antropolog, ortopedicky protetik a technik,
détsky neurolog, rehabilitacni specialista,
plasticky a détsky chirurg, anesteziolog a
dalsi specialisté jako napf. biomechanik,
kardiolog, klinicky imunolog, patologicky
anatom aj. Zvlastni pozornost je v 1. i 2.
Casti monografie vénovana
biomechanickym a patobiomechanickym
souvislostem, objasiiujicim patogenezu
vzniku deformit kostry a komplikace
IéCeni.

V oblasti diagnostiky autor poukazuje
na pokroky dosazené v molekularné
genetické diagnostice a diagnostice
kostniho metabolismu u nékterych
nozologickych jednotek kostnich
dysplazii. V oblasti 1é¢ebné-preventivni je
uvedeno spoluplsobeni biomechanickych
mechanism0 a kalciotropnich 1ékd,
uplatiiujicich se pfi hojeni a remodelaci
abnormalni kostni tk&né. Napriklad u
syndromu osteogenesis imperfecta se
vyuZzivad kombinace rehabilitacni,
ortopedicko-protetické (koncetinové a

trupové ortézy), ortopedicko-chirurgické
1éCby (korekEéni nebo segmentarni
osteotomie a nitrodrefiova fixace u déti, u
dospélych dlahova vnitfni osteosyntéza
nebo fixace zevnim fixatorem) s
biochemicky monitorovanym léCenim
kalciotropnimi léky (bifosfonaty,
kalcitonin, vitamin D3 aj.), které je
indikovdno i k prevenci a léché
pooperac¢niho Sudeckova
algoneurodystrofického syndromu (jenz
zpravidla provazi prolongacni a jiné
rekonstrukéni operace). Je nutno mit na
zfeteli nové poznatky o
muskuloskeletdlnich a neuronalnich
interakcich shrnuté H. M. Frostem pod
ndzev Utah paradigm kostni fyziologie.
Podle tohoto vzoru maji mechanické
faktory dominantni kontrolu biologickych
mechanism(. Nemechanické agens (napf.
hormony, vitamin D, ridstové faktory,
cytokiny, genetické vlivy, pohlavi aj.)
mohou podporovat nebo naopak
zabrafiovat vlivu mechanickych faktord,
pdsobicich na osteoblasty a osteoklasty, ale
nemohou je nahradit.

Hledaji se indikace pro nové vlastni
1é€ebné metody. Pro vrozené vady
pohybového aparatu obecné plati zasada
vcasného léCeni a kazda ucebnice ortopedie
i plastické chirurgie uvadi u konkrétnich
vad doporu€ovany "timing" operace.
Individualni pfistup je nutno volit u vad
systémovych a kombinovanych
(dismorfickych), kdy patognomonicka
koncetinova vada je Casto feSena aZ pozdéji
- tfeba i v dospélosti na rozdil od
izolovanych vad kon¢etinovych. V
nékterych pripadech tyto vrozené vady
ruky nebo nohy se k rekonstrukéni operaci
ani neindikuji vzhledem k systémovému
postiZzeni skeletu (napf. u exost6zové
choroby se odstranuji jen nékteré exostozy)
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a pridruzenym vadam jinych systém{
(z&vazné vrozené vady mozku s postizenim
intelektu, kardiovaskularni, uropoeticky
aparat aj.), které se stavaji kontraindikaci
rekonstrukéni operace. Pro ortotické léceni
stejné jako pro rehabilitaci bez vyjimky
plati zasada v€asného zahajeni terapie. Ne
nédhodou se pro ortotické a protetické
oSetfeni pouZiva néazev technickéa
rehabilitace. Jiz u kojencll se vyuZiva
ortotické 1écby pfi FeSeni vrozenych
kloubnich kontraktur (napf. u polohovych
vad nohou, dysplazie kycelnich a kolennich
kloubd, arthrogryposis multiplex congenita
aj.). Ortoticke o3etfeni nékdy predchazi
anebo bezprostfedné navazuje na operacni
zédkrok. Dynamicka ortoticka Iécba
umoZzfiuje vcasnou rehabilitaci a
zatéZovani operované koncCetiny, a tak
zabrafiuje rozvoji osteopordzy z inaktivity,
kloubnim kontrakturam ¢i jiZz zminénému
algoneurodystrofickému syndromu.
Trupové ortézy stejné jako nové vyvinuté
koncetinové ortézy s dynamickym
ohybovym predpétim jsou s vyhodou
indikovany v 1. a 2. obdobi rlstového
spurtu pro korekce nékterych deformit
patefe nebo dlouhych kosti, ale i k prevenci
a lécbé kloubnich kontraktur. Definovani
podminek fizené remodelace kosti a
pojivové tkang kloubd (vazl, $lach a
kloubnich pouzder) béhem ortotického
IéCeni je prfedmétem soucCasného i
planovaného vyzkumu. Léceni déti, které
se narodily s vrozenou vadou pohybového
Ustroji (systémovou nebo koncetinovou) i
pfes prekotny technicky pokrok na prahu 3.
tisicileti, ktery se promita do vyvoje viech
biomedicinskych oborl, zlstane vzdy
IéCenim symptomatickym, zalozenym na
individualné diferencované komplexni
péci.

Pokroky dosazené v anesteziologii

umoznily zavést pfi operacnim léCeni
moderni celosvétovy trend - tzv.
jednodenni chirurgii i u déti. Ambulantni
vykony se provadéji v celkové anestézii s
maximalni asistenci rodi¢d v
predoperatnim a pooperanim obdobi.
Jednodenni chirurgie se ndm osvédcila u
star$ich kojencd, batolat a u déti s rdiznou
formou détské mozkové obrny &i rliznymi
psycho-astenickymi syndromy, které ¢asto
doprovazeji vrozené vyvojoveé vady (VVV)
pohybového aparatu stejné jako etapovité
rekonstrukéni Iéceni.

Pfedkladana publikace je urcena
pfedevdim pediatrdm (osteologtim),
ortopeddm, genetikdm, ortopedickym
protetikdim, rehabilitaénim odbornikdm,
détskym radiologlim, biomechanikim,
studentim lékafskych fakult a vsem
specialistdm, ktefi se podileji na
komplexnim léCeni a péCi o pacienty s
kostnimi dysplaziemi, dismorfickymi
vadami a genetickymi syndromy. Lze
predpokladat, Ze uvedena Kkasuisticka
sdéleni, dokumentujici komplexni
problematiku zavaznych vrozenych vad,
budou poucenim nejen pro zainteresované
odborniky, ale i pro rodi¢e naSich pacientli a
Cleny obcanskych sdruZeni jako napf.
Palecek spoleénost lidi malého vzristu
nebo Klub divek s Turnerovym syndromem.

Podékovani

Neékteré prezentované vysledky
ortopedicko-protetického [éCeni byly
dosazeny aplikaci biomechanickych
poznatk( ziskanych pfi feseni grantového
vyzkumného Ukolu Grantové agentury
Ceské republiky ¢&islo 106/00/0006
"Funk&ni adaptace a patobiomechanika
kongetinového a axialniho skeletu pfi
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silovych Gcincich" (2000 - 2002). Na
komplexni dlouhodobé péci se kromé tymu
Ambulantniho centra pro vady
pohybového aparatu v Praze podileli (a
podileji) i néktefi kolegové z jinych
pracovist, rehabilitadnich ustavl a lazni,
kterym patfi naSe podékovani. Za podnétné
pfipominky k druhé - Kkasuistické Casti
monografie dékuji svym
spolupracovnikdim z Ambulantniho centra

pro vady pohybového aparatu v Praze
zejména MUDr. M. Kuklikovi, CSc., doc.
MUDr. V. Smrckovi, CSc., MUDr. E.
Hyankové a RNDr. D. Zemkové, CSc. Za
cenné rady, Upravu textu, zpracovani
obrazové dokumentace vypocetni
technikou a pocitaCovou sazbu dékuji
pfiteli panu MUDr. P. Zubinovi. Za recenzi
textu a vSestrannou podporu dékuji své
Zené MUDr. A. Mafikové.
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Tabulka 1. Soubor pacient( vybranych nozologickych jednotek s ohledem na operacni IéGent.

NOSOLOGICKA JEDNOTKA POCET OPERACE
chlapci divky celkem podet pacientd

1. achondroplazie 27 14 41 16
2. pseudoachondroplazie 4 5 9 7
3. mnohocetna epifyzarni dysplazie 15 13 28 3
4. metafyzarni dysplazie typ Schmid 7 4 1 6
5. osteogenesis imperfecta 19 30 49 18

typ 1A 11 20 31

typ 1B 1 3 4

typ 2 1 1

typ 3 4 6 10

typ 4B 2 1 3
6. juvenilni idiopaticka osteopordza 11 4 15 2
7. hypofosfatemicka kFivice 5 10 15 7
8. exost6zova choroba 7 4 11 5

enchondromatéza 2 2 4 4

Maffuciho syndrom 1 1 1
9. TurnerQv syndrom 8 4
10. neurofibromatdza 7 3 10 2
11. femoralni fokalni 6 7 12 11

deficience
12. komplex femur - fibula - ulna 8 9 17 14
13. komplex femur - tibie - radius 2 5 7 7
14. syndrom TARK 2 3 5 5
15. syndrom VACTERL 1 2 3 3
CELKEM 143 145 296 115
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2. VYBRANA KASUISTICKA
SDELENI

2.1. ACHONDROPLAZIE

Paleopatologické nélezy z doby
prehistorickeé - ¢asti koster achondroplazie
staré vice nez 5000 let a dokumentace
postizenych v starodavném socharstvi a
malifstvi (2 - Enderle et al. 1994) jsou
dlikazem existence této nejdastéji se
vyskytujici kostni dysplazie béhem vyvoje
lidstva. Nazev achondroplazie, ktery pouzil
poprvé Parrot v roce 1978, je chybny,
protoZe chrupavka se vytvafi spravné.
Histologickym vy3etfenim rdstovych
chrupavek bylo zjisténo kvantitativni
snizeni enchondralni osifikace, kratké
sloupce chondrocyttl se Sirokymi septy.

Termin achondroplazie se ale jiz v
odborné literatufe vZzil. Pfesto se dosud
uzivaji synonymni ndzvy jako
chondrodystrophia fetalis,
chondrodysplasia fetalis, nanismus
chondrodystrophicus nebo Parrotova-
Marieova choroba (10 - Spranger et al.
1974). Soucasné epidemiologickeé studie (4
- Hagends 1996) uvadgéji incidenci
achondroplazie 3 : 100 000 Zivé
narozenych déti (1 : 26 000 - 1 : 15 000).
Odhaduje se, Ze achondroplazie tvofi asi 80
% z celkového poctu velmi vzéacné se
vyskytujicich kostnich dysplazii.

Dédicnost je autosomalné dominantni
(AD), v 80 - 90 % vznika jako spontanni
nova mutace (vy$si vék otcli nad 37 let) na
kratkém raménku 4. chromosomu (v oblasti
4p16.3).

Etiopatogeneze: Vice nez 99 %
pFipadl vznika bodovymi mutacemi (G - A
nebo G - C) v nukleotidu 1138 v
transmembranové doméné genu pro
receptor 3 fibroblast(, vazici rlistovy faktor

(FGFR-3 - fibroblast growth factor
receptor 3). Vysledkem obou téchto mutaci
je substituce glycinu argininem v kodonu
380. FGFR-3 se uplatiiuje pfi vyvoji
chrupavky a v CNS. Usuzuje se, Ze
normalni funkce receptoru obsahuje
negativni regulaci enchondralniho rdstu.
Proto mutace typu "gain-of-function" by
mohly vést k restrikci rdstu (12 - Young
2002).

Detekce béznych mutaci 1138G-A
nebo 1138G-C jsou pfimé a snadno
proveditelné. Prioritni DNK studie
achondroplazie provedené u nas potvrdily
moZnost vyuZiti detekce mutaci FGFR-3 v
prenatélni diagnostice (8 - Mazurova et al.
1995). KdyZz oba rodice maji
achondroplazii, pak plati pravdépodobnost,
Ze jedno ze 4 déti bude homozygot.

Homozygotni achondroplazie
neprezivad. R{zné mutace ve FGFR-3
zplsobuji i dalsi kostni dysplazie s
disproporcionalni kratkou postavou,
napfiklad zadvaznou thanatophorickou
dysplazii a mirnou hypochondroplazii.
Byla popsana tézka forma achondroplazie s
opozdénym psychomotorickym vyvojem a
acanthosis nigricans (SADDAN - severe
achondroplasia with developmental delay
and acanthosis nigricans /5 - Krepelova et
al. 1999/).

Klinicka symptomatologie: typicka
facies s vpafenym kofenem nosu,
makrocefalie s vypouklym ¢elem, porodni
délka kolem 47 c¢cm, porodni hmotnost se
nelisi od prliméru. Kojenci jsou hypotonidti
a opozduji se v motorickém vyvoji, chodit
zaCinaji az mezi 24. a 36. mésicem.
Nésledkem hypotonie a kloubni
hypermobility vznikd torakolumbalni
kyf6za, panev je dopfedu sklonénd,
prominuji hyzd& a bficho. Hrudnik je
plochy s malym objemem. Typické je
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disproporcionalni rizomelické zkréceni
hornich a dolnich koncetin. Horni
koncetiny u novorozencu dosahuji k pupku,
u dospelych k trislum. Ruka s kratkymi
prsty ma tvar trojzubce (vidlicky). Byly
vypracovany standardni rustové krivky pro
vysku, rychlost rustu, pomer horniho a
doIniho segmentu tela a obvod hlavy, které
poskytuji podklad pro predikci rustu deti s
achondroplazii, sledovani makrocefalie,
zhodnoceni Ucinnosti prolongacnich
operaci (6 - Marik etal. 1989, 13 - Zemkova
a Marik 1998), rustového hormonu, ale i pri
diferencidlne diagnostickych Uvahach u
jinych poruch rustu (jiné
osteochondrodysplazie, poruchy rustu pri
malnutrici, chronickych organovych
chorobach, nekterych metabolickych a
hormonalnich onemocneni). Prumerna
rychlost rustu se zda v prvnim roce Zivota
normalni, pak rychle klesa ke 3. percentilu,
kde setrvdva do konce kosterniho rustu.
Vyska dospelych je v rozmezi 106 - 142 cm
(muzi dosahuji prumerné vySky 130 cm,
Zeny 123 cm). S rustem casto progreduje
varozita bércu - zavazneji je porusen rust
tibii nez fibul (nespravne se hovori o
"prerustu” fibul - pozndmka autora). Trup
roste na dolni hranici normy, zkrat dolnich
koncetin byva v dospelosti v rozmezi 25 -
40 cm (13 - Zemkova a Marik 1998).
Prumerna hmotnost dospelych muzu je 55
kg, dospelych zen 46 kg, vetSina méa sklon k
obezite. Inteligence byva normalni.
Rentgenologické priznaky (10 -
Spranger et al. 1974): lebka je velka s
vypouklym celem, baze lebni kratka,
foramen magnum zUZené. Lopaty
kycelnich kosti jsou malé, ctverhranné
("usi slona™), acetabula jsou horizontalni
plocha, sakroischiadické zarezy jsou kratké
a Uzké. Dlouhé Kkosti jsou zkréacené,
masivni, prominuji svalové upony.

Epifyzarni osifikace je opoZdend, rustové
epifyzy kolennich kloubu maji zarezy ve
tvaru "V". Metafyzy jsou rozSirené
nepravidelne ohranicené, krcky femuru
jsou kratké. U kojencu se prokazuje ovalné
projasneni v proximalnich metafyzach
femuru a humeru. Obratlova tela jsou
kratkd a plocha, na bederni pateri se
kaudalnim smerem zmenSuje
interpedikularni vzdalenost, pedikly jsou
kratké, kanal paterni Gzky. Zebra jsou
krétka s konkavnimi ventralnimi konci.
Léceni: v kojeneckém a batolecim
veku se diagnostikuji casté infekce hornich
cest dychacich, zanety stredniho ucha a
nedoslychavost prevodniho typu. Casta je
makrocefalie a komunikujici hydrocefalus,
jez je dusledkem zvySeného
intrakranialniho venézniho tlaku.
Nekomunikujici hydrocefalus vznika pri
stendze aquaeductus mesencephali. V
techto pripadech je nutné vcasné
neurochirurgické léceni -
ventrikuloperitonealni drenaz (logictejsi je
chirurgicky vykon uvolnujici venézni tlak).
Cervikomedularni komprese v oblasti
malého foramen magnum zpusobuje
bolesti hlavy, ataxii, inkontinenci,
hypopnoe a zastavu dychéni. Jindy se
vyviji progresivni quadruparéza zpusobena
vaskularni 1ézi nebo kompresi michy a
komprese nervovych korenu (koncetinové
neurologické priznaky). Obtizné je
rozhodnuti o indikaci a timingu k vendzni
dekompresi a operaci cervikomedularni
komprese, ktera se muZe i spontanne
vyresit (3 - Gordon 2000). U dospelych se
nekdy rozviji syndrom kaudy equiny.
Léceni ortopedicko-ortotické (trupové
a koncetinové ortézy v detstvi) a
ortopedicko-chirurgické (korekce varozity
bércu, prolongace koncetin, operace patere
- dekomprese, predni a zadni fuze aj.) je
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indikovano individudlne (1 - Cerny et al.
1998, 7 - Marik et al. 1999). Léceni
rustovym hormonem muze byt v nekterych
pripadech Uspesné, chybi studie o
dlouhodobé léche a nezadoucich Ucincich
(11 - Tanaka et al. 1998, 14 - Zemkova
1998). Dosud provedené studie shrnuji, ze
lécba rustovym hormonem u
achondroplazie je bezpecna, bez vedlejsich
Geinku. VySkovy zisk je vSak maly -
nekolik centimetru za vysokou cenu pri
nekolikaleté kazdodenni aplikaci (9 -
Ramaswami et al. 1999). Autor pozoroval u
malé ceské studie, kde léceni rustovym
hormonem trvalo okolo 1 roku, zvyrazneni
disproporci a varozity bércu. Po
prolongacnim léceni jsme u vSech
prodlouzenych deti s achondroplazii
verifikovali antropometrickym vySetrenim
zpomaleni az zastaveni rustu prodluZzované
koncetiny na ruznou dlouhou dobu, cozZ se
projevilo negativne na konecném zisku
vySky v dospelosti. Rustovy hormon by
podle naSeho ndzoru mohl priznive ovlivnit
,hastartovani“ normalniho rustového
tempa behem prolongacni terapie
(poznamka autora).

Osobni zkuSenost: 27 chlapcu, 14
divek, z celkového poctu 41 bylo
prodluzovano 16 deti.

Kasuistika: Diagnoza probanda byla
stanovena ve 3 letech. Chlapec pochazi z 1.
fyziologické gravidity, porod byl v
terminu, spontanni, zahlavim, porodni
hmotnost 3050 ¢, délka 43 cm. Pro
dysplazii kycelnich kloubu byl lécen
Frejkovou perinkou do 9 mesicu. Do 1 roku
byl sledovan pro makrocefalii. V
predSkolnim veku trpel opakovanymi
infekcemi hornich cest dychacich,
laryngitidami, pneumoniemi. V 11 letech
byl vySetren na detské ortopedické klinice v

Motole, kdy pri klinickém a
antropologickém vySetreni byla
verifikovana disproporcionalita postavy i
segmentu koncetin - zkraceny dolni
segment tela a rizomelickd brachymelie.
Facies nebyla zcela signifikantni pro
diagnézu achondroplazie. Na obr. 1. je
vpravo 11 lety proband vysoky 110 cm,
vlevo jeho zdravy 7 lety bratr prumerné
vysky.

Podle antropologické predikce vysky
by chlapec v dospelosti dosahl asi 133 cm.
RTG obraz kycli, ruky a lumbosakralni
patere byl typicky pro achondroplazii.
Kostni vek byl opoZden o 2 roky. Genetické
vySetreni prokazalo cerstvou dominantni
mutaci v rodine.

Obr. 6 a 7 dokumentuje
dermatoglyfické vySetreni ruky a nohy u
probanda s achondroplazii (vzhledem k
symetrickym nélezum dokumentujeme
pouze levou stranu). Na rukou jsou vyssi
cetnosti prstovych papilarnich linii s
vy$§im TRC (168), relativne vysSi
zastoupeni viru nebo smycek s centralni
kapsickou (coZ je opet prechodny typ vzoru
k viru). Na hypotenarech jsou Gzkeé radialni
smycky. Na ploskadch nohou jsou v
halukalovych areach (I. interdigitalni
prostor) distalni smycky, na obou palcich
jsou pritomny fibularni smycky s nizkymi
frekvencemi papilarnich linii. Fibularni
smycky jsou s vyjimkou maliku i na
ostatnich prstech. Sekundarni flekcni ryhy
jsou cetnejsi, tvori sitovitou kresbu. V
kalkanearni oblasti neni pritomen triradius.

Ve 12 letech bylo provedeno postupné
prodlouzeni bércu o 80 mm. Vysledek
prolongace bércu je na obr. 2. Prolongace
byla provadena kruhovym zevnim
fixatorem, soucasne byla korigovana
varozita proximalnich metafyz bércu.

Ve 14 letech byla zahajena prolongace
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pravého femuru zevnim fixatorem Wagner
- obr. 3. ZvetSujici se nestejnd délka
dolnich koncetin byla korigovana
upravovanou obuvi - postupné zvySovani
podeSve levé boty. Prolongace levého
femuru byla provedena v 15 letech, pouZili
jsme zevni fixator tuzemské vyroby - firma
PROSPON.Vysledek prolongace obou
femuru 0 10 cm je dokumentovan naobr. 4.
as5.

Zaver: Achondroplazie vznikla jako
cerstvd dominantni mutace u zdravych
mladych rodicu. Riziko pro sourozence
neni zvyseno. Pro potomky probanda je 50
% riziko opakovéani této mutace. V 17
letech chlapec meril 150 cm. Podle
antropologické predikce vysky by v

Obr. 1. Srovnani fenotypu
probanda vysokého 110cm (vpravo) s jeho zdravym
sedmiletym bratrem primérné vysky.

jedenéctiletého

dospelosti dosahl asi 133 cm.
Prolongacnim lécenim ziskal 17 cm vysky.
Behem léceni velmi dobre spolupracoval,
zatezoval dolni koncetiny chuzi, v prvni
etape léceni (prolongace bércu) byl
komplexne rehabilitovan v NsP Kostelec
nad Cernymi lesy s vyuzitim asistence otce.
V 2. etape prolongace (prolongace nejprve
pravého, pak levého femuru) k rehabilitaci
uzival rotoped. Léceni probehlo bez
komplikaci. Rozsah pohybu v kycelnich a
kolennich kloubech pri vySetreni v 17
letech nebyl omezen, dorsiflexe v
hlezennich kloubech byla 10 stupnu. Je
planovana operace Sirokych vtaZzenych
jizev v oblasti proximalnich femuru zevne,
kde je hmatny rozestup tractus iliotibialis.

Obr. 2. Vysledek postupné prolongace obou bércli o
80 mm, kterd byla provedenave 12 letech.
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Obr. 3. Prolongace pravého femuru jednorovinovym  Obr. 4. Vysledek prodluZovani - sedmnactilety
zevnim fixatorem (Wagner stfedni) byla zahajena ve 14  chlapec méfil 150 cm.
letech.
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Obr. 5. Po prodluzovani dolnich koncetin
nebyl omezen rozsah pohybu velkych kloubt.
Aktivni dorsiflexe nohou oboustranné 10
stupfid.

Obr. 6, 7. Dermatoglyfické vySetfeni rukou a nohou prokazalo signifikantni abnormality. Vzhledem k
symetrickym naleztim je dokumentovana pouze leva strana (M. KukIik).
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ZAVER

Achondroplazie je typickd kostni
dysplazie s metafyzarnim postizenim
dlouhych kosti a biomechanicky
vyznamnym zkratem dolnich (casto i
hornich) koncetin. Vhodné pripady (bez
neurologickych komplikaci) jsou
indikovany k prolongacnimu léceni
dolnich koncetin. U souboru 18
prolongovanych deti jsme nikdy
neprodluzovali horni koncetiny (pacienti
nemeli o dalSi prolongacni léceni zajem).
Pri prolongaci bércu byla soucasne
korigovéna castd varosita a vnitrni torse.
Prolongacni léceni bércu a femuru je
prinosem zejména pro chlapce, pro divky je
ziskem hlavne korekce varosity a torse
bércu (na dosazené vysce tolik nezélezi).
Ukazalo se, ze prolongace bércu je
vhodnejsi provadet u deti kolem 10 let se
ziskem 8 cm. V jedné etape prodluZzujeme
oba bérce. Prolongace femuru indikujeme
az po prodlouzeni bércu (a vyreSeni
moznych komplikaci), operujeme ve 2
etapach - kazdy femur zvlast. Prodlouzeni
010 cm v jedné etape je realné. Ziskavame
zku3enosti s prodluzovanim bércu ve dvou
Urovnich, kdy je mozné dosahnout delSi
prodlouZeni v kratSim casovém obdobi.
Jako bezpecna jednoducha metoda lécebné
volby pro korekci varozity bércu se ukazuje
resekce segmentu diafyzy v distalni 1/4
fibuly v pripadech s rentgenologicky
prokazanym “prerustem™ a nasledna lécha
ortézami s dynamickym predpetim (podle
Marika). Vnitrni torsi bércu lze GspeSne
reSit modifikovanymi Beckerovymi
ortézami s pruzinovym predpetim.
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2.2. PSEUDOACHONDROPLAZIE

Pseudoachondroplazie (PSACH) je
spondyloepi(meta)fyzarni kostni dysplazie
(KD) s kratkymi koncetinami a relativné
dlouhym trupem, ktera byla vyclenéna ze
skupiny spondyloepifyzarnich dysplazii v
roce 1959 (3 - Maroteaux a Lamy 1959).

Dédi¢nost je heterogenni, Castéji
autosomalné dominantni. U sourozencl se
jedna spiSe o gonadalni mosaicismus nez o
autosomalné recesivni dédicnost.

Etiopatogeneze: mutace genu pro
»cartilage oligomeric matrix protein*
(COMP), ktery byl lokalizovan do
pericentromerické oblasti kratkého
raménka 19. chromosomu (19p13.1) (1 -
Briggs et al. 1995), ma za nasledek defekt
transportu proteoglykand v Golgiho
aparatu. COMP je extracelularni kalcium
vazici protein, ktery se uplatiuje pfi
migraci a proliferaci chondrocytd. Byly
zjiStény bodové mutace a delece s
dominantné negativnim efektem, jez se
vyskytuji v jedné z kalcium vézicich
domén. Mutace maji nezadouci UcCinek,
protoZe kalciovd vazba ke COMP je
spolupdsobici proces, ktery zahrnuje viech
sedm kalcium vazicich oblasti. COMP je
pentamer, takze inkorporace jednoho
mutovaného fetézce miZe porusit
proteinovou funkci - proto se hovofi o
dominantné negativnim G¢inku (9 - Young
2002). Histologické vysetfeni rlstové
chrupavky prokazuje poruSenou formaci
chondrocytd do sloupcl a hnizda
nakupenych bunék v proliferacni zéné. V
elektronmikroskopickém obraze jsou velké
lamelarni dilatace hrubého
endoplasmatického retikula.
Histochemickym vy3etfenim se prokazuji
abnormalni inkluze v hrubém
endoplasmatickém retikulu chondrocytl

proliferatni zony rlstovych chrupavek.
Tyto inkluze pravdépodobné predstavuji
akumulaci proteoglykan(, vznikajici z
defektni vazby kalcium dependentnich
proteoglykand. Podobné morfologické
zmény byly pozorovany u mnohoCetné
epifyzarni dysplazie, typ Fairbank (7 -
Stanescu 1984). Mutace v COMP
vyvolavaji fenotypické spektrum od tézké
formy pseudoachondroplazie k rlznym
mirnéjSim formam diagnostikovanym jako
mnohocetna epifyzarni dysplazie, typ
Fairbank (9 -Young 2002).

Prevalence: 6 : 1 000 000. Do roku
1994 bylo publikovano 200 pfipad(. Taybi
a Lachman uvadéji osobni zkuSenost s 96
pfipady (8 - 1996).

Klinicka symptomatologie (5 - Mafik
a Kozlowski 1998): retardace rlstu a
klinicky obraz se zjiStuje az ve 2. nebo 3.
roce Zivota, kdy je népadnd kolébava
chlize, disproporcionalita postavy, zkraceni
jak trupu, tak hornich i dolnich kongetin,
hyperlordéza lumbalni patefe, pozdgji
casto progreduje kyfoskolidza
torakolumbalni patefe nebo lordoskolidza
hrudni patefe. Proporcionalita je podobna
achondroplazii, s rlistem se vyviji varozita
¢i valgozita kolennich kloubl (i genu
recurvatum, lateralni luxace pately, flekéni
kontraktury kycelnich, kolennich a
loketnich kloub( aj.), vnitfni torse bércli a
nohou, varozita €i valgozita tibiotalarnich
kloubl. Zvyrazfiuje se brachydaktylie
rukou, které mivaji jako u achondroplazie
tvar trojzubce, i nohou, s rdistem se objevuje
ulnarni deviace zapésti. Do dospélosti
pretrvava kloubni hypermobilita (zvIasté
kolennich kloubd). Na rozdil od
achondroplazie je obliCej, tvar i velikost
lebky normalni. Béhem dospivani se rozviji
pfedCasna osteoartr6za s bolestmi
kolennich a kycelnich kloubd, Casto i
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spondylartr6za. Zavaznost postiZeni
skeletu souvisi s dosaZzenou télesnou
vySkou v dospélosti, ktera se uvadi v
rozmezi od 82 do 130 cm. Inteligence je
normalni.

Rentgenologicky obraz (3 -
Kozlowski 1976, 7 - Spranger et al. 1974):
opozdénd dysplasticka osifikace hlavic
femurl (zjistitelnd jiz pfi preventivnim
USG vysetfovani kycelnich kloubd
kojencll), fragmentace a nepravidelnosti
vyvijejicich se epifyz, miniepifyzy (kycle a
falangy), retardace osifikace a tézké
dysplastické zmény rukou, nohou i patere.
Proximalni konce metakarpd jsou
zaoblené, hypoplastické abnormalni
karpalni a tarsalni kosti. Platyspondylie a
bikonkavni tvar obratlovych tél,
nepravidelnosti krycich desticek,
abnormalni zakfiveni patefe, neprokazuje
se kaudalni zuZovani interpedikularni
vzdalenosti lumbalni patefe v pfedozadni
projekci. Nékdy se prokazuje hypoplazie
processus odontoideus, jez mdZe byt spolu
s hyperlaxicitou ligament pricinou atlanto-
axialni instability. Zebra jsou lopatkovita,
dlouhé kosti se wvyznaCuji zkracenim,
zak¥ivenim a nepravidelnymi houbovitymi
metafyzami. Acetabula jsou nepravidelna,
abnormalni, kulaté lopaty kycelnich kosti,
kratké pubické a sedaci kosti, coxa vara.

Diferencidlni diagnostika:
achondroplazie, spondyloepifyzarni a
spondyloepimetafyzarni dysplazie,
mukopolysacharid6za Morquio (typ IVA) a
mnohocetnd epifyzarni dysplazie typ
Fairbank (8 - Taybi a Lachman 1996).

Léceni: v ristovém obdobi je metodou
volby lé€eni ortopedicko-ortotické
(koncetinové a trupové ortézy) nebo
ortopedicko-chirurgické. PFi korekci
varozity bércli z "prerlstu” fibul se nam
osvédcila resekce Useku diafyzy fibuly v

distalni Ctvrtiné a nasledné Ié€eni ortézami
s dynamickym pFedpétim (podle Mafika).
Stejny vysledek Ize dosadhnout proximalni
Ci distalni epifyzeodézou fibuly. Deformity
v oblasti kolennich kloub( je mozné fesit
Uspésné epifyzeodézou medialni (pfFi
valgozité) nebo lateralni (pfi varozité)
poloviny epifyzy distalniho femuru a
proximalni tibie provedenou po 10. roce
Zivota. Operacni timing je Zzadouci
provadét ve spolupraci se zkuSenym
klinickym antropologem. Korekéni
osteotomie v oblasti kolennich kloubd u
déti vedou zpravidla k recidivé deformity.
U dospélych je mozno deformity dolnich
koncetin FeSit korekénimi osteotomiemi, v
pozdgjSim Zivoté jsou metodou lécebné
volby aloplastiky kycCelnich a kolennich
kloubl. Nahrady kygelnich kloubl se
indikuji jiz ve véku 30 - 40 let.
Biomechanicky zadvaZzné deformity patefe a
kofenova symptomatologie jsou
indikovany k spondylo-chirurgickym
operacim (spondylodéza patefe s
instrumentaci, okcipitocervikalni faze pfi
atlanto-axialni instabilité aj.) a
neurochirurgickym vykonim
(laminektomie aj).

Prolongace koncetin a korekce pomoci
zevnich fixatord u déti je zatiZzena
komplikacemi plynoucimi z kloubni
inkongruence, kloubni hypermobility resp.
ztuhlosti kygelnich a kolennich kloubll a
pfispiva k Casnému vyvoji osteoartrozy.

Osobni zkusenost: 9 pacientd, z nichZ
u 7 byly provedeny korekéni operace
dolnich koncetin.

Kasuistika: chlapec pochazi z 1.
fyziologického téhotenstvi zdravé matky,
porod byl spontanni zahlavim v 37. tydnu,
porodni hmotnost 2700 g, délka 47 cm.
Icterus neonatorum byl 1é¢en v porodnici
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fototerapii, kojen byl 2 mésice. WSetfeni
ky€li v kojeneckém véku bylo v normé.
Chize jiZz od 9 mésicl, kolébava, v tomto
véku se pozorovala vyraznéjSi varozita
bércd a kolen. O¢kovan byl dle o¢kovaciho
se pozorovala disproporcionalita postavy a
retardace rdstu. Ortopedické vysetieni
vedlo k suspektni diagndze kfivice, proto
byl ve 3 letech vySetfen na détské klinice
FN v Ostravé, kde byla vylou€ena deficitni
kfivice i vitamin D rezistentni kfivice. Na
ortopedické a diagnostické vysSetfeni do
Ambulantniho centra pro vady
pohybového aparatu v Praze byl doporucen
z oddéleni 1ékarské genetiky v Ostravé s
diagnozou skeletalni dysplazie
metatropického typu.

Status presens: 3,5 lety chlapec byl
vysetren pro bolesti dolnich kon€etin (DK)
pri delsi chlizi a progredujici varozitu DK
pfi nezafazené spondyloepimetafyzarni
kostni dysplazii s vyraznou retardaci rdstu.
PFi vySetteni byly zjistény asi 20 stupriové
flekéni kontraktury v loketnich a kolennich
kloubech, hypervarozita kolennich kloubd
a proximalnich bércd, zvétSena zevni
rotace v kycelnich kloubech - 60 stupiil,
vnitfni rotace mensi - 20 stuprid, torse bércl
dovnitF asi 20 stupiid oboustranné, kloubni
hypermobilita, akcentovana lumbosakralni
lord6za, pectus carinatum, brachydaktylie
rukou a rizomelické zkraceni HK i DK s
hypotrofii svalstva - obr. lab. RTG
snimky kycelnich kloubl a panve, ruky a
kolennich kloubli v predozadni projekci a
bocni snimek péatefe prokazaly tézké
dysplastické zmeény epifyz a metafyz i
obratlll (varozita krék( femur, malé
epifyzy, nepravidelné rozsifené metafyzy,
platyspondylie, defekty osifikace prednich
okrajll krycich desticek, osteopenie, mirna
hypoplazie dens epistrophei). Varozita

kolennich kloubll v oblasti metafyz byla
okolo 30 stupiit - obr. 2a,b,c,d.

Ve 4 letech bylo zavedeno
intermitentni IéCeni (pfes noc) ortézami s
dynamickym ohybovym predpétim (podle
Mafika) s maximem plsobeni v oblasti
distalniho femuru - obr. 3. Na zaCatku
IéCeni byla interkondylarni vzdalenost ve
stoje 9 cm. Prvni zlepSeni bylo
zaznamendno za 6 mésicl ortotického
IéCeni, kdy interkondylarni vzdalenost ve
stojebyla7cm.

PFi antropologickém vySetfeni v 5
letech byla konstatovana tézka porucha
rlstu vySka 89 cm (-4,4 SD), trup byl
zkracen méné vyznamné (-2,1 SD) neZ
horni adolni koncetiny (-4,9 SD, respektive
-4,8 SD), télesnd& hmotnost 13 kg
odpovidala véku.

Profesor Dr. K. Kozlowski,
M.R.A.C.R. ze Sydney - pfedni svétovy
odbornik v diagnostice kostnich dysplazii a
genetickych syndromd (the children’s
hospital at Westmead, Locked Bag 4001
Westmead NSW 2145 Sydney Australia)
potvrdil diagno6zu tézky typ
pseudoachondroplazie, kterd vznikla jako
Cerstvd dominantni mutace u zdravych
nepribuznych rodica.

Opakované (2x rocné) je monitorovan
kostni metabolismus vySetfovanim
marker( kostniho obratu. Zvy$ené hodnoty
marker(l osteoresorpce i osteosyntézy byly
zjistény v prvnim roce ortotického IéCent,
coZ lze vysvétlit jako vliv Fizené kostni
remodelace (pfedpéti vyvolané ortézami).
Trikrat byla zjisténa zvySend hodnota
cholesterolu. Kazdoroc¢né probiha
komplexni lazefiska rehabilitace (3 - 4
tydenni pobyt).

Obr. 4a dokumentuje RTG dolnich
koncCetin ve stoje po 4 letech IéCeni
ortézami podle Mafika. Obr, 4b, c, d
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ukazuji vysledek pétiletého ortotického
léceni (9,5 lety chlapec, vySka 99 cm,
hmotnost 18 kg) - interkondylarni
vzdalenost ve stoje je pouze 1,5cm.

Obr. 4d dokumentuje vysledek IéCeni
na diagramu. Trvaji flekEni kontraktury v
kolenou oboustranng 15 - 20 stupiil, v
loketnich kloubech 30 stupid a
lumbosakralni hyperlord6za. Vnitfni torse
bércl je 5 stuprili bilateralné. V kygélich
oboustranné zevni rotace do 40 stupiid,
vnitini do 30 stuprili. abdukce omezena na
20 stupiid, extenze 0 stupiidl, flexe je mozna
do 130 stupiid. Trendelenburgova chiize je
zplisobena insuficienci glutedlnich svald
pfi varozité krékl femurd. PlochonoZi 3.
stupné a valgozita pat kolem 6 stuprili
bilaterdlné byla verifikovana pfi
podoskopickém vySetfeni. Intermitentni
ortotické léceni (pfes noc) pokracuje - v 9
letech byla zavedena lé¢ba derotaCnimi
ortézami modifikovanymi podle Beckera,
které rotuji bérce zevné. LéCeni po celou
dobu toleroval velmi dobfe. StéZuje si na
kazdodenni bolesti v kolennich kloubech
pri chlzi a stani (ujde 20 - 30 m, pak
odpocivave drepu).

Zavér: z hlediska dédi¢nosti se
uvazovalo o formé autosomélné
dominantni, a to o Cerstvé mutaci, kdy by
riziko opakovani vady v rodiné nebylo
zvySeno. SouCasné ale nebylo mozno
vyloucit autosomalné recesivni dédicnost s
rizikem pro dalsi dité 25 %. Matka byla v
dobé 1. vySetfeni chlapce na genetickém
oddéleni FN v Ostravé a v Ambulantnim
centru pro vady pohybového aparatu v
Praze podruhé téhotna, a proto urceni
genetické diagndzy bylo pro rodinu velmi
dhlezité. Z 2. gravidity se narodilo zdravé
dévce, porodni hmotnost 3450 g, délka 48
cm, a tak se pfiklanime k Cerstvé
dominantni mutaci v rodiné.

Obr. 5a, b zobrazhe na schématech
silové plsobeni ortézy na rlstové
chrupavky distalniho femuru a proximalni
tibie. Intermitentnim ortotickym lécenim
se podafilo za 5,5 roku korigovat varozitu
kolennich kloubli a bércd - obr. 6a, b.
Valgozita pat pfi plochonozi 3. stupné bude
feSena talokalkanearni artrodézou podle
Grice - obr. 6¢, d. Uspésné pokraCuje i
ortotické IéEenti vnitini torze bércl - obr. 7a
- modifikovanymi Beckerovymi ortézami
(s pruzinovym predpétim), které bylo
zavedeno v 9 letech (obr. 7b, c).

Obr. la. Fenotyp chlapce s téZkou formou
pseudoachondroplazie ve véku 3,5 roku.
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Obr. 1b. Biomechanicky zavazné flekéni kontraktury, varozita
kolennich kloubd a malpozice obou dolnich kongetin.

Obr. 2a, b, ¢, d. RTG snimky ky¢elnich, kolennich kloub( a ruky
v predozadni projekci i RTG snimek pétefe v bocné projekci
prokazuji tézké spondylo-epi-metafyzarni dysplastické zmény
typické pro pseudoachondroplazii.
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Obr. 3. Intermitentni Ié¢eni dynamickymi ortézami s ohybovym predpétim (podle Mafika) s maximem plsobeniv
oblasti kolennich kloubd. Obr. 4a. RTG snimek dolInich konéetin ve stoje po 4 letech Ié¢by ortézami.

Obr. 4b, ¢, d. Klinicky vysledek ortotického IéGeni u 9 let 6 mésic starého chlapce.
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Pilolia s kadsm opl i~ dlstove
sand fezemi

Toloha kloxba ordery v v
TUFLCE 20y ko

Obr.5a, b. Schéma dolni kongetiny v ortéze a silové plsobeni ortézy na rlstovou chrupavku distalniho femuru a
proximalnitibie (2 - Culik a Mafik 2001).

Obr. 63, b, c, d. Vysledek ortotického 1é¢eni v 10 letech. Valgosita pat pfi plochonoZzi 3. stupné bude FeSena
talokalkaneérni artrodézou dle Grice.
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4,5 roku 9,5 roku
Obr. 4d. Vysledek pétiletého ortotického Ié€eni vyjadreny diagramem.
Obr. 7a, b, ¢. Vnitini torze bércti a jeji 1é&eni modifikovanymi Beckerovymi ortézami od 9 let.

.,--ummli\mb' '

L. +Obrajc &%
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ZAVER

Pseudoachondroplazie je kostni
dysplazie s postizenim epifyz, metafyz a
patefe a biomechanicky vyznamnym
zkratem dolnich a hornich koncetin, i trupu,
ktery je vyznamné zkracen Castymi
deformitami patefe. Diagn6za se stanovuje
z klinicko-radiologické symptomatologie
mezi 2. - 3. rokem Zivota a je mozno ji
potvrdit histochemickym a
elektronmikroskopickym vysetfenim. Pro
prenatélni diagnostiku je vyznamné zjisténi
mutace genu pro ,cartilage oligomeric
matrix protein“ (COMP), ktery byl
lokalizovan do pericentromerické oblasti
kratkého raménka 19. chromosomu
(19p13.1). Toto vySetfeni je dostupné v
Revmatologickém Ustavu v Praze.

Lécbou volby je vcasné ortoticko-
protetické vybaveni jiz v pfedSkolnim véku
s cilem zabréanit nebo dokonce korigovat
progredujici deformity kongetin a patefe.
Korekéni osteotomie dolnich koncetin v
rdstovém obdobi maji tendenci k
recidivam. Prolongacni 1éCeni neni
indikované, protoze prolongace vyvolava
zvySeni tlaku na patologicky osifikujici
epifyzy, abnormalni rlistové chrupavky a
kloubni chrupavku (mutace COMP). V
dospélosti je moZzno deformity dolnich
konCetin a poruchy torze feSit korekénimi
osteotomiemi, v pozdéjSim véku jsou
metodou léCebné volby aloplastiky
kycCelnich a kolennich kloubd.
Biomechanicky zavazné deformity patere a
kofenova symptomatologie jsou indikaci k
spondylo-chirurgickym a
neurochirurgickym operacim.

Jako bezpetnd jednoduchd metoda
Ié¢ebné volby pro korekci varozity bércti u
dé&ti se ukazuje resekce segmentu diafyzy v
distalni 1/4 fibuly v pFipadech s

rentgenologicky prokazanym "prer(istem"
a nasledna lécba ortézami s dynamickym
pfedpétim (podle Mafika). U déti nad 10 let
véku je mozné kombinovat lateralni (anebo
medialni) epifyzeodézu v oblasti kolennich
kloub( s dynamickym ortotickym lécenim.
Vnitini torsi bérc Ize Gspé$né Fesit
modifikovanymi Beckerovymi ortézami s
pruzinovym pfedpétim v dalSi etapg.

LITERATURA

1. Briggs MD, Hoffman SMG, King LM et al.
Pseudoachondroplasia and multiple epiphyseal
dysplasia due to mutations in the cartilage oligomeric
matrix protein gene. Nat Genet, 10, 1995, s. 330- 36.

2. Culik J, MaFik I. Force effect of orthosis with high
prestress to femur and tibia (in Czech). Pohybové
Gstroji, 8,2001, €.2,s. 74-81.

3. Kozlowski K. Pseudoachondroplastic dysplasia
(Maroteaux-Lamy). A critical analysis. Australas
Radiol, 20, 1976, s. 255- 269.

4. Maroteaux P, Lamy M. Les formes
pseudoachondroplastiques des dysplasies spondylo-
épiphysaires. Presse Méd, 67, 1959, s. 383- 86.

5. Mafik I, Kozlowski K. Severe
pseudoachondroplasia in a mother and son. Radiol
Med, 96, 1998, s. 98 - 100.

6. Spranger JW, Langer LO, Wiedemann HR. Bone
Dysplasias: An Atlas of Constitutional Disorders of
Skeletal Development. Jena: VEB Gustav Fischer
Verlag, 1974, 369s.

7. Stanescu V et al. Pathogenic mechanisms in
osteochondrodysplasias. J Bone Jt Surg, 66A, 1984, s.
817-24.

8. Taybi H, Lachman RS. Pseudoachondroplasia. In:
Radiology of Syndromes, Metabolic Disorders, and
Skeletal Dysplasias. 4th ed. St. Louis, Baltimore,
Boston: Moshy, 1996, s. 899 - 900.

9. Young ID. Genetics for Orthopedic Surgeons. The
molecular genetic basis of orthopedic disorders. Series
Ed. E. Hatchwell. London, Remedica Publishing,
2002, 211s.

124



2.3. MNOHOCETNA EPIFYZARNI
DYSPLAZIE

MnohocCetnad epifyzarni dysplazie
(MED) je osteochondrodysplazie s
postizenim epifyz. V pisemnictvi se uvadi
synonymnimi nazvy, napfiklad
Fairbankova, Ribbingova, Ribbingova-
Mullerova choroba, dysplasia nebo
dysostosis epiphysealis multiplex,
mnohocetnd epifyzarni dysplazie tarda aj.

MED byla poprvé popsana v roce 1912
Barringtonem a Wardem (1 - 1912). Jako
samostatna nosologickd jednotka -
chondrodysplasia epiphysealis multiplex
bylauvedenav roce 1935 Fairbankem (5).

Dédicnost: u vétsiny pfipadl je
autosomalné recesivni s plnou penetranci
a rliznou expresivitou. Uvnitf jednotlivych
rodin se uvadi relativné shodna exprese.
Autosomalné recesivni prenos je ojedinély.

Etiopatogeneze: u mnohocetné
epifyzarni dysplazie 1. typu (Fairbank) se
uplatiuje "missense" (ztrata smyslu)
bodova mutace (s dominantné negativnim
ucinkem) v genu pro chrupavkovy
oligomericky protein —cartilage oligomeric
matrix protein /COMP/, ktery byl
lokalizovan na kréatké raménko 19.
chromosomu do pericentromerické oblasti
(19p12-13.1) stejné jako u
pseudoachondroplazie (11 - Oehlamann et
al. 1994, 3 - Briggs et al. 1995, 14 - 1998).
Dnes se uznava, ze pseudoachondroplazie a
urcité varianty MED jsou allelické choroby.
U typu 2 (Ribbingova choroba) byla
zjisténa bodova mutace poruchy sestfihu (s
pravdépodobné dominantné negativnim
ucinkem) v genu kédujicim COL9A2
(kolagen typ IX, a2 fetézec), ktery je
lokalizovan na kratké raménko 1.
chromosomu (1p33-p32.2) (2 - Briggs et al.
1994). Kromé mirnéjsiho Ribbingova a

téZkého Fairbankova typu byl
diagnostikovan typ 3, kde je bodova mutace
poruchy sestfihu (s pravdépodobné
dominantné negativnim efektem) v genu,
jenz koduje COLO9A3 (kolagen IX, a3
fetézec). Tento gen byl lokalizovan na
dlouhé raménko 20. chromosomu
(20913.3). Autosomalné recesivni typ
MED je zplsoben "missense" (ztrata
smyslu) bodovou mutaci (se ztratou
funkéniho ac€inku) v genu DTDST
(sulfatovy transporter diastrofické
dysplazie), jenz je lokalizovan na dlouhém
raménku 5. chromosomu (5932-g33.1) (15
- Young 2002). COMP kobduje
extracelularni pentamericky protein, vazici
kalcium, ktery je hojné obsazen ve
vyvijejicich se kostech a Slachéach. Proto
mutace v COMP jsou pficinou tézkych
forem MED (Fairbank). Uloha COMP pfi
vyvoji chrupavky je uvedena v kapitole 2.2.
Pseudoachondroplazie. Kolagen typ IX je
heterotrimer sloZzeny ze 3 rdznych a
fetézcl: a1(1X), a2(1X) a a3(1X), které jsou
kodovany geny COL9AL, COL9A2 a
COL9A3. Kolagen IX pfispiva k formaci a
zachovani kloubni chrupavky, kde tvofi
kovalentni pficné vazby s kolagenem II.
Mutace prokézané u typu 2 a 3 MED vedou
ke zkraceni fetézcl kolagenu IX, které jsou
integrovany do heterotrimer(l, coZ se
projevuje jako mirngjsi forma MED
(Ribbing) (15 - Young 2002).

Vyskyt je relativné Casty, incidence se
uvadi9: 100000 Zivé narozenych.

Klinicka symptomatologie (8 - Marik
et al. 1984): MED se projevuje Casto jiz v
pfedSkolnim véku (nejdfive po 2. roce
véku) prechodnymi bolestmi kycelnich
kloubl, kulhanim, kolébavou
Trendelenburgovou chlizi (v ddsledku
insuficience glutealnich sval( a atypického
postaveni velkych trochanterl pfi

125



anatomickych zménach hlavic femurd),
pozdéji dysfunkci a ztuhlosti kloubd.
Zjistuje se r(izné omezeny rozsah pohybu
zejména velkych kloubl DK, kratsi
disproporciondlni postava a kratsi Siroké
prsty a distalni €lanky rukou. Vyska v
dospélosti u Fairbankova typu MED se
uvadi v rozmezi od 137 do 155 cm, u
Ribbingovy choroby mezi 145- 170 cm (12
- Spranger etal. 1974).

Podle RTG obrazu (6 - Fairbank 1951,
7 - Kozlowski a Lipska 1967) a klinického
prabéhu se rozlisuje tézky Fairbankdv typ,
ktery se vyznaCuje malymi nepravidelné
osifikujicimi epifyzami v3ech dlouhych
kosti vCetné acetabul a malych kosti rukou i
nohou. Obratlova téla maji nepravidelné
kryci desticky, ¢etné Schmorlovy uzly a
jsou zplostéla. Jiz v obdobi dospivani
vznika pfedCasna koxartroza, osteoartroza
nosnych kloubd DK véetné
spondylartrotickych zmén. Ribbinglv typ
se uvadi jako ,,lehky*“ a projevuje se
zplostélymi epifyzami femurd a mirnou
platyspondylii torakalni péatefe. Jako
samostatny typ se nékdy odliSuje Meyerova
dysplazie (10 - Meyer 1963), znama téz pod
ndzvem dysplasia capitis femoris congenita
nebo primarni dysplasticka osifikace hlavic
femurd (8 - Marfik et al. 1984), ktera se
diagnostikuje rentgenologicky okolo 2 let
Zivota. Osifikacni jadra maji difuzné
granularni (ostruzinovity) vzhled a vznikaji
z nékolika center. Do 6 let dochazi k
Caste€né nebo Uplné normalizaci vyvoje
osifikacnich center hlavic femurd.

U véech typl MED se zjistuje rGzné
opozdéni kostniho véku, atypicky
oboustranny morbus Perthes (pseudo-
Perthesova choroba), valgozita nebo
varozita kycCelnich i kolennich kloub,
dislokace ¢ésky, malpozice velkych kloub(
dolnich konéetin, nékdy nestejna délka DK.

Diferencialné diagnosticky je
nezbytné od MED odliSovat zejména
oboustrannou chorobu Leg-Calvé-
Perthesovu a dale hypothyreoidismus,
spondyloepifyzarni dysplazie, rdzné
juvenilni artropatie, chondrodysplasia
punctata (typ Conradi-Hinermann) a jiz
zminénou pseudoachondroplazii (lehké
formy). Byla popsana i MED v koincidenci
s myopii a hluchotou, nebo s mikrocefalii a
imunodeficienci, mikrocefalii, mentalni
retardaci a nystagmem a jiné MED
syndromy (napf. MED s deformitami prst(
rukou, MED s brachydaktylii rukou a
nohou, epifyzealni dysplazie lokalizovana
na kolenni klouby, MED s pedes equinovari
aj.) (13 - Taybia Lachman 1996).

LécCeni: vCasna diagn6za a komplexni
léCeni rehabilitacni (vCetné lazeniské 1éChy)
miZe zabranit nebo alespori oddalit rozvoj
dystrofickych zmén v postiZzenych
kloubech. Pro prevenci je nutny i vybér
vhodného zaméstnani. Doporucuje se
cviceni bez zatéZovani vahou jako plavani,
jizda na kole apod. Individualné se indikuje
ortopedicko-ortotické oSetfeni (ortézy
koncetinové a trupové) nebo ortopedicko-
chirurgické léceni (korekZni osteotomie v
oblasti kycelnich a kolennich kloubd,
epifyzeodézy apod.). V dospélosti se
indikuji aloplastiky kycelnich a kolennich
kloubl podle obtizi a zAavaZnosti
osteoartrdzy.

Osobni zku$enost: 15 chlapcd/muzi a
13 divek/Zen. Z 28 pacientd byli operovani
3.

Kasuistika 1: Mnohocetna epifyzarni
dysplazie —typ Fairbank

V 1. a 2. kasuistickém sdéleni je
dokumentovano postiZzeni dcery
(probandky) a jeji matky. U probandky byla
stanovena diagn6za MED typ Fairbank v 6
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letech, kdy méla prvni obtiZze (bolesti a
kulhala), na za&kladé klinicko-

radiologického vySetfeni, které bylo
provedeno v ambulanci pro systémoveé
vady skeletu polikliniky FN v Motole.
Téhotenstvi, porod a postnatalni adaptace
novorozence byla v normég,
psychomotoricky vyvoj kojence a batolete

~“0br. 1b l

Obr. 1a, b zobrazuje RTG obou kolennich
kloubll v 11 letech — vyrazné nerovnosti
kloubnich povrch( s fragmentaci tibialni
epifyzy, zachovalé rdstové Stérbiny,
inkongruence levého femoropatelarniho
skloubeni.

Obr. 1c

br. 1c, d, e ukazuje RTG kycelnich kloubl
probandky v pfedozadni i axialni projekci a
RTG levé ruky v pfedozadni projekci v 16

letech. Malé hlavice oploStélé
anterokranialné, spravné centrované do
acetabul (Wiberg(v CE uhel je vétsi nez 30
stupiili bilateralng), mensi kolodiafyzarni
Ghel — oboustranngé 130 stupiid. Na RTG
levé ruky - obr. le - je patrné oplo3téni
distalni epifyzy radia (ostatni rdstové
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chrupavky jsou jiz zcela osifikované).
Mirné oplosténi epifyz bylo prokéazano také
v oblasti obou kolennich a hlezennich
kloubtl, dale nerovnosti krycich desticek v
doIni poloviné hrudni patefe a vyssi
obratlovd téla lumbalni patefe. Pfi
poslednim vySetfeni ve 21 letech udavala
obcasné bolesti kolennich kloubd a
chodidel. TéméF denné jezdi na koni, Skolni
télesnou vychovu necvici. PFi
antropometrickém vysetfeni byla zjisténa
definitivni télesnd vysSka 158,5 cm (v
souladu s vySkou predikovanou podle
matky a dédecka se stejnym postiZzenim).
Vyska vsedé 87 cm. Télesnd hmotnost 52
kg byla pfiméfena vySce a véku.
Proporcionalita postavy a koncetin nebyla
vyznamné narusena — ponékud kratSi
konCetiny a relativné Sirok4 ramena a
relativné velkd hlava (vSe v rdmci Sirsi
normy). Nebyla prok&zéna asymetrie. P¥i
klinickém vyS3etfeni byl normdlni
somaticky nalez — drZeni dobré, patef se
nevyboc€ovala, pohyblivost ve vSech
slozkach ve vétSim rozsahu. Osy DK byly
fyziologické, v kyclich vnitfni rotace do 50
stupiid, zevni rotace do 30 stupiid, ostatni
slozky nebyly omezeny. Podogramy nohou
ukazaly plochonozi 1.- 2. stupné
oboustranné. Na RTG snimku hrudni patere
v bo€né projekci se zobrazil gracilni skelet,
mirna akcentace hrudni kyfozy, kde obratel
Th 7 ma lehce klinovity tvar, vyska
obratlovych tél i meziobratlovych diskd
byla normalni, kryci desticky ostfe
ohrani¢ené - obr. 2a. RTG snimek
kyCelnich kloubll prokazal pfihroceni
okraju hlavic, které jsou mensi s normalni
strukturou a hladkym povrchem a
subchondrélni sklerotizaci acetabul - obr.
2b. Na RTG pravého kolenniho kloubu
bylo zjisténo prihroceni okrajl kloubnich
chrupavek vice lateralné - obr. 2c.

Obr. 2a, b, ¢. RTG snimek hrudni patefe v
bo€né projekci, RTG snimek kycelnich
kloubl a RTG snimek pravého kolenniho
kloubu v pfedozadni projekci v 21 letech.

Nélez byl uzavien jako oboustrannd
koxartréza a gonartrdza v 1. stadiu (podle
Lawrence a Kellgrena). Pfi vySetfeni
kostniho metabolismu byly markery
osteosyntézy (osteokalcin a kostni
isoenzym ALP v séru) i markery
osteoresorpce (pyridinolin a
deoxypyridinolinv mo¢i) v norme.

Kasuistika 2: Mnohocetna epifyzarni
dysplazie —typ Fairbank
Matka probandky (lékarka) méla
obtize od 25 let, v mladi se vénovala
aktivné sportovni gymnastice a lyZovani s
velmi dobrymi vysledky. Bolesti zacaly aZ
po porodu, ve 27 letech byla
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rentgenologickym vySetfenim prokazana
oboustrannd koxartréza ve 2. — 3. stadiu
podle Lawrence a Kellgrena. AZ po
padesatém roce zaCala mit vyrazné
startovaci a klidové bolesti, do té doby
kazdorocné v zimé lyZovala.

_ Obr. 3a, b, ¢, d. Fenotyp
pacientky v 52 letech.

Na obr. 3a, b, c, d je dokumentovan
fenotyp pacientky. Klinické vySetfeni:
Télesna vyska je 152 cm, hmotnost 51 kg.
Eutrofickd, drobng, svalstvo pfiméfené
vyvinuté. Antalgickd chlize s kratkymi
kroky a napadanim na levou DK. Stoj s
hyperlord6zou LS patefe, addukci a vnitfni
rotaci DK v disledku flekéné-addukéni a
vnitfné rotacni kontraktury kycelnich
kloub(l. Na patefi je vyrazna lordoskoliéza
bederni ¢asti, omezeni extenze v torakalni a
flexe v lumbosakralni krajiné. PFi vySetfeni
kyGelnich kloubd byla oboustranné zjidténa
biomechanicky zavazna flekéné addukéni
kontraktura. Flexe byla v rozsahu od 60 do
90 stupnil, abdukce pfi flexi v ky&elnim
kloubu oboustranné 5 stupridi, pfi extenzi v
kyCli oboustranné adduké¢ni kontraktura 5
stupridi. VleZe na bfise byla vnitfné rotagni
kontraktura vlevo 30 a vpravo 20 stuprid.
Obr. 4a, b, ¢ - RTG snimky kycelnich
kloubll s progresi degenerativnich zmén v
32, 43 a 52 letech. Obr. 4c ukazuje
oboustranné vyrazné zlzeni kloubni
Stérbiny, vpravo jiz nebyla
diferencovatelnd, subchondrélni
pseudocysty se spojovaly (tzv. ,libajici se
cysty”), vznikala ankyl6za. Hlavice
vnofené do acetabul byly spravné
centrované.

Obr. 5 - CT péanve s trojrozmérnou
(3D) rekonstrukci pred operaci. Obr. 6 -
RTG kycli ukazuje stav po implantaci
necementované totalni endoprotézy levého
kycelniho kloubu ve véku 53 let a pravého
ky€elniho kloubu v 53 letech a 3 mésicich.

Za tfi tydny po druhé operaci se vratila
k svému povolani, které vykonava v plném
rozsahu. Pfi vySetfeni za 6 mésici od
implantace druhé totalni endoprotézy byla
pacientka bez bolesti v ky¢lich a bederni
patefi, k chlizi pouzivala jednu vychazkou
hdl, stereotyp chiize byl normalni. Ve stoje
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Obr. 4a. RTG snimek ky¢liv 32 letech.

Obr. 4b. RTG snimek ky¢li v 43 letech.

Obr. 4c. Koxartrdza v 4. stadiu - tzv. libajici se cysty. Obr. 5. CT panve pred operaci - 3D rekonstrukce.

Obr. 6. RTG snimek po implantaci necementovanych TEP kycelnich kloub(.
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byla pénev mirné sklonéna doleva
(vyrovnani podloZenim levé DK o 1 cm),
nebyla patrnd lumbosakralni deformita
patefe. Rozsah pohybu v kycelnich
kloubech se zvétsil a je symetricky. Flexe
vlevo byla od 0 do 85 stuprill, vpravo od 0
do 60 stupiid. Vnitfni rotace vlevo 20
stupiid, vpravo do 30 stupiid. ZR vlevo do
10 stupiid, vpravo byla 0 stupiid. Extenze
bilateralné 0 stupiitl, abdukce vpravo do 5 a
vlevo do 15 stupiitl. Za 6 mésictl po operaci
2. kycelniho kloubu byla pacientka opét
schopna lyzovat, vysledek operace
hodnotila jako vynikajici.

Denzitometrickym vySetfenim nebyla
prokézana osteopordza (denzita méreného
skeletu byla v ramci vékového normativu).
PFi vySetfeni kostniho metabolismu byly
markery osteosyntézy (osteokalcin a kostni
isoenzym ALP v séru) v normé, markery
osteoresorpce (pyridinolin a
deoxypyridinolin v moci) zvySeny. U
pacientky byla zavedena hormonalni
substitucni terapie.

Zavér: oba pfipady dokumentuji
typické klinické a rentgenologické nalezy
Fairbankovy choroby s leh&im priibéhem
onemocnéni. V rodokmenu bylo
diagnostikovéano stejné systémové
autosomélné dominantné dédicné
onemocnéni ve 3 generacich (postizen je
bratr matky a jejich otec, ktery jiz nezije). U
matky probandky byla koxartréza vyfeSena
v 53 letech totalni endoprotézou obou
kycelnich kloubd. Vysledek operaéniho
IéCeni je velmi dobry, pacientka je schopna
nadale vykonavat povolani praktického
Iékare. U dcery lze predpokladat obdobny
priibéh systémového onemocnéni. Riziko
prenosu na potomky je 50 %. V pripadé
téhotenstvi bude jiZz mozna prenatalni
diagnostika, ktera je zaloZena na zjisténi
mutace genu pro chrupavkovy

oligomericky protein — cartilage
oligomeric matrix protein v burikach plodu.

Kasuistika 3: Mnohocetn4 epifyzarni
dysplazie —typ Ribbing

Ve 3. kasuistice je demonstrovan
chlapec s MED - typ Ribbing, kde se
vyvinulo asymetrické postiZeni kycelnich
kloub(, které mélo za nasledek desaxace,
malpozice a nestejnou délku dolnich
kongetin.

Proband pochazi ze 3. gravidity (2.
tehotenstvi skoncilo porodem mrtvého
ditéte) zdravé matky, kterd byla 1 mésic
pred terminem hospitalizovana pro hrozici
pfedCasny porod. Porod byl v terminu,
zahlavim, byl kfiSen a nékolik hodin v
inkubatoru. DalSi poporodni adaptace byla
v normé, icterus neonatorum mél 6 tydnd.
Kojen byl jen 14 dnl. Ortopedicky byl
sledovdn pro opoZdéni osifikace jader
hlavic femurd, ktera byla rentgenologicky
zjisténa az ve 14 mésicich. Ve 3 letech byla
zjisténa fragmentace jader hlavic femur a
byl hospitalizovan na ortopedii v misté
bydlisté s diagnézou morbus Perthes
bilateralis. Pro asymptomatickou
abnormalni osifikaci hlavic femurd bylo
dité komplexné vySetfeno na IV. détské
klinice FN v Praze 2 (1. LF UK v Praze),
kde bylo vylou€eno zanétlivé a
metabolické onemocnéni. Béhem
hospitalizace byl chlapec ve 3 letech a 10
mésicich poprvé vySetfen naambulanci pro
systémoveé vady skeletu polikliniky FN v
Motole. Chlapec byl bez obtizi, lokalni
nalez na kycelnich kloubech i patefi byl v
normé. Na RTG ky¢li (3 roky a 10 mésicd)
byla prokdzédna normalné tvarovana
acetabula, osifikacni centrum hlavice
vpravo velikosti hrasku, zkraceny a
rozSiteny kréek femuru. OsifikaCni jadro
hlavice vlevo bylo vétsi o priméru 10 mm,
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nepravidelného tvaru a morudovité
struktury, kréek také kratsi a mirné
rozSifen. Na RTG levé ruky a zapésti byla
zjiSténa nepravidelnd mirné opozdéna
osifikace. RTG hrudni patefe v bocné
projekci ukazal soudkovity tvar
obratlovych tél. Klinicky a RTG nalez byl
uzavien jako primarni dysplasticka
osifikace kyCelnich kloubd, tzv. Meyerova
dysplazie. Rodokmenovym vySetfenim
bylo zjisténo onemocnéni kyCli — dysplazie
Ci koxartréza — ve vzdalengjSim
pfibuzenstvu otce, coz nasvédcuje pro
autosomalné recesivni dédicnost dysplazie
ky&elnich kloub( v roding.

Prvni obtize se objevily v 10 letech,
kdy pfi chlzi zagal rotovat $picky nohou
zevné a napadal na pravou DK. Byl zjistén
zkrat pravé DK 0 15 mm. V 11 letech a 6
mésicich byl vySetfen v Ambulantnim
centru pro vady pohybového aparatu v
Praze: eutroficky chlapec stfedni vySky
(vySka 146 cm odpovidala 50. percentilu,
hmotnost 34 kg odpovidala vySce na 50.
percentilu). PFi chlizi napadal na pravou
DK a rotoval Spicky nohou zevng, vice
pravou. Dalekozrakost byla korigovana
spojkami (vpravo 6D, vlevo 5D).
Wrovnani délek DK ve stoje bylo dosaZzeno
podloZenim vpravo o 15 mm, zkracen byl
pouze femur. V kyclich bylo zjisténo
asymetrické omezeni rozsahu pohybu pfi
vnitini rotaci i zevni rotaci (VR vleze na
brise vpravo 10 stupiid, vlevo 30 stupiid,
ZR oboustranné byla do 30 stupiid, ostatni
slozky pohybu byly na dolni hranici
norméalniho rozsahu). V kolennich a
hlezennich kloubech byl neomezeny pohyb
ve vsech slozkach. Oboustranné bylo
vyrazné zvétseni zevni torse bércl, vpravo
50avlevo 30 stupfid.

Obr. 7a, b - RTG ky¢li v 11 letech a 6
mésicich ukazuje vlevo mirné oplosténi

epifyzy hlavice, kolodiafyzarni dhel 135
stupiifi, CE Ghel 20 stupiid, vpravo ploché
Siroké acetabulum, vyrazné oploStélou
epifyzu a valcovitou hlavici, kratky varosni
a Siroky kréek. CE Uhel je méné nez 15
stupiill. Vpravo se jedna o typickou coxa
magna plana, kterd obvykle vznika jako
nasledek morbus Perthes.

Obr. 8 - RTG levé ruky a zapésti
odpovida kalendafnimu véku, je patrno
oploSténi distalni epifyzy radia a vSech
epifyz ¢lankd prstd. Na RTG snimku bérc(
bylo zjiSténo vyraznéjsi oploSténi
distalnich epifyz tibii.

Obr. 9a, b - stav po operaci pravé DK,
kterd byla provedena ve 12 letech a 8
mésicich vzhledem k biomechanicky
vyznamné subluxaci pravého kycelniho
kloubu a malpozici pravé DK. Byla
provedena varizace a vnitfni rotace
proximalniho femuru o 20 stupfi
(intertrochanterickd osteotomie a fixace
pravouhlou U dlahou) — obr. 9a a sou¢asné
vnitini rotace pravého bérce o 40 stupiil
(fixace zkfizené zavedenymi
Kirschnerovymi draty a vysokym fixacnim
sadrovym obvazem) —obr. 9b.

Obr. 10 - RTG Th patefe ve 14 letech a
6 mésicich zobrazuje oplosténi obratlovych
tél s nerovnostmi krycich destiCek a
zUzenim meziobratlovych prostor.

PFi antrolopologickém vySetfeni ve 13
letech a 3 mésicich byl zméfen zkrat PDK
3,5 cm. Byla provedena predikce zkratu v
dospélosti vétsi neZz 7cm. Z tohoto dlivodu
byla indikovana epifyzeodéza levého
distalniho femuru.

Obr. 11 - RTG snimek levého
kolenniho kloubu v 15 letech a 3 mésicich
dokumentuje stav po epifyzeodéze (podle
Macnicola) distalniho levého femuru, kterd
byla provedenave 13 letech a9 mésicich. Je
patrna Uplna faze distéalni epifyzy femuru,
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Obr. 8. RTG levé ruky a zapésti.
Obr. 9a, b. Stav po operaci pravé dolni koncetiny v 12 letech a 8 mésicich.

Obr. 10. RTG hrudni patefe ve 14 letech a 6 mésicich.

Obr. 11. RTG snimek levého kolenniho
kloubu v 15 letech a 3 mésicich - stav po
epifyzeodéze.

Obr. 12a, b. RTG snimek ky¢li v axialni
projekci a levého bérce ve dvou projekcich
v 16 letech a9 mésicich.

Obr. 10
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ale jiz i proximalni epifyzy tibie

Obr. 12a, b - RTG ky&elnich kloubl
(axialni projekce) a levého bérce
(pfedozadni projekce) zobrazuje stav po
operaci levé DK v 16 letech a 9 mésicich,
kdy bylo provedeno zkraceni proximalniho
femuru o 4 cm a derotace bérce dovnitf 0 25
stupiid.

Obr. 13a, b - RTG dolnich koncetin ve
stoje v predozadni projekci v 18 letech pred
extrakci Sestidérové dlahy a kortikalnich
Sroubd z levého femuru. Délky DK jsou
vyrovnany, subluxace pravého kycelniho
kloubu, kde je CE uhel 15 stupril, je
disledkem deformity hlavice tvaru
papousciho zobaku, kloubni Stérbina je
mirné zUzena. Centrace v levém kycelnim
kloubu je na dolni hranici normy — CE Ghel
je 25 stupiitl. Kolodiafyzarni Ghel vpravo je
125, vlevo 133 stupiidl.

Obr. 14a, b, c¢ ukazuji vysledek
operacniho léceni v 19 letech, délky i osy
DK jsou vyrovnany, dfep bez omezeni,
zveda se bez obtizi, dosahl vysky 173,5 cm
(mezi 25. -50. percentilem), hmotnost 58
kg (vzhledem k vySce na 25. percentilu).
Hybnost v kycCelnich kloubech: flexe
bilateralné do 120 stupnili, extenze do 10
stupiid, abdukce vlevo do 30, vpravo do 20
stupiid, vnitfni rotace je vlevo 10, vpravo
20 stupnitl, zevni rotace vlevo 50 a vpravo
40 stupidl.

Zavér: Demonstrovany pfipad
dokumentuje typické klinické i
rentgenologické nalezy u Ribbingovy
choroby. Komplexnim lé¢enim (operacnim
a rehabilitanim s opakovanymi pobyty v
laznich a na RHB oddéleni v Kostelci nad
Cernymi lesy) byla vyrovnana nestejna
délka DK i zlep3ena vyvojova malpozice
velkych kloubU dolnich kongetin. Chyba v
natasovani epifyzeodézy distalniho
femuru byla zplsobena urychlenim

puberty. Chlapci bylo navrZeno dalsi IéCeni
subluxované hlavice pravého kycelniho
kloubu, a to operace stfiSky dle Boswortha.
Operaci zatim odmitl, protoZe nema obtize
a v soucasné dobé studuje stfedni odbornou
Skolu. U chlapce se jiz v 18 letech rozviji
koxartroza pravého kycelniho kloubu, a
proto byla zavedena léCba chondroitin
sulfatem. V budoucnu bude nutno stav FeSit
necementovanym typem totalni
endoprotézy.
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Obr. 13a, b. Rentgenogram dolnich koncetin ve stoje a RTG kycli v predozadni
projekci v 18 letech - vyrovnani délky a biomechanické osy dolnich kongetin,
pretrvava nedostatecné kryti hlavice pravého femuru dysplastickou jamkou.
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ZAVER

Mirné pfipady MED casto unikaji
genetické diagn6ze a diagnostikuji se v
dospélosti jako prfedCasné vznikajici
koxartréza, gonartréza a spondylartroza (8
- Mafik et al. 1984). Wsoké procento
mirnych typl MED unika v kojeneckém
véku (ale i pozdgjSim) genetické diagndze.
Vyvoj koxartr6zy v mladém véku, ktery
vyZaduje feSeni totalni kloubni n&hradou,
je velmi suspektni z nékteré mirngjsi formy
MED nebo jiné kostni dysplazie s
postiZzenim epifyz. Autosoméalné
dominantni prfenos dysplazie kycelnich
kloubd v rodinach s Meyerovym typem
MED v Ceské populaci publikovali Emr s
Mareckem (4 - 1974). K podezfeni na MED
(€i jinou KD s poruchou vyvoje epifyz) nas
vede zjiSténi opozdéné osifikace hlavic
femurl jiZz pfi preventivnim
ultrasonografickém vysetfovani kojencl a
je indikaci k RTG vySetfeni a
dispenzarizaci téchto déti (9 - Marik et al.
2000).
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2.4. METAFYZARNI
OSTEOCHONDRODYSPLAZIE
TYP SCHMID

Schmidova kostni dysplazie byla
popsana v roce 1949 (6 - Schmid 1949). V
pisemnictvi byla uvadéna nazvy
metafyzarni dysostoza a familiarni kostni
choroba podobna kfivici. Radi se mezi
mirné metafyzarni KD s kratkymi varozné
zakrivenymi dolnimi koncetinami (DK) a
malpozici velkych kloubd DK. Ve skuping
metafyzarnich dysplazii se vyskytuje
nejcastéji.

Dédicnost je autosomalné dominantni,
sporadické pFipady jsou spojovany s
vy$§im vékem otcll (Gerstvé mutace)
obdobné jako uachondroplazie.

Etiopatogeneze: fadi se mezi
kolagenopatie typ X. Kolagen typ X je
omezen na hypertrofické chondrocyty
rlstové chrupavky. Mutace COL10A1 byly
lokalizovany na dlouhé raménko 6.
chromosomu /v oblasti 6921-q22/ (4 -
Mclntosh et al. 1994). Z mutacniho spektra
se uplatiuji "missense”(ztrata smyslu) a
"nonsense"(nesmysiny) bodové mutace a
delece bud se ztrdtou funkce nebo
dominantné negativnim efektem
(mechanismem). Mutace jsou pri¢inou
substituce aminokyselin, méni poznani
fetézce (primarni strukturu - sekvence
aminokyselin v Tetézci) nebo seskupeni
(formaci) trimerl kolagenu (terciarni
strukturu - pravotoCivou trojndsobnou
Sroubovici tropokolagenu).

Kolagen typ X je homotrimer slozeny
ze tif al(X) Fetézcd, které jsou kddovany
genem COL10Al. Syntetizuje se v
hypertrofickych chondrocytech rlistové
chrupavky béhem enchondralni osifikace.
Mutace pozorované u metafyzarni
dysplazie typ Schmid se obvykle nachazeji

v oblasti COL10A1, ktera kdduje karboxy-
terminalni doménu. Jedno vysvétleni
etiopatogenetického vlivu je, Ze mutace
koduji al(X) fFetézce, které jsou tak
abnormélni, Ze nemohou byt
inkorporovany do trimer( kolagenu typu X
(ztrata funkce). Jako dalSi moznost se uvadi
inkorporace abnormalnich fetézcd do
zralych molekul kolagenu typu X, coZ je
¢ini nestabilnimi (dominantné negativni
efekt) (7 - Young 2002). Analyza rdstové
chrupavky pacienta s
osteochondrodysplazii typ Smid s
heterozygotni Y632X nezralou stop
kodénovou mutaci odhalila, Ze chrupavka s
mutovanou informaci byla zcela
degradovana a Ze kostni dysplazie vznikla
na zakladé haploinsuficience kolagenu X.
Tato mutace nevznika v jinych bunkach
(lymfablasty a kostni buriky) a nemUze byt
proto detekovéna v jinych tkanich (1 -
Bateman etal. 2000).

Incidence se uvadi 1: 100 000.

Klinické pFiznaky se manifestuji v 2.
roce Zivota, u zenského pohlavi leh¢i
projevy: kolébava chiize, varozita v oblasti
kolennich kloubli (ale i jednostranna
valgozita), progredujici disproporcionalita
(kratké dolni koncetiny). VySka v
dospélosti byva v rozmezi 130 - 160 cm, 1Q
je normalni. V rentgenologickém obraze
jsou typickd coxa vara, velké epifyzy
hlavic, zakfiveni femur(, iroké roztfepené
metafyzy, nepravidelné rozsifené rdstové
chrupavky zejména v oblasti kolennich
kloubl, kde je zvy3ena denzita v oblastech
zony provizorniho zvapenaténi. Vzdy se
prokazuje poharkovité rozsifeni prednich
okrajd Zeber. Nékdy nepravidelné
acetabularni okraje. Nikdy se neprokazuji
dysplastické zmény na rukou a obratlovych
télech (3 - Lachmanetal. 1988).

Diferencialné diagnosticky
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uvaZzujeme o ostatnich typech
metafyzarnich chondrodysplazii, vitamin D
rezistentni (nejcastéji hypofosfatemicke)
kfivici, hypofosfatazii, syndromu tyraného
ditéte (2 - Kleinman 1991) aj.

LéCeni: ortopedicko - ortotické
(korekéni koncetinové ortézy v
pfedSkolnim véku), ortopedické -
chirurgické (korekéni OT femuru a bérce v
jedné etapé, korekce a prolongace zevnim
fixatorem, varozitu krékl femurd u vétsich
déti Ize korigovat epifyzeodézou velkych
trochanterll, varozitu nebo valgozitu
kolennich kloubl lateralni respektive
medialni epifyzeodézou femuru a tibie) (5 -
Mafik 1986).

Osobni zkusenost: 11 pacientl - 7
chlapcd/muzl a 4 divky/zeny. U 6 byla
provedena korekéni operace dolnich
koncetin.

Kasuistika: Metafyzarni
osteochondrodysplazie typ Schmid

Probandka pochazi z 2. fyziologické
gravidity zdravé matky kratké postavy.
Porod bez komplikaci byl ve 40. tydnu
gravidity, poporodni adaptace byla
normalni. Porodni hmotnost 3200 g, délka
48 cm. Psychomotoricky vyvoj byl
spravny, samostatné chodit zacala ve 13
mésicich, kdy jiz rodi¢e pozorovali
zakfiveni dolnich koncetin (DK).
Nemocnost ditéte nebyla zvySena.
Pacientka byla pfijata ve 3 letech a 8
mésicich na ortopedickou kliniku Fakulty
détského lékafstvi UK v Praze pro varozitu
a malpozice obou DK pfi suspektni
metafyzarni chondrodysplazii. S cilem
vyloucit vitamin D rezistentni kFivici byla
konziliarné vySetfena na IV. détské klinice
FVL UK v Praze, kde byla potvrzena
diagnoza metafyzarni
osteochondrodysplazie typ Schmid

(konzultant prof. H. Kaufmann).

Obr. 1a, b dokumentuje fenotyp ditéte
s metafyzarni osteochondrodysplazii typ
Schmid ve véku 3 roky a 9 mésict. Vyskou
88 cmbyla pod 3. percentilem, hmotnost 15
kg vzhledem k vysce byla nadprimérna. Ve
stoje byla hyperlordéza dolni hrudni a
lumbosakralni péatere, kratSi horni i dolni
koncetiny (rizomelické zkraceni),
interkondylarni vzdalenost ve stoje byla 10
cm. Obr. 2a, b - RTG snimek dolnich
koncetin a levé ruky v pfedozadni projekci
ukazuje vyrazné zkracené krcky femurl s
roztfepenymi metafyzarnimi okraji,
zkracené masivni zak¥ivené femury a tibie
(varozni zakFiveni je zejména v
diametafyzarnich oblastech obou kolennich
kloub(), rozsireni metafyz s nepravidelnou
strukturou a rozsifenf rlistovych chrupavek
kolennich kloubd medialng. Na RTG ruky
je zobrazeno mirné rozsifeni metafyz
distalniho radia a ulny, metakarpy i falangy
jsou kratsi, SirSi, osifikace odpovida
kalend&fnimu véku.

Na obr. 3 je RTG dolnich koncetin 2
meésice po operaci dolnich koncetin (ve 4
letech byly provedeny pilovité osteotomie
dle Huca v diametafyzarni krajiné
distalnich femurd a proximalnich tibif,
soucasti operace byla i osteotomie fibuly,
fixace fragmentl byla zajisténa dvojitou
s&drovou spikou).

Chidze i po rehabilitatnim léeni
zlistala kolébava v disledku varozity krékd
femurd, nohy rotovala dovnitf.
Antropometrickym vySetfenim byla
predikovana vyska v dospélosti méné nez
140 cm, zkrat DK oproti trupu kolem 15 cm.
Na prani rodi¢l i pacientky byla v 11 letech
provedena prolongace obou bércli0 8,5 cm,
souCasné byla korigovana vnitfni rotace
bércl. Vysledek prodluZovani je na obr. 4,
kde je patrnd mirnd varozita pravého
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Obr. 1a, b. Fenotyp ditéte ve véku 3 roky a 9 mésicd.

Obr. 2a, b. RTG dolnich koncetin a levé ruky v pfedozadni projekci.
Obr. 3. RTG dolnich kongetin ve 4 letech - hojeni osteotomii.

Obr. 4. Fenotyp v 11 letech - stav po prodlouzeni bércli o 8,5¢cm.
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kolenniho kloubu, rdstem se zvyraznila
parasternalni pseudorachitickd deformita
hrudniku a zkréaceni pazi.

V 19 letech na prani pacientky byla
korigovdna mirna varozita pravého
kolenniho kloubu suprakondylickou
valgizaCni osteotomii femuru. Dolni
koncetiny pfed operaci a vysledek IéCeni je
dokumentovan na obr. 5a, b, c. Chize je
mirné kolébava, dfep bez omezeni rozsahu
pohybu velkych kloubl DK. Dvacetileta
pacientka s robustni kostrou méfi 143,4 cm,
vyznamneé je zkraceni DK (-4,8 SD) i HK (-
4,5 SD) a v krajing proximalnich segment
koncetin. Operacnim IéCenim byly
zlepSeny biomechanické osy i délka DK.
Zkréacené varosni kréky femurd s dobrou
centraci hlavic (kolodiafyzarni Ghel 124
stupiid, Ghel anteverse okolo 20 stupid,
Wibergdv uhel vétsi nez 35 stupfili
oboustranné, a velky trochanter v pozici B
vysvétluji insuficienci glutealnich svald,

projevujici se Trendelenburgovou chiizi.
Wysetieni markerdl kostniho metabolismu
neprokazalo zvySeny kostni obrat.

Zaveér: Programatorka se
stfedoSkolskym vzdélanim se provdala ve
23 letech a chce si zalozit vlastni rodinu
(obr. 6). Genealogickym vySetfenim se
zjistilo stejné postizeni u otce (vySka 149
cm), jeho sestry, ktera byla operovana pro
deformity dolnich koncetin, i bratra a otce
otce. Zdrava matka je 154 cm vysoka, starsi
bratr probandky ridstem odpovidal
kalendafnimu véku, nemél deformity
koncetin, dosahl vysky 169 cm. V rodiné se
jednd o autosomalné dominantni
onemocnéni, které se vyskytlo ve 3
generacich a postihuje potomky obojiho
pohlavi. Kostni dysplazie vznikla u otce
otce jako Cerstvd dominantni mutace. U
probandky je 50% riziko postiZeni plodd
stejnou kostni dysplazii.

Obr. 5a. Mirna varozita a malpozice pravého kolenniho a hlezenniho kloubu.

Obr. 5b, c. Vysledek operace u dvacetileté pacientky.
Obr. 6. Probantka ve 23 letech zaklada vlastni rodinu.

140



ZAVER

ProtoZe X. typ kolagenu je omezen na
hypertrofické chondrocyty rlstové
chrupavky, neni izolace DNK dostupné z
jinych tkani. Je otadzkou zda molekularné
genetické vySetfeni DNK z bunék plodu
(ziskanych amniocent6zou nebo biopsii
choriovych kIk()) by mutace odhalilo.
Osteodystrofické degenerativni  kloubni
zmény vznikaji v didsledku kloubni
inkongruence a malpozice az v pozdgjSim
véku, protoZze epifyzy nejsou primarné
postizeny. Operacnim vykonem v obdobi
ristu nebo u mladych dospélych se
nejcastéji resi v jedné etapé varozita kréku
femuru a bérce, kde se soucasné koriguje
vnitfni torse bérce. Prolongacni 1éceni je
indikovano ojedinéle a tyka se zpravidla
bércl, kde je souasné feSena varozita a
vnitfni torse. Varozitu krékl femurd lze
korigovat i epifyzeodézou velkych
trochanterli, varozitu nebo valgozitu

kolennich kloubl lateralni respektive
medialni epifyzeodézou femuru a tibie v
obdobi 2. rdstového spurtu na zakladé
zhodnoceni zbytkového rlstu klinickym
antropologem. Jako bezpecna jednoducha
metoda léCebné volby pro korekci varozity
bércl v predskolnim véku se ukazuje
resekce segmentu diafyzy v distalni 1/4
fibuly v pfipadech s rentgenologicky
prokazanym "prerlistem” a nasledna 1é¢ba
ortézami s dynamickym pFedpétim (podle
Mafika). Vnitini torsi bércl Ize Tesit
modifikovanymi Beckerovymi ortézami s
pruzinovym pfedpétim. Tato metoda byla s
Uspéchem pouZita i u déti s achondroplazii
apseudoachondroplazii.
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2.5. OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Osteogenesis imperfecta (Ol) je
celosvétové uzivany nazev pro syndrom
vrozené lomivosti kosti, pro ktery byla
prokazéna heterogenni etiologie (AD i AR
dédi¢nost) a znatna fenotypické
variabilita. Onemocnéni se vyskytlo jiz v
antické dobé - bylo diagnostikovano u
egyptské mumie z doby asi 1000 let pred
nasim letopoctem (7 - Gray 1970). Choroba
byla definovana Ekmanem (1788) a
Lobsteinem (1833). V roce 1849 Vrolik
popsal intrauterinni kostni lomivost a
onemocnéni pojmenoval osteogenesis
imperfecta congenita, foetalis (letalis).
Francouzi jako prvniho autora uvadgji
Malbranche, ktery onemocnéni
diagnostikoval u dospélého pacienta v roce
1678 (11 - Marik etal. 1988).

Vysvétleni etiopatogeneze umoziuji
recentni molekularné genetické poznatky o
mutacich kolagennich genl. Okolo 200
mutaci COL1Al a COL1A2, z nichz
nejvétsi pocet predstavuji nukleotidové
substituce, bylo lokalizovano na dlouhém
raménku chromosomu 7q a 17q ("The
Human Gene Mutation Database",
Cardiff). Gen COL1AL, ktery koduje 1.
fetézec kolagenu typu 1, je umistén na
dlouhém raménku 17. chromosomu (v
pozici q21.31 - 22.05) a sestava z 51 exond.
Gen COL1A2, kodujici 2. Fetézec, se
nachazi na dlouhém raménku chromosomu
7 (v oblasti g21.3 - 22.1) a obsahuje 52
exonll. V patogenezi syndromu Ol se
uplathiuji jisté ,,univerzalni* zékonitosti, a
to:

1. pozicni efekt: mutace, vyskytujici se
blize k N-konci prokolagenu, jsou
fenotypové méné devastujici nez mutace
bliZ8i k C-konci.

2. Fetézovy efekt: mutace v genu pro 1.

fetézec (COL1AL) jsou Castgjsi neZz mutace
v genu pro 2. fetézec (COL1A2).

3. rozmérovy efekt: mutace v glycinové
stavby trojité Sroubovice kolagenu.

Z biomechanického aspektu se mutace
projevi bud’ v kvalité kolagennich fetézc(,
nebo v poctu syntetizovanych kolagennich
vlaken. Mutace, které zpdsobuji poruchu
syntézy fetézce nebo poruchu jeho
inkorporace do trojndsobné Sroubovice,
vedou k mirnym typlm OI, u kterych je
kolagen typu | kvantitativné redukovan, ale
je kvalitativné relativné normalni. Naopak
mutace, které vedou ke vzniku mutovanych
fetézcd, které jsou zabudovany do zralych
kolagennich molekul (heterotrimer()
zplsobuji t&zké typy Ol. ProtoZe kazda
zrala Sroubovice kolagenni molekuly
obsahuje dva pro-alfa 1 Fetézce, produkt
vznikajici v heterozygotni burice syntézou
mutantni alely COL1A1 s normalni druhou
COL1A1 alelou je zabudovan do vSech
zralych kolagennich molekul typu I.
Fenotypické postizenf a klinicky prdbéh u
heterozygotl s mutaci COL1A2 je méng
zavazny nez je tomu u mutaci COL1A1,
protoZe mutace COL1A2 prechazeji pouze
do poloviny kolagennich molekul (26 -
Young 2002).

PFiblizné Ctyficet synonym se uziva v
pisemnictvi pro syndrom Ol: AD typy -
fragilitas ossium hereditaria,
osteopsathyrosis congenita, Ol tarda, Ol s
tenkymi kostmi, Lobsteinova choroba,
Eckmanova-Lobsteinova choroba, nemoc
van der Hoeveho a de Kleyna nebo morbus
Eddowes-Spurway. AR typy — Vrolikova
choroba, Porakova-Durantova choroba,
fragilitas ossium, periostalni dysplazie, Ol
se silnymi kostmi,“lidé ze skla“.

Ol tarda (Lobsteindv syndrom): AD
typy jsou CastéjSi, AR dédicnost vzacna,
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zévazné deformity dlouhych kosti s
tendenci k frakturdm, Siroka bitemporalni
vzdalenost, modré skléry, dentinogenesis
imperfecta + nebo -, hyperlaxicita vazdl a
kloubd, diagnosticky signifikantni jsou na
RTG prok&zané Wormianské Kkosti (ossa
suturarum) kolem $vd kalvy, (zka
kortikalis a helmovity tvar lebky.

Ol congenita (Vrolikova choroba):
vétsina pFipadd vznika jako AD mutace de
novo, AR dédicnost asi 5 % pfipadd,
(gonadalni mosaicismus s rizikem
opakovani 6 - 8 %) - neonatalni dwarfismus
s deformitami koncetin, caput
membranaceum, modré skléry + nebo -,
“thick bone" varieta je obvykle letélni,
"thin bone" varieta - velmi vzacny typ,
nékdy preziva (11 - Marik et al.1988).

Klinické spektrum je mimoradné
Siroké, od Umrti v nitrodéloznim Zivoté s
extrémni fragilitou pojivovych tkéani a
stovkami zlomenin aZ témer k normalnimu
fenotypu s mirné zvySenou incidenci
fraktur. U dospélych se uvadi jako
charakteristicka trias symptomd podle van
der Hoeveho kostni lomivost, hluchota a
modré skléry, u déti zvySena kostni
lomivost, svalovd hypotrofie a modré
skléry. Vyska dospélych kolisa od 90 do
170 cm podle typu syndromu Ol. 1Q byva
normalni.

Pro klinickou praxi se i u nas vzilo
rozdéleni osteogenesis imperfecta podle
Sillence do 1V typ(, které bylo vytvoreno
na zakladé spolecnych klinicko-
radiologickych pfiznakl, pribéhu
onemocnéni a zplsobu dédic¢nosti v roce
1979 (22 - Sillence etal. 1979). Sillenceova
klasifikace nahradila rozdéleni Ol podle
Seedorfa z roku 1949 na 3 typy. Sillence
oddélil od letalniho Vrolikova syndromu
(typ I1) HI. typ, ktery se vyskytuje vz&cné,
je AR dédi¢ny, neletélni, kongenitalni

(fraktury jsou pfitomny jiZz pfi porodu,
caput membranaceum, normalni porodni
hmotnost a délka). Sillenceova klasifikace
jesté rozdéluje 1. a IV. typ s ohledem na
nalez dentinogenesis imperfecta (DI) na .
B typ, respektive na IV. B typ. Typy B se
vyznacuji téZSim pribéhem onemocnéni s
vice zlomeninami a vyrazngjsi ristovou
retardaci. DI je vrozena vyvojova vada
dentinu, ktera se vyskytuje u klinicky,
radiologicky, biochemicky a
Ol. Pro Ol je typicky tzv. Shieldstv typ |
(19 - Prochazkovd 1999). Projevuje se
modravou aZ narizovéle hnédou barvou
zub(l. Korunky zubtl jsou soudkovité. Zuby
jsou mékké, kFidovité konsistence,
zOstavaji zachovany, pokud zlstane
neporusena vrstva skloviny. Vice postizena
byva docasna dentice a dale zuby, které se
zakladaji dfive. Dysplasticky dentin
podléha proliferaci, jeZ vede k obliteraci
drefiové dutiny a dentinovych tubull, coZ
se prokazuje na RTG snimku.

Nové se diagnostikuje jesté V. typ Ol,
ktery se vyznacuje nehojicimi se paklouby
dlouhych kosti.

Incidence Ol tarda (I, Ill. a IV.
neletélni typ podle Sillence): 1:25000-1:
40 000 Zivé narozenych, Ol congenita (ll.
letalni typ podle Sillence): 1 : 60 000 Zivé
narozenych déti.

Prevalence: 34 Ol : 1 000 000 (v€etné
postizenych pfibuznych). Ve Velkeé Britanii
Zije pfiblizné 2 500 lidi s Ol, v Ceské
republice okolo 400 jedincl s timto
zavaznym systémovym postizenim.
Zajimavé rozdily ve vyskytu I. a Ill. typu
Ol byly zjistény u &ernochd v Jihoafrické
republice, kde se Ill. typ vyskytuje 6x
Castéji. Pro bilé Australany se uvadi
obraceny pomér - 7 pfipadl I. typu : 1
postizeni 1ll. typem Ol (2 - Beighton a
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Versfeld 1985).

Podstatu odlisné remodelace a
regenerace skeletu u déti se syndromem Ol
popsali na zakladé vlastnich pozorovani,
biochemickych a morfologickych
poznatkli (14 - Marik et al. 1995),
biomechanickych zékonl a deformacné-
reologické teorie remodelace Sobotka a
Mafik (23 - 1995).

Zivotni prognéza je ovlivnéna
komplikacemi neurologickymi na podkladé
kosternich malformaci (platybasie,
basilarni imprese - obstrukéni
hydrocephalus /dilatace komor,
kompresivni foramen magnum az umrti z
komprese mozkového kmene/, komprese
korent a michy pfi kyfoskolidze a oplosténi
obratlovych tél - iritaCni vertebrogenni
syndromy — paraparéza (kvadruparéza) —
paraplegie s inkontinenci moce a stolice),
cevnimi — aneurysma aorty, mozkovych
cev, vrozené srdeCni vady, hypertenze,
poruchy hemostdzy a tvorby krevnich
elementd, trombocytopatie, cévni fragilita
a jinymi - hypertermie, kyly, komplikované
hojeni fraktur — atrofické a hypertrofické
pseudoartrézy, u hypertrofického kalu byla
popsana malignizace.

U déti nutno diferencialné
diagnosticky odlisit idiopatickou juvenilni
osteoporézu zejménaod I. a IV. typu Ol. U
kojencd a pfedskolnich déti je nutno myslet
i na syndrom tyraného ditéte. Bylo popsano
mnoho jinych Ol podobnych syndromd,
kde se Ol prekryvala napf. s fenotypem
Marfanova syndromu (3 - Carei et al.
1968), dale kombinovany syndrom Ol a
Ehlersdv-Danlosiv (VIIB) s genovym
defektem COL1A2 nebo osteogenesis
imperfecta s kongenitalnimi kloubnimi
kontrakturami - Bruckdv syndrom (25 -
Viljoenetal. 1989).

LécCeni musi byt komplexni -

fyzioterapie od narozeni, specidlni
oSetfovani novorozencd a kojencl,
prevence Urazd, kalciotropni I1éky dle typu
Ol a pribéhu - jiz od kojeneckého a
batoleciho véku. V obdobi pFedSkolni a
prepubertalni ristové akcelerace je téméf
vzdy indikovdno medikamentosni
monitorované léceni (sledovani dynamiky
markerd kostniho obratu, racionalni
opakovani denzitometrického vySetfeni) —
kombinace kalcitoninu (postupné je
nahrazovan bifosfonaty), ionizovaného
kalcia, vitaminu D3, magnesiaa C vitaminu
(13 - Mafik et al. 1992, 14 - Mafik et al.
1995, 9 - Kuklik et al. 2000). Jisté Gspéchy
byly uverejnény i ve studiich s rlistovym
hormonem. LéCeni kalciotropnimi Iéky v
indikovanych pfipadech (kde se prokazal
zvySeny kostni obrat) pokracuje do
dospélosti s cilem doséhnout ¢i se alespon
priblizit pokud moZno norméalnimu
(optimalnimu) ,,peak bone mass*.

Na_ VII. mezindrodni konferenci o
osteogenesis imperfecta, kterd se konala v
Montrealu v z&fi 1999, bylo referovano o
l1éCeni osteopenie bifosfonaty. D.O.
Sillence shrnul zkuSenosti z
prezentovanych studii, kde byly v
kontrolovanych souborech sledovany
Gcinky Alendronatu, Zolendronétu,
Neridronatu, Risendronatu a Pamidronatu
(5 - Glorieux et al. 1998) u déti s vysokym
kostnim obratem a vlastni vice nez Sestileté
zkudenosti s cyklickym intravenosnim
podadvanim Pamidronatu. Cyklické
intravenosni _podavani Pamidronatu v
déavce 30 mg/m*mésitné je povaZovano za
wZzlaty standard“ v [é¢bé bifosfonaty u
osteopenickych chorob v détstvi (Sillence
D.O. Medical treatment of osteogenesis
imperfecta — the New Children’s Hospital
experience, a lecture, New Children’s
Hospital Westmead , Sydney, December 1,
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1999).

Zavedeni adekvéatni individualné
vedené fyzioterapie (vCetné ortotického
oSetfeni) je nezbytné bezprostfedné po
stanoveni diagnozy Ol. Ve vSech etapach
Iéceni je indikovdna RHB (LTV) s cilem
Casné vertikalizace a mobilizace, coZ je
prevenci rozvoje osteoporézy a Ubytku
svalové hmoty z inaktivity a tim dalSich
fraktur. Zékladem pro Casné zatézovani,
vertikalizaci a mobilizaci po zlomeniné
nebo korekéni osteotomii je individualni
ortopedicko-ortotické oSetfeni (ortézy
koncetinové korekeni a dynamické dle
Sarmienta). Individualné se u déti indikuji
ortopedicko-chirurgické operace s cilem
korigovat progredujici deformity koncetin
(korekéni a vicecetné - tzv. "saldmové"
osteotomie (24 - Sofield a Millar 1959),
nitrodfefiova ,,isoelastickd“ fixace dle
Kirschnera /nékdy bipolarni technikou/,
Prévotovy isoelastické h¥eby, méné
vyhodné jsou Kintscherovy hfeby. S
teleskopickymi hreby Bailey-Dubow (8 -
Lang-Stevenson a Sharrard 1984) nemame
vlastni zkuSenosti). U dospélych Ize uzit i
zajisténé hrebovani, zevni fixace u fraktur
¢i infikovanych pakloubt bérce, popisuji se
i Uspésné aloplastiky kycelnich a kolennich
kloubd (12 - Mafik et al. 1988). U
biomechanicky zavaznych deformit
dolnich koncetin s malpozici kycelniho,
kolenniho a hlezenniho kloubu v détském
véku preferujeme operovat soucasné femur
atibii s cilem korigovat zakfiveni dlouhych
kosti i jejich poruSenou torsi. Obecné je
chirurgické léCeni provazeno vysokym
procentem komplikaci, které maji rdizné
priiny biomechanického a biologického
ohnuti hfebu, fraktura na hrotu hFebu
zplsobena rlstem dlouhych kosti a
pseudoartréza (15 - Mafik a Sobotka 1997).

Proto jsou nutné Cetné reoperace,
perioperacni fyzioterapie a monitorované
IéCeni kalciotropnimi léky az do skonceni
rlstu, kdy dochazi k zpevnéni skeletu a
Casto i normalizaci kostniho obratu (16 -
Mafik et al. 2000). Velmi dllezité je véas
diagnostikovat vznikajici deformitu patefe
a zaveést korek&ni korzetoterapii.
Progredujici deformity patefe v détském
véku se spiSe vyjimecné FeSi
spondylochirurgickymi vykony (faze
progredujicich kfivek in situ bez
instrumentace).

Osobni zku$enost: 49 pacientd (19
chlapct/m0z0, 30 divek/zen) s typem
1A,1B,2,3 a 4B podle Sillence (22 - 1979).
Operacné bylo Ié¢eno 18, vétsSina je IéCenali
ortézami a kalciotropnimi Iéky. Autor je
propagatorem léceni deformit dlouhych
kosti vice€etnymi (segmentarnimi)
osteotomiemi a nitrodfefiovou fixaci (15 -
Mafrik a Sobotka 1997). Jako prvni v CSSR
zavedl IéCeni kalcitoninem u déti koncem
80. let 20. stoleti (13 - Marik etal. 1992, 14 -
Mafik etal. 1995).

Kasuistika: Osteogenesis imperfecta,
I11.typdle Sillence

Divka s osteogenesis imperfecta byla
hospitalizovana na ortopedické Kklinice
FDL a FN v Motole poprvé v 8 letech pro
frakturu levého femuru a znovu v 9,5 letech
pro zlomeninu pravého bérce. Az v tomto
véku byla stanovena geneticka diagn6za Ol
typ 3 podle Sillence na z&kladé klinicko-
radiologického vySetfeni (vCetné
zhodnoceni zdravotnické a RTG
dokumentace zapUjéené z archivu
Kojeneckého Gstavu v Praze 4).

Dité pochazi ze 3. rizikové gravidity
zdravé matky, u které se v téhotenstvi
rozvijela ¢asnd a pozdni gestdza. Porod byl
v terminu, spontanni, zadhlavim, porodni
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hmotnost 3450 g, délka 48 cm, kfiSena
nebyla, poporodni adaptace bez
komplikaci. Hned po narozeni byly zjistény
deformity obou dolnich koncetin a mékkeé
zdhlavi (caput membranaceum).
Novorozenec byl 5. den prelozen z
porodnice na détskou kliniku ILF na
Bulovce, kde byl hospitalizovan 2 tydny. S
diagn6zou osteogenesis imperfecta
congenita (typ Vrolik) bylo dité preloZzeno
do kojeneckého ustavu FN Motol v Kr¢i,
kde bylo hospitalizovano do 4 let Zivota.
Obr. 1a, b - RTG snimek lebky v
pfedozadni a bocné projekci v 1 mésici
véku ukazaly vyraznou brachycefalii s ossa
suturarum v parietalni a okcipitalni krajiné.
Obr. 1c, d - RTG trupu, ramen, ky¢li a
dolnich koncetin v predozadni projekci ze
stejného data prokazaly deformitu pravého
femuru v oblasti subtrochanterické, kde je
patrno zUZeni diafyzy - v.s. stav po zhojené
prenatalni zlomening, varosni angulaci
levého femuru v proximalni tfetiné s
hojicici se neonatalni frakturou a dalSi
deformity po wv.s. prenatdlné vzniklych
frakturach obou klickl a bércd.
Oboustranné chybi normalni modelace
diafyz, dlouhé kosti maji tubularni tvar.
Osifikaéni centra hlavic femurd jsou jiz
pFitomna, spravné centrovana, strisky jsou
dosud dysplastické. Dité se vyrazné
opozdovalo v ristu (1 roce 6200 g, ve 4
letech 10 800 g, 82 c¢m, prvni zub ve 13
mésicich, dplny mlécny chrup Sedavého
zbarveni v 25 mésicich) i
psychomotorickém vyvoji (prvni kroky ve
3 letech, ve 4 letech jednoduché véty). Ve 4
letech bylo dité zafazeno do materské Skoly
v Jedlickové Ustavu v Praze, Skolni
dochéazka byla odlozena o 1 rok. Ve Skole
méla prlimérny prospéch. Vikendy a
dovolenétravilasrodici.

Klinicky nélez pfi pfijmu v 9 letech a 6

mésicich - obr. 2a, b, c: Usmévavéa drobna
divka, dobfe spolupracuje, lebka ma tvar
caput quadratum, vlasy jsou €erné, husté,
o€i hnédé, skléry bilé (modry kolorit
vymizel v 7 letech). USi anos normalni tvar,
chrup 2. dentice bez znamek
dentinogenesis imperfecta. KliZe je bleda,
jemnés hypertrich6zou. Krk kratky, rozsah
pohybu bez omezeni, hrudnik je rozsifen v
pfedozadnim priméru, kyfoskolidza
Castecné fixovand, bficho nad drovni
hrudniku, mala pupecni kyla. Horni
koncetiny (HK) bez deformit, na dolnich
konfetindch (DK) je vyrazné
anterolateralni zakfiveni proximalnich
femurd a ventralni zakfiveni levé tibie, na
pravé DK je sadrovy fixacni obvaz pro
pricnou frakturu tibie. Leva DK je kratSi asi
0 4 cm, zkrat je pfevazné v krajiné stehna.
Zakladni biochemické vysSetfeni bylo v
normé. Tenkovrstevnou chromatografii se
zjistily v moci stopy keratansulfatu.
Vitalografické vySetfeni ukazalo
vyznamné snizeni vitalni kapacity (450
ml). PFi antropometrickém vySetfeni byla
potvrzena vyznamna rlstova retardace
(hmotnost 15,5 kg, vySka s podlozZenim
levé DK 0o 4 cm byla 97 cm) s
proporcionalnim zkracenim jak délky
trupu, tak délky DK, HK jsou rovnéz
kratké, ale rozdil neni tak zfetelny.
Kyrtometrickym vySetfenim byl stanoven
index gibosity 1,7. V 8 letech prestala
chodit, s pfidrzenim se na chvilku
postavila. Az do 13 let byla léCena
konzervativné pro opakované fraktury
obou femurl a bércd. Pro Savlovitou
deformitu pravé tibie prokazanou na RTG
snimku byla ve 13 letech indikovana
segmentarni osteotomie.

Obr. 3a, b. RTG pravého bérce v
pfedozadni a bol&né projekci ukazuje
Savlovité zakfiveni tibie anteromedialnim
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Obr. 1a, b. RTG snimek lebky v pfedozadni abo¢né projekci v 1 mésici Zivota.

Obr. 1c, d. RTG trupu, ramen, ky¢li a dolnich koncetin v pfedozadni projekci ve stejném véku.
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Obr. 2a, b, c. Fenotyp divky s osteogenesis
imperfecta 1. typu podle Sillence ve véku 9 let

a6 mésic.
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smérem, kde v rozsahu konvexity diafyzy
je patrno vymizeni dfefiového kandlu.
Dorséalné na konkavni strané diafyzy je
patrnd subperiostalni apozice pletivové
kosti. Na obr. 4. je dokumentovan klinicky
vysledek operace pravého bérce. Oba
femury jsou deformované, zakfivené
anterolateralnim smérem do tvaru
pastyfské hole, coz je zobrazeno na RTG
obou femurd v pfedozadni projekci - obr. 5.
Velké trochantery jsou v pozici C, v oblasti
anterolateralniho zakfiveni proximalnich
femurl je patrno vymizeni drefiového
kandlu. Ve 14 letech byla provedena
segmentarni osteotomie levého femuru a
fixace 2 Kirschnerovymi draty - obr. 6. Ve
14,5 letech stejny vykon na pravém femuru
a soucasné korekéni osteotomie proximalni
adistalni diametafyzarni krajiny pravé tibie
- fragmenty byly fixovany skobkami a
jednoduchou s&drovou spikou. Obr. 7a, b
ukazuje stav kosténé konzolidace
segmentarnich osteotomii obou femurl s
sizoelastickou” nitrodfefiovou fixaci dle
Kirschnera ve véku 14,5 let v prfedozadni a
bocné projekci. Obr. 7c, d zobrazuje RTG
obou bércl ve dvou projekcich. Obr. 8a, b
zobrazuje na RTG snimcich patef v
pfedozadni a bo€né projekci (14,5 let).
Disledkem vrozené poruchy pojivové
tkané a jako nasledek mikrofraktur pfi
vrozené osteopordze se vytvorila tézka
dorsolumbalni dextrokonvexni
kyfoskolioza patefe a zplostélé bikonkavni
"rybi" obratle. Obr. 8c - RTG leve ruky a
zapésti v AP projekci potvrzuje osteopenii,
kortikalis je slaba, osifikace odpovida
kalendarnimu véku. Na obr. 9a, b, ¢ je 16
letd pacientka po operacnim léceni. Zkrat
levé dolni koncetiny 0 3 cm kompenzovala
upravenou obuvi. V tomto véku byla
zavedena |éCba zjiSténé hypertenze. V 17
letech pro recidivu zakfiveni femurd i bérct

byla provedena reoperace obou DK ve 2
etapach. V jedné etapé byl operovan
stejnostranny femur a bérec s cilem
optimalni korekce malpozice kycelnich,
kolennich a hlezennich kloubd.
Kirschnerovy draty ve femurech byly
nahrazeny Kiintscherovymi hfeby,
viceCetné korekZni osteotomie tibii byly
také fixovany Kintscherovymi hreby.
Hojeni osteotomii bylo pfiznivé ovlivnéno
jednorocni aplikaci lososiho kalcitoninu.
Ve 21 letech pfi autohavarii utrpéla frakturu
levého femuru (zlomen byl i hfeb).
Vyména hfebu byla provedena na
ortopedické klinice FN v Motole. Obr. 10a,
b dokumentuje schopnost chiize 22 leté
pacientky a nejcastéji uzivany stereotyp
pohybu - "chlize lidoopa" s odlehéenim
patefe a kyCelnich kloubll. V tomto véku
neudavala bolesti zad a dolnich koncetin,
deformita péatefe byla fixovand, levy femur
kratsi, v levém kycelnim kloubu byla 10
stupriova flekéné addukeni kontraktura a
zevni rotace. Flexe v kyclich aktivné do
120 stupiid, v pravém kycelnim kloubu
nebyly omezeny ostatni slozky pohybu.
Aktivni pohyblivost v kolennich a
hlezennich kloubech byla v neomezeném
rozsahu. Na RTG péanve a kycli ve 22 letech
je patrna fixovana sinistrokonvexni
lordoskoliéza patere, osteopordza, spravna
centrace hlavic a protruse acetabul do
panve. Proximalni konce Kiintscherovych
hiebl neomezuji pohyb v kycelnich
kloubech, hieby nejsou uvolnény - obr. 11.

Zaver: v kasuistice je demonstrovan
pfipad I11. typu Ol (klasifikace dle Sillence
z roku 1979), ktery byl poprvé
diagnostikovan v CSSR v roce 1985 (10 -
Mafik et al. 1985). Genealogické vySetfeni
provedené do 4. generace vyloucilo stejné
postiZeni v rodiné. Syndrom osteogenesis
imperfecta typ Ill podle Sillence vznikl
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Obr. 3a, b. Savlovita deformitatibie v pfedozadni a bogné projekci ve 13 letech.

Obr. 4. Stav po segmentarni osteotomii pravé tibie a ndsledné korekéni osteotomii proximalni tibie.

Obr. 5. Deformita obou femur( tvaru pastyiské hole.

Obr. 6. Stav po segmentarni osteotomii levého femuru s nitrodfefiovou fixaci 2 Kirschnerovymi draty provedené
ve 14 letech.
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Obr. 7a, b. Kosténa konzolidace segmentarnich osteotomii obou femur( provedenych ve véku 14 a 14,5 roku.

Obr. 7¢, d. RTG obou bércd v obou projekcich. Stav po nasledné korekéni osteotomii provedené na proximalni a
distalni tibii vpravo.
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Obr. 8a, b. Kyfoskoliosa a platyspondylie v pfedozadni projekci, v bocné projekci bikonkavni “rybi” obratle.
Obr. 8c. RTG levé ruky a zapésti v predozadni projekci ve 14,5 roku.
Obr. 9a, b, c. Stav po operacich dolnich kongetin ve véku 16 let.
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jako Cerstva dominantni mutace u starSich
rodi¢. V 8 letech pro deformity DK po
opakovanych frakturach prestala chodit.
Od 13 do 21 let prodélala 7 operaci dolnich
koncetin. V 16 letech byla zavedena lé¢ba
hypertenze. V 17 letech byla 1 rok lé¢ena
kalcitoninem a dalSimi kalciotropnimi léky.
Diky operacnimu a komplexnimu léceni se
pacientka opét postavila na vlastni nohy,
vystudovala stfedni ekonomickou Skolu v
Brné a je mobilni na kréatké vzdalenosti, coz
ji umoZzfuje uZzivat vlastni specialné
upraveny automobil a samostatné cestovat
s pomoci invalidniho mechanického
voziku. Deformity hrudniku, patefe, panve
a dolnich kongetin v dospélosti jsou
rozhodujici pro kardiopulmonalni
kompenzaci, schopnost chiize a tim pro
Zivotni progndzu. Metodou Ié¢ebné volby
pro dospélou pacientku je jednak
monitorované leceni kalciotropnimi léky a
jednak komplexni cvicebni program, ktery
by mél obsahovat protahovaci cviky, prvky
aerobiku, posilovani, pfipadné néktery
vhodny sport (napf. plavani, jizda na
tfikolce aj.), jehoz cilem je zachovat
pohvblivost a télesnou zdatnost po cg!iy

Obr. 11. RTG panve a ky¢li ve 22 letech -
lordoskoli6za patefe, osteoporéza, protruze acetabul
do panve. Stav po nitrodieriové fixaci femurd
Kintscherovymi hreby.

ZAVER

Ukazuje se, ze Ol zahrnuje "rodinu"
podobnych chorob zpdsobenou mnoha
rliznymi bodovymi mutacemi bez ohledu
na vySe popsané specifické typy a
podskupiny. Mazura et al. (17 - 2000) v
pilotni molekularné genetické studii
analyzovali 15 pfipadl osteogenesis
imperfecta. Stejnd mutace byla
diagnostikovana u pacientd s rdiznymi typy
Ol diagnostikovanymi podle Sillence et al.
(22 -1979). V krevnim vzorku €eské divky
s tézkym atypickym Kklinicko-
radiologickym nélezem Ol urcili novou
mutaci. Jednalo se o malou inserci (CCGT)
v exonu 30 COL1AL genu, ktera je odliSna
od popsanych malych inserci v ,,Cardiff
Mutation Database“. Nalez uvedené malé
inserce podporuje nazor, ze Ol je velmi
heterogenni syndrom s dosud nejasnou
etiopatogenezou a Ze vztah genotypu a
fenotypu u syndromu Ol je velmi slozity.
Existuje dosud mnoho nosologickych
jednotek OI, u kterych nebyl zékladni
molekularni defekt rozpoznan a na druhé
strané se vyskytuji pfipady Ol, kde zjisténa
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mutace nevysvétluje tézky klinicko-
radiologicky ndalez, a proto lze
pfedpokladat jiné dosud neznamé COL1A1
nebo COL1A2 mutace Ci jiné genové
zmény. Klinicka variabilita syndromu Ol a
velké mnozstvi popsanych genovych
mutaci (18 - Nuytinck et al 1996, 20 - Sainz
et al. 1999, 21 - Schwartze et al. 1999)
vyZaduje pro stanoveni presné etiologické
diagn6zy vyuziti vSech dostupnych
vySetfovacich metod (klinicko-
radiologickych, biochemickych,
denzitometrickych, histologickych,
histomorfometrickych, molekularné
genetickych aj.). Soucasné poznatky
ukazuji, Ze na vysledném fenotypu -
zavaznosti postizeni pojiva se kromé
mutaci kolagennich geni mohou podilet i
jiné genové mutace a interakce mezi
mutovanymi geny s rdznymi
extracelularnimi proteiny, a proto
identifikace molekularniho defektu je
nedostatecnd pro vysvétleni Kklinickych
charakteristik osteogenesis imperfecta (4 -
Cetta et al. 2000). V soucasné dobé
diagn6za Ol potvrzenad molekularné
genetickym vySetfenim ma vyznam pro
genetické poradenstvi v rodinach s
genetickou z&tézi. | pres raritni vyskyt je
celosvétové vénovana problematice Ol
zvysena pozornost jak odbornikd Iékard tak
informovanych rodicl, zdravotnikd i
vefejnosti prostfednictvim napf. "Brittle
Bone Societies". Tyto spole€nosti jsou
registrovany ve vyspélych zemich (napf.
USA, GB, Déansko, Némecko, Australie aj.)
jako charitativni organizace nebo nadace. V
roce 1998 byla v Ceské republice zaloZena
,»Spoleénost lidi malého vzrlstu -
Palecek*, kter4d se stala zastfeSujici
organizaci i pro postizené s osteogenesis
imperfecta. Centralizace postiZzenych do
specializovaného ambulantniho a

Ustavniho zafizeni, kde je komplexni péce
poskytovana "pod jednou stfechou”, je
velkou vyhodou. Po zruSeni
rehabilitatniho oddéleni v Kostelci nad
Cernymi lesy v roce 2000 bohuZel
specializované 10zkové zafizeni pro déti s
Ol v CR chybi.

Kazdé 3 roky se konaji mezinarodni
konference o osteogenesis imperfecta, kde
jsou prezentovany nové poznatky o
molekularni patologii, kostnim
metabolismu, biochemii kolagenu a jiné
vysledky z vyzkumu a léCeni tohoto
z4vazného heterogenniho postiZeni
pojivové tkané (napf. zkuSenosti s
cyklickym podavanim pamidronatu
/bifosfonat/ détem s tézkym typem OI /5 -
Glorieuxetal. 1998/).

Uginnost 1écby bifosfonaty u tézkych
typl Ol prokazal a publikoval v roce 2000
Glorieux (6 - Glorieux 2000). U nas
priznivé pdsobeni alendronatu na kostni
denzitu u 6 déti s Ol publikoval Bayer et al.
(1 - Bayer et al. 2002). Béhem jednorocni
IéCby nepozorovali Zadné nezédouci
Gcinky. NaSe pracovisté ma vice nez
desetileté zkuSenosti s podavanim
kalcitoninu détem s Ol od predSkolniho
véku, v poslednich letech u déti nad 10 let
zavadime léCeni alendronatem. Pribéh
lé€eni monitorujeme a modifikujeme podle
sledovanych markerd kostniho obratu (16 -
Marik et al. 2000). Nezaznamenali jsme
zadné vedlejsi nebo nezadouci G€inky jak u
dlouhodobé 1é¢by kalcitoninem, tak
alendronatem.
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2.6. JUVENILNI IDIOPATICKA
OSTEOPOROZA

Juvenilni idiopatickd osteopordza
(JIO) je heterogenni multifaktoridlni
onemocnéni (popisuji se jak sporadické
pfipady, tak familiarni vyskyt s AR i AD
dédi¢nosti), které v roce 1965
charakterizoval Dent a Friedman (2 - 1965)
jako specialni formu juvenilni osteoporozy
s akutnim zaCatkem v détstvi a sponténni
remisi.

Podle naSich zkuSenosti se JIO
vyskytuje témérF desetkrat méné Casto nez
osteogenesis imperfecta, fada pfipadd
zfejmé unikad genetické diagnostice (7 -
Mafik a Kuklik 1996).

V etiopatogenezi se uvaZuje o
suspektni vrozené tranzitorni dysfunkci
osteoblastli v obdobi rdstové akcelerace v
détstvi a zejména v puberté. Hromadi se
dikazy, které svéd¢i o kombinaci
genetickych faktorli a faktor(l zevniho
prostredi. V akutni fazi se zjiSt'uje negativni
kalciova bilance (3 - Hou a Wang 1995) a
nizké hladiny 1,25-dihydroxyvitaminu D v
plasmé (10 - Saggese et al. 1991).
Prokézana zvySend osteoblasticka ¢innost
u nasich pacientd s Ol i 1JO vlivem terapie
kalcitoninem napovida etiopatogenetické
pribuznosti obou syndromti (6 - Mafik et al.
1995, 7 - Mafik a Kuklik 1996). V soucasné
dobé molekulérni patogeneze dosud nebyla
zjisténa (12 - Young 2002).

IQ je normalni, télesna vySka
primérna, ¢asto je zkracen trup v dlsledku
osteoporotickych deformit obratl(.

Klinické pFiznaky a prdbéh (11 -
Smith 1995, 7 - Marik a Kuklik 1996, 5 -
Kuklik a Mafik 1999): Prvni projevy se
uvadgji v Sirokém rozmezi 3 - 13 let,
nejCastéji 2 - 3 roky pFed pubertou.
NejCastéji se pozoruje abnormalni

antalgicka chiize pro bolesti nohou a
velkych kloubll dolnich kongetin nebo
bolesti zad, dochazi k deficitu predikované
vySky v dospélosti. Metafyzarni
mikrofraktury se uplatiuji pfi vzniku
valgdznich deformit kolennich kloubd
nebo varézni deformity humerd a krcki
femurd. Na RTG skeletu se prokazuji
metafyzarni fraktury zplsobené
minimalnim drazem, rzné vyjadiena
osteopenie, Ubytek trabekul spongiozy,
zeslabeni kortikalis kosti rukou, nohou a
dlouhych kosti nebo axialni osteopordza.
Na patefi se zjistuji zplostélé bikonkavni
obratle jako projev kompresivnich
zlomenin. Pé&nev byva srdcovité
deformovana néasledkem protruze acetabul.
Po puberté dochazi k spontdnnimu
vyhojeni osteopordzy (za 3 - 4 roky po
zaCatku onemocnéni), deformity jsou
trvalé.

Diagn6za syndromu JIO je diagndzou
per exclusionem, kdy diferencialné
diagnosticky musi byt vylouéeny vSechny
primarni i sekundarni metabolické
choroby, tj. vrozené metabolické choroby s
osteopor6zou, napf. homocysteinurie,
metylmalonickd acidémie, glykogendza
typ I, osteoporéza-pseudoglioma syndrom,
aj. Nékdy je obtizné odlisit I.A. a IV. Atyp
osteogenesis imperfecta. Osteopordza je
soucasti Turnerova, Loweho, okulo-
cerebro-rendlniho, Menkesova syndromu
aj. Odlisit je nutno i ziskané (negenetické)
osteopordzy napf. rendlni a malnutri¢ni
kfivice, prolongovanad imobilizace,
leukémie a jiné malobunécné tumory,
histiocytarni medularni retikulocytoza,
hyperparatyreoidismus, Cushingova
choroba, hypertyreoidismus, transientni
osteoporb6za, osteoporGza pf¥i
kortikoterapii, pankreatitidé a téZkych
chronickych jaternich chorobach aj. (4 -
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Kozlowski a Beighton 1995).

LécCeni: Medikamentézni
monitorované IéCeni (8 - Mafik et al. 2000,
9 - Proszynska et al. 1996) kalciotropnimi
léky (kalcium, magnesium, vitamin D3 /1 -
Bertelloni et al. 1992/, kalcitonin,
bifosfonaty aj.) v akutni fazi onemocnéni s
cilem normalizace markerl kostniho
metabolismu a kostni denzitometrie,
zmenSeni poCtu fraktur a prevence vzniku
deformit patefe a koncetin, ale i po remisi v
obdobi dospivani a dospélosti (zejména v
téhotenstvi) jako prevence komplikaci
postmenopauzalni a senilni osteopordzy.
Ve vsech stadiich onemocnéni je
individuIné indikované rehabilitacni,
ortotické nebo ortopedicko-chirurgické
IéCeni zlomenin.

Osobni zku$enost: 15 pfipadd (11
chlapct, 4 divky), operacni Iégeni bylo
provedeno u 2. Kalciotropnimi Iéky bylo
(je) 1é¢eno 8 pacientd.

Kasuistika 1: Juvenilni idiopaticka
osteopordza

Zdravy chlapec utrpél v 7 letech
zlomeninu predlokti. Do 17 let Zivota utrpél
okolo 20 zlomenin obou hornich koncetin,
nejcastéji meél uplnou i nedplnou frakturu
distalni metafyzy radia a diafyzy kosti
predlokti. V 15 letech zacal veslovat, od 16
let se vénoval spolecenskému tanci. PFi
padu na ruce v tanecnich kurzech si
zplsobil frakturu chirurgického krcku
obou humerdl s minimalni dislokaci. Po
Graze byl hospitalizovdn na détské
ortopedické klinice FN v Motole, kde byla
zhotovena specidlni fixace - oboustranny
Desaultllv obvaz, coZ zcela znemoznilo
jeho sobéstacnost. V 17 letech opét pfi padu
utrpél zlomeninu distalni metafyzy
pravého radia. Pro bolesti v zadech a
rentgenologicky prokazanou osteopordzu

péatefe byl znovu hospitalizovan a vySetfen
na ortopedické klinice FN v Motole. Chabé
drzeni téla s protrakci ramen a
akcentovanou Castecné fixovanou hrudni
kyfézou a neomezena pohyblivost patere je
dokumentovananaobr. 1a, b.

RTG snimek hrudni patefe v bocné
projekci je zobrazen na obr. 2a, b, kde byla
zjisténa zplostéla bikonkavni obratlova téla
Th5 az 9 s profidlou kresbou trdmciny a
zeslabenymi krycimi destickami. Nalez byl
suspektni z kompresivnich fraktur. V
bederni krajiné tvar obratlovych tél
pfipominal "rybi" obratle (tvar je
zplsobeny protrusi nucleus pulposus do
krycich desticek a obratlovych tél). Na
RTG snimku panve a kycli se prokazala
mirna protruse acetabul do panve,
oboustranné valgozita krékd femurd,
kostni struktura byla normalini.

Z diagnostickych ddvodd byla
provedena biopsie kostni tkané z lopaty
kosti kyc€elni po dvojim znaceni
tetracyklinem (preparat Ledermycin).
Histomorfometrickym vySetfenim byla
prokdzana vyrazna redukce objemu
kostnich tramcd spongiézy. Znamky
demineralizace ve smyslu osteomalacie se
nezjistily (Povysil). Pacient byl 9 mésicd
lécen kalcitoninem (2 x tydné aplikace 200
Ul i.m.), ionizovanym Kkalciem a
vitaminem D3 s dobrym efektem - Gstup
bolesti zad byl koncem 1. mésice IéCeni.
LéCeni bylo laboratorné monitorovano.
Dalsi fraktury jiZ neutrpél.

Zaveér: az v 17 letech byla stanovena
diagnéza JIO, kterd byla potvrzena i
histologickym a histomorfometrickym
vySetfenim. Pacient nebyl uznan schopnym
vykonu vojenské zakladni sluzby.
Genealogickym vySetfenim bylo zjisténo,
Ze se jednd o sporadicky pfipad v
rodokmenu. Matka trpi hypertenzi stejné
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Obr. 1a, b. Sedmnéctilety chlapec s JIO ma zachovanou
normalni pohyblivost patere.

Obr. 2a, b. RTG snimky hrudni péatefe v bocné projekci ve
stejném véku dokumentuji zplostéla bikonkavni obratlova téla
Th5-9.
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jako jeji sourozenci a jeji matka. Otec méa
pravdépodobné ziskanou kataraktu,
protoZe pracoval jako svarec. V dalSi rodiné
nebyl zjistén vyskyt zavaznych geneticky
podminénych onemocnéni. Pro pacienta je
indikovano komplexni Iéceni
monitorované vySetfovanim kostniho
obratu a kostni denzitometrii i v dospélosti.

Kasuistika 2: Juvenilni idiopaticka
osteopordza

Proband, ktery pochazel z 1.
fyziologické gravidity zdravé matky, utrpél
v détstvi opakované zlomeniny obou
predlokti a prstd rukou, 2x zlomeninu
distalniho bérce bez dislokace, pro které
byl ambulantné [éen na ortopedické
klinice FDL UK v Praze 2 (Karlovo
namésti). V 11 a 12 letech byl
hospitalizovan a operacné léen pro
frakturu olecranon ulnae levého respektive
pravého lokte - obr. 3a, b, c. Obr. 3a
ukazuje zlomeninu zobcového vybézku
levého lokte v 11,5 letech, obr. 3b
zlomeninu zobcového vybézku pravé ulny
ve 12 letech a 2 mésicich. Na obr. 3c je stav
po osteosyntéze levého loketniho kloubu.
Obr. 4. fenotyp chlapce 11,5 letech. Na
zékladé "triady" priznakG opakované
zlomeniny, namodralé skléry a kloubni
hypermobilita byla stanovena diagnéza
osteogenesis imperfecta tarda. Na RTG
hornich koncetin byl zjistén gracilni skelet
a osteopenie, na RTG lebky v bocné
projekci nebyla prokazana ossa suturarum,
kalva byla zesilena parietalng, v oblasti
koronérniho Svu skleréza. Sella turcica a
spodina lebni bylabez odchylek.

AZ ve 28 letech se dostavil pro bolesti v
zadech (v torakolumbalni krajin€) na
vySetfeni do Ambulantniho centra pro vady
pohybového aparatu v Praze 3. Rekreacné
se zabyva kulturistikou. Klinické vySetfeni:

Télesnd vyska 188 cm, 88 kg, drZeni téla
dobré, dobfe vyvinuty svalovy korzet
trupu, pater se rozviji ve vSech slozkach
pohybu bez omezeni, extenze v hrudni
krajing je plynuld, nezjistény funkéni
blokady pfi rotacich. V kolennich a
loketnich kloubech hyperextenze do 10
stupiid, ve stoje je fyziologicka osa dolnich
koncetin. Drfep provede s dosednutim,
zveda se bez obtizi. Wsetfenim marker(
kostniho obratu (kalcitonin a kostni
izoenzym alkalické fosfatazy v séru
krevnim, mocovy pyridinolin a
deoxypyridinolin) se nezjistila odchylka
kostniho metabolismus. Podogramy
prokazaly pfiéné plochonozi 2. - 3. stupné
jako projev vrozené kloubni hyperlaxicity -
obr. 5.

Obr. 6a zobrazuje kyfotizaci kréni
lordézy. Obratlova téla nejsou sniZzend ani
deformovand. Obr. 6b, ¢ ukazuje RTG
hrudni patefe v pfedozadni a bo¢né projekci
vleZe: patef se velmi mirné vybocuje v
hrudni krajiné doprava, v bederni doleva,
obratle jsou bikonkavni, znacné zplostélé,
télo obratle Th12 mé klinovity tvar, obratel
L1 je také bikonkavné deformovén. Je
patrnd osteopor6za hrudni, ale i bederni
péatefe - obr. 6d.

Obr. 7. RTG ky¢li v axialni projekci
ukazuje mirnou protruzi acetabul, vyrazné
zuzené kloubni Stérbiny a okrajové
osteofyty hlavic — 2. stadium koxartrozy
(podle Kellgrena a Lawrence). Postaveni v
kyCelnich kloubech neni poru3ené, hlavice
jsou spravné centrované a dostatecné
zastfeSené acetabuly.

Obr. 8. Na RTG ruky je patrna
demineralizace, Uzké tramecky spongiozy,
nepravidelné proridla struktura karpalnich
kistek, tenké diafyzy metakarpd a Gzka
kortikalis.

Zaveér: v rstovém obdobi byl chlapec
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Obr. 3a, b. Zlomeninaolecranon ulnae levého lokte v 11 letech a pravého lokte v 12 letech.
Obr. 3c. Stav po osteosyntéze levého lokte.

Obr. 4. Fenotyp chlapce v 11,5 letech - namodralé skléry a kloubni hypermobilita vedly k podezieni na
osteogenesis imperfecta tarda.
Obr. 5. PFi¢né plochonoZi 2. - 3. stupné v dlisledku kloubni a vazové hyperlaxity.
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Obr. 6a. RTG snimek kréni patefe v bocné projekci vsedé ve véku 28 let.
Obr 6b, c. RTG hrudni pétefe v pfedozadni a bocné projekci vleze. Bikonkavni zplostélé obratle.
Obr 6 d. RTG bedeni patefe v bocné projekci vleze - osteoporoza.

Obr. 7. RTG ky¢li v axialni projekci - zGzené kloubni $térbiny, retroverze kréki a okrajové osteofyty hlavic obou
femurd - 28 let.
Obr. 8. Nasnimku pravé ruky jsou rentgenologické zndmky osteoporézy.
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lécen pro vice nez 20 zlomenin, postiZzeny
byly prevaZzne prsty rukou a predlokti,
utrpel i frakturu distalni metafyzy obou tibii
pri sportovani. Genealogickym vySetrenim
bylo zjisteno, Ze se jednd o sporadicky
pripad v rodine. Klinicko-radiologicky
nalez spada jak do obrazu osteogenesis
imperfecta (lehky typ) tak syndromu
juvenilni idiopatické osteopor6zy. Prubeh
onemocneni, lokalizace zlomenin a RTG
obraz (naRTG lebky v bocné projekci ve 12
letech se neprokézala ossa suturarum) nas
vedl k diagndze JIO. Overeni genetické
diagnézy bude mozné v blizké budoucnosti
molekularne genetickym vySetrenim.
Somaticky i funkcni nalez pohybového
aparatu mladého muze je v mezich Sirsi
normy zrejme diky sportovani od detstvi.
Jiz ve 28 letech se projevily bolesti v
zédech a byly prokazany deformity obratlu,
spondylartréza, ale i koxartréza ve 2.
stadiu. Bolesti v zadech odeznely po
snizeni sportovni zateZze. Nadale je
indikovana kazdodenni LTV zamerena na
udrzeni rozsahu pohybu pétere a nosnych
kloubu DK a na udrzeni svalového korzetu
trupu. Indikované je i opakované
komplexni lazenskeé Iéceni. Predpoklada se
dlouhodoba dispenzarizace pacienta vcetne
monitorovani kostni denzity a kostniho
obratu.

ZAVER

Obe kasuisticka sdeleni demonstruji
nalezy na skeletu u mladych dospelych,
kteri nebyli v obdobi rustu léceni
modernimi kalciotropnimi 1éky. Oba
pacienti v obdobi puberty a adolescence
sportovali, coZz priznive ovlivnilo vyvoj
jejich muskulatury i skeletu. U dalSich 5
Iécenych pacientu s JIO v rustovém obdobi

(2 sourozenci a 3 sporadicky se vyskytujici
pripady) jsme prokazali signifikantni
zvyseni osteoblastické aktivity v prubehu
léceni kalcitoninem a vitaminem D3.
Markery osteoresorpce se pohybovaly na
horni hranici normy nebo byly mirne
zvySeny. U 3 dospivajicich pacientu se
kostni obrat normalizoval. Kostni
denzitometrie prokazala u deti Ubytek
kostniho mineralu, ktery svedcil pro
osteopordzu nebo osteopenii.

Cast postizenych JIO patri velmi
pravdepodobne do Sir§iho okruhu
syndromu vrozené kostni lomivosti
(osteogenesis imperfecta) s familidrnim
nakupenim. Autor doporucuje uzivat ndzev
syndrom JIO, ktery Iépe vystihuje
heterogenni etiologii.

U kompresivnich fraktur patere s
kyfotizaci se osvedcila reklinacni trupova
ortéza (typ Cheneau nebo DKTO dle
Cerného). Vcasna diagnéza syndromu JIO
a odborne vedena terapie medikament6zni
(monitorované léceni kalciotropnimi léky),
rehabilitacni a ortopedicka (ortotické
oSetreni, operacni léceni zlomenin jen
vyjimecne) s cilem dosahnout optimalni
peak bone mass vede k minimalizaci
nasledku (deformit patere a koncetin,
osteoartrézy a spondylartréozy) v
dospelosti.
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2.7. HYPOFOSFATEMICKA
KRIVICE

Rachitida oznacuje poruSenou
mineralizaci a dezorganizaci rlstové
chrupavky, kterd se projevuje v obdobi
rastu rGzné biomechanicky zavaznymi
deformitami skeletu. Osteomalacie je
nedostateCnd mineralizace spongidzy a
kompakty, kterd se vyskytuje po skonceni
rGstu v adolescentnim véku i v dospélosti.
Hypofosfatemickou krivici (HypK) odlisil
od deficitni kfivice kojencti Albright et al. v
roce 1937 (1). V pisemnictvi je HypK
zn&dmé také jako hypofosfatemicka vitamin
D rezistentni kFivice, familidrni
hypofosfatemie, fosfatovy diabetes a je
nejCastéji se vyskytujici formou vitamin D-
rezistentni kfivice (VDRR). Nové ovéfena
frekvence se uvadi 1 : 20 000 - 25 000 Zivé
narozenych déti.

Dédicnost je XLD, tj. gonosomalné
dominantni vdzand na X chromosom s
Uplnou penetranci hypofosfatemie.
Dévcata jsou dvakrat Castéji postizena nez
chlapci, ale pouze u &asti heterozygot
Zenského pohlavi se projevi Gplny syndrom
VDRR. PostiZeni kostry je vZdy mirngjsi
neZz u hemizygotd muZského pohlavi.
Choroba se manifestuje u vSech dcer
postizeného muze, vSichni synové jsou
zdrévi. Zeny s HypK maji 1/2 syn(i a 1/2
dcer postizenych. Ojedinéle byly popsany
rodiny s AD (i AR) dédicnosti. AR
dédi¢nost je znaméa u Kkfivice
pseudodeficitni, rendlni a jinych
metabolickych typ( (5 - Mafik 1986).

Etiopatogeneze: zakladni defekt
spoCiva v poruSe reabsorpce fosfatu v
proximalnim tubulu ledvin a pFfeméné
25(0OH)D na 1,25(0OH),D. U castéjsi X-
vazané formy HypK byl na kratkém
raménku X chromosomu lokalizovan (v

pozici Xp22.2 - p22.1) genovy defekt PEX
(PHEX), v némzZ bylo identifikovano vice
nez 90 rdznych mutaci. PEX obsahuje 22
exond a koduje Gast proteinu s katalytickou
aktivitou (XLinked hypophosphatemia
protein), ktery vede zatim neobjasnénym
zplisobem k vrozené poruse fosfatového
transportu v proximalnim tubulu ledvin, z
¢ehoz vyplyva ztrata fosfatu a
hypofosfatémie. PFesna Gloha prislusnych
genli ve fosfatové homeostaze je dosud
nejasna. UvazZuje se, Ze tyto zmény jsou
vyvolany cirkulujicim fosfaturickym
faktorem. Pravdépodobnd je téZ snizena
aktivita lalfa-25(OH)D-hydroldzy v
ledvindch a nedostate¢na funkéni
schopnost osteoblastll a osteocytd (2 -
Glorieux 1991). Hladina 1,25(0OH),2D v
séru neni pres vyraznou hypofosfatémii
zvysena. Jedna se 0 kombinovanou poruchu
fosfatové zpétné resorpce a regulace
vymeény latkové vitaminu D, nejasné
priciny. SniZeni zpétné resorpce renélniho
fosfatu plsobi viceméné vyraznou
hypofosfatémii, kterd vede snizenim
kalciofosfatovych produktd v séru k
rachitidé nebo osteomalacii (3 - Kruse
1992). U vzacné autosomalné dominantni
formy HypK byly identifikovany mutace v
relativné malém genu FGF23, ktery
obsahuje 3 exony urCené ke koédovani
proteinu, skladajiciho se z 251
aminokyselin. Skutecnost, Ze fibroblastovy
rGstovy faktor hraje ddleZitou regulagni
Ulohu v bunétné signalizaci spolu s
pozorovanim produkce "phosphatoninu”
(faktor, ktery inhibuje rendini transport
fosfatu a zplsobuje osteomalacii)
nékterymi tumory, vedla k domnénce, Ze
pozorované mutace ve FGF23 mohou
vykazat jakysi ziskany funkéni efekt (9 -
Young 2002).

Klinické priznaky (5 - Mafik 1986, 4 -
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Kutilek et al. 1998, 2 - Glorieux 1991), se
objevuji mezi 6. - 12. mésicem véku, kdy se
pozoruji skeletdlni a zubni zmény. Postava
je kratka, dolni segment zkraceny, vznikaji
genua vara (v pripadech poruchy
kalciofosfatového metabolismu v 1. roce
Zivota), vyjimecné genua valga (v
pfipadech kdy kfivice vznika po 2. roce i v
pozdéjSim véku). Pozdéji se na hrudniku se
vytvaii rachiticky rlZenec, Harrisonova
ryha, coz jsou typické priznaky pro deficitni
kFivici kojencl. Metafyzy dlouhych kosti
jsou rozsifené (zejména zapésti a kotniky),
Celo je klenuté, nekonstantné vznika
dolichocefalickd lebka jako nasledek
kraniosynostozy Sipového Svu. Zuby se
opozdéné profezavaji, pravidelné se
vyskytuje hypoplazie zubni skloviny, trvalé
zuby predCasné vypadavaji, Casté jsou
peridentalni abscesy. Na rozdil od deficitni
kfivice neni pfitomna svalovad slabost,
tetanie ani kreCe (7 - Rasmussen a
Tenenhouse 1995). DuSevni vyvoj neni
chorobou poskozen (I1Q je normalni), vyska
v dospélosti je v rozmezi 130 - 160 cm,
rachitické zmény mohou byt prekazkou
spontanniho porodu.

RTG zmény ukazuji, Ze se jednd o
metafyzarni KD. Zjistuje se profidla a
odlisnd trabekuldrni struktura v
pohérkovité rozSifenych metafyzach
dlouhych kosti, lopatach kycelnich kosti i
obratlovych télech, slaba kortikalis,
tubularni  tvar dlouhych Kkosti, varosni
deformity a malpozice velkych kloubli DK,
zesileni kortikalis na konkavité, osteopenie.
Na lebce se prokazuje rozSireni a sklerdza
vl lebnich, nékdy se pozoruji impresiones
gyrorum et juxa cerebralia. U dospélych se
prokazuji Looserovy zoOny, nedplné
fraktury nebo pseudofraktury a
generalizovana osteoskler6za. Hrboly a
drsnatiny jsou zvétSeny (entesopathie).

Patef je Casto skoliotickd, dochazi k
osifikaci a kostni formaci ligamentum
flavum, coZz mdZe byt pficinou stendzy
patefniho kanalu, pozoruji se osifikace
ligamentum interspinosum i flze
intervertebralnich kloub( obratl(i.

Hlavnim biochemickym symptomem
jsou niZ8i hodnoty fostatu v séru vztazené k
véku - zvlasté s ohledem na glomerularni
filtraci, které se mohou prokazat v prvych
mésicich Zivota. Hypofosfatémie nemusi
byt pfitomna po 6 mésici Zivota. V krevnim
séru se zjiStuje mirné zvySeni celkové
alkalické fosfatazy (ALP) a vyrazné
kostniho isoenzymu ALP, hodnota kalcia je
normalni nebo mirné sniZzena, v moci se
zjistuje hyperfosfaturie nékdy i glykosurie.
Popisuje se i defekt gastrointestindlni
absorpce vapniku a fosforu. Aminoacidurie
nebyva soucasti HypK (3 - Kruse 1992).

Histologicky se zjiStuje nalez akutni
rachitis. Typické zmény byvaji na Zebrech a
metafyzach blizkych kolenu a vzdalenych
lokti. Pozoruje se porucha enchondralni
osifikace se zanikem provizorniho
zvapenaténi a silnym zdufenim osifikacni
zény. Porucha periostalni a endostalni
osifikace se projevuje tvorbou osteoidnich
lemd a rachitickych osteofytl (6 - Mafik a
Kuklik 1994).

Diferencialné diagnosticky je tfeba
odlisit jednak jiné formy kfivice napf.
hypokalcemické vitamin D-deficitni
kFivice, pseudodeficitni kfivice, vitamin D-
dependentni kfivice I. a Il. typu, renalni
osteodystrofii, Loweho
okulocerebrorenalni syndrom, renalni
Fanconiho syndrom, tubularni acidézu,
cistindzu, hypofosfatemické onkogenni
kfivice aj. a jednak metafyzarni
chondrodysplazie zvlasté typ Schmid.
Diferencidlni diagnéza zavisi na
biochemickych nalezech (3 - Kruse 1992).
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LeCeni je substituéni od stanoveni
diagnézy po cely Zivot s cilem zabrénit
osteomalatickym zménam skeletu a
spocivd v podavani fosfatu (Phosphore
Sandoz thl. eff. nebo Neutra-Phos plv.) v
davce 1 az vice gramd denng, kterd se
rozdéluje do 4 - 6 davek a kalcitriolu (nap¥.
dihydrotachysterol, u nés je dostupny
Rocaltrol tbl.) v davce 40 - 60 ng/kg/den
jako prevence sekundéarniho
hyperparathyreoidismu (4 - Kutilek et al.
1998). Adekvatni lécba zabrani tézSim
kostnim deformitdm a stimuluje télesny
vzrlst. V puberté se dostavi takika normalni
rlstovy spurt, ktery ale nenahradi opoZdéni
rlstu z predchozich let (8 - Steendijk a
Hanspir 1992). PFi lé€eni je nutné
opakované kontrolovat fosfatémii,
kalcémii, sérovou aktivitu ALP, fosfaturii a
kalciurii, abychom zabrénily nezadoucim
aginklm 1é¢by, kam patfi nefrokalcindza,
nefrolitidza a terciarni hyperparatyredza.

Soucasti medikamentdzni terapie je
ortotické 1éceni varosnich (valgosnich)
deformit dlouhych kosti dolnich koncetin v
predskolnim véku ortézami s dynamickym
predpétim (podle Mafika). Valgézni nebo
vardzni deformity kolennich kloub( po 12.
roce véku jsou indikovany k medialni
respektive lateralni epifyzeodéze distalnich
femur( a proximalnich tibif. Varozitu krék(
femurd lze korigovat epifyzeodézou
velkych trochanterd. U biomechanicky
zédvaznych deformit se neobejdeme bez
chirurgické korekce zakfiveni diafyz
femurd a tibii segmentarnimi (viceCetnymi)
osteotomiemi se soucasnou korekci
malpozice velkych kloubl dolnich
konCetin. Cilem ortotického i operacniho
IéCeni je korekce poruSené
biomechanického osy dolnich koncetin (6 -
Mafik a Kuklik 1994).

Osobni zkusenost: 15 pripadl (5
chlapc(, 10 divek/Zen), vsichni jsou léGeni
kalciotropnimi léky, operacni korekce byla
provedena dosud u 7 pacientd.

Kasuistika:
kFivice

Proband pochdzi z 5. gravidity matky
(2 starSi déti jsou zdravé, 2x spontanni
abortus ve 3. mésici téhotenstvi). Priibéh
téhotenstvi byl normalni. Porod byl
spontanni  zahlavim, porodni hmotnost
4200 g, délka 56 cm, nebyl kfiSen, normalni
poporodni adaptace, dobfe prospival. V 1.
roce byl tfikrat parenteralné aplikovan
vitamin D forte (300 000 UI), pak jesté
uzival Infadin kapky v preventivni davce.
RTG kycli v 1. roce Zivota byl v normé. Od
5. mésice do 2 let se 1éCil pro opakované
respirani infekty a byl nékolikrat
hospitalizovan. Byla provedena
adenotomie atonsilektomie.

Od 3 let rodice pozorovali varozni
zakfiveni dolnich koncetin. V 6 letech byl
poprvé vySetfen v Ambulantnim Centru pro
vady pohybového apardtu v Praze. Na
zékladé klinicko- radiologického a
laboratorniho vySetfeni (zvySeni celkové
ALP a kostniho izoenzymu ALP, sniZeni
anorganického fosforu, trojnésobné
zvySeni mocového pyridinolinu a
deoxypyridinolinu) byla stanovena
diagn6za HypK, ktera byla pfFi
genealogickém vysSetfeni zjisténa i u matky
ditéte (vySka 154 cm), jeji sestry (vyska 157
cm), syna sestry matky a matky obou
postizenych sester (vySka 155 cm). V 7
letech byla zavedena léCba kalcitriolem
(Rocaltrol thl. 4 0,25 ug) a anorganickym
fosforem (Phosphore Sandoz tbl. eff. & 750
mg)

Hypofosfatemicka

bbr. la,b,c,d. Fenotyp chlapce v 7
letech. Chlapec si stéZoval na bolesti DK pfi
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Obr. 1a, b, c. Fenotyp chlapce v 7 letech - interkondylarni vzdalenost ve stoje 12 cm, malpozice velkych kloubd
dolnich koncetin.

Obr. le, f. RTG snimek dolnich koncetin v
predozadni projekci ve stoje - pohéarkovité rozsifené
metafyzy, tubularni tvar a rozsifeni kortikalis na
konkavni strané diafyz.
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delsi chuzi, kterd byla kolébava, napadna
byla zevni torse kolennich kloubu,
anterolateralni zakriveni femuru, varozita
bércu s maximem v distalni ctvrtine, kde
bylo i mirné ventralni zakriveni diafyz obou
tibif, interkondylarni vzdalenost ve stoje
byla 12 cm. Biomechanicky zéavazné
zakriveni (a malpozice velkych kloubu) je
dokumentovano na RTG snimku DK v AP
projekci ve stoje, kde jsou zobrazeny
typické poharkovite rozSirené metafyzy v
oblasti kolennich kloubu a népadne
rozSirené zony provizorniho zvapenateni,
tubularni tvar dlouhych kosti a zesileni
kortikalis na konkavite tibii vlivem
ohybovychsil - obr. 1e, f.

Medikament6zni lécbou, ktera byla
konzultovdna na Kilinice detského a
dorostoveho lékarstvi 1. LF UK v Praze,
byla dosaZena castecna kompenzace
kalciofosfatového metabolismu. V 7 letech
a 8 mesicich byla provedena operace pravé
DK (korekcni segmentarni osteotomie
femuru i bérce s nitrodrenovou fixaci podle
Kintschera). Plne zatezoval pravou DK 3
mesice po operaci - obr. 2a,b. V 8 letech a4
mesicich byl stejny vykon proveden na levé
DK, soucasne byly extrahovany hreby z
pravého femuru a pravé tibie - obr. 3a.
Pacient byl mobilizovan za 1 mesic po
operaci pomoci individualne zhotovené
ortézy s kolennim kloubem obr. 3b. Pro
varozitu v oblasti proximalni tibie vpravo
byla zavedena lécha pres noc ortézou s
vysokym ohybovym predpetim.

Obr. 4. Histologické vySetreni kostni
tkane z proximalni metafyzy levé tibie
ukézalo rozSirené neosifikované osteoidni
lemy na trameccich spongiézy, coz je
typicky obraz osteomalacie (C. Povysil).
WWysSetreni markeru kostniho metabolismu
opakovane potvrdilo nedostatechou
kompenzaci obou fazi kostniho obratu

(zvySeni celkové ALP i kostniho
izoenzymu ALP v séru krevnim, zvySeni
mocového pyridinolinu a
deoxypyridinolinu). Hypofosfatémie byla
zjiStovana i pres suplementaci fosfatu. Na
doporuceni Kliniky detského a dorostového
lékarstvi 1. LF UK v Praze (J. Zeman) byly
zvySeny davky Rocaltrolu na 3x denne 1
tableta a Phosphore Sandoz na 6x denne Y4
tablety.

Vzhledem k rezidualni zevni rotaci a
progresi varozity v krajine pravého
kolenniho kloubu byla v 11 letech
provedena suprakondylickd valgizacni
osteotomie femuru a zevne derotacni
osteotomie proximalniho bérce. Vysledek
operacniho léceniv 11 letech a5 mesicich je
dokumentovan na obr. 5a, b, c. Drep
provedl bez obtizi, chuze zustala kolébavav
dusledku insuficience glutealnich svalu pri
varozite a zkraceni krcku femuru (velké
trochantery jsou v pozici C), byl schopen
chuze po patach i Spickach (mirne omezena
extenze palce pravé nohy pri frustni paréze
povrchni vetve peronedlniho nervu). Kostra
byla robustni, trup relativne dlouhy,
absolutne Uzka ramena (-2, 6 SD), vysoce
vyznamne zkracené koncetiny: DK -2,8
SD, HK - 1,7 SD. Vyska 134 cm byla pod
normou (-1,7 SD), hmotnost 41,5 kg
svedcila pro nadvdhu mezi 75. - 90.
percentilem. Kumulace tuku zvl&ste na
hyzdich. Predikce vySky v dospelosti se
odhaduje kolem 165 cm.

Zaver: prezentovany klinicky pripad
ukézal komplexni léceni chlapce s HypK,
které zahrnovalo i rehabilitacni lécbu
ambulantni a Ustavni. Cilem léceni je
vyresit biomechanicky zavazné deformity
DK jiz v obdobi rustu. Ortotické léceni
varozity bércu je Ucinné zejména po
provedeni resekce segmentu diafyzy fibuly
v distélni 1/4. Indikaci k této jednoduché (a
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Obr. 2a, b. TFi mésice po operaci chlapec pIné zatézuje pravou dolni kon€etinu. Narovnani zakfiveného femuru
atibie vedlo k relativnimu prodlouZzeni pravé dolni koncetiny 0 2 cm.

Obr. 3a, b. Stav po segmentarni
osteotomii levého femuru a tibie a
nitrodfenové osteosyntéze dle
Kintschera, ktera byla provedena v 8
letech a 4 mésicich. Jeden mésic po
operacijizplné zatéZuje s ortézou.

168



Obr. 4. Histologické vySetfeni kostni tkané proximalni metafyzy levé tibie
- neosifikované Siroké osteoidni lemy na trameccich spongidzy prokazaly
osteomalacii (C. Povysil).

Obr. 53, b, c. Vysledek komplexniho 1é¢eni v 11 letech a 5 mésicich -
vyrovnani varozity i malpozice velkych kloubd doInich koncetin.
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bezpecné) operaci je rentgenologicky
prokézany "“prerust” fibul. Vnitrni torsi
bércu lze UspeSne korigovat
modifikovanymi Beckerovymi ortézami s
pruzinovym predpetim. U dospelych
pacientu jsme se setkali s vyznamnym
opozdenym hojenim korekcnich
osteotomii (u matky probanda a sestry jeho
matky). Pricinou je velmi pravdepodobne
nekompenzovany (subkompenzovany)
kostni metabolismus.

ZAVER

Jedine trvald celoZivotni laboratorne
monitorovana lécba kalciotropnimi Iéky
zabrani osteomalatickym zmendm i
nezadoucim dcinkum medikamentdézni
terapie (predevsim nefrokalcindze).
Predpoklada se, Ze biomechanické zlepSeni
zatezové Kkapacity rustovych chrupavek
dlouhych kosti dolnich koncetin se
uplatnuje jako stimulacni efekt pro rust
kosti spolu s jiz uvedenou vyvazenou
substitucni lécbou, ktera se stala nezbytnou
soucasti UspeSné chirurgické i ortotické
korekce.
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2.8. EXOSTOZOVA CHOROBA

Exostézova choroba (ECH) je
vysledkem vyvojové poruchy epifyzarni
chrupavky. V literatufe se uvadi synonymni
ndzvy multiple cartilaginous exostoses,
diafyzarni aklazie, exost6zové
chondrodysplazie, juvenilni
osteokartilagin6zni exostdzy, které podle
Volkova mohou byt solitarni (tzv.
osteochondromy) nebo mnohocCetné,
zndmé téz jako hereditarni deformujici
kartilagindzni dysplazie (nézev pfijaty v
americke literatufe v roce 1917).

V 19. stoleti nékolik typickych pripadi
popsal Virchow (9 - 1876). Volkov (10 -
1972) uvedl, Ze ECH byla zjiSténa na
vykopanych kostrach neolitického muze a
lidoopa (Pithecanthropus). ECH je
nékterymi autory fazena mezi nadorlim
podobna onemocnéni kosti. Podle
Mezinarodni nomenklatury a Klasifikace
osteochondrodysplazii (12 - 1997) se
zarazuje do skupiny kostnich chorob s
dezorganizovanym vyvojem chrupavcitych
a fibrdznich slozek skeletu.
Dédicnost je AD se 100 % penetranci pro
muZe a mensi penetranci pro Zeny. WSSi
incidence a t&Z8i projevy ECH jsou u muzd.
V jedné rodiné je znacné variabilni
expresivita postizeni, 1/3 pfipadd se
vyskytuje sporadicky.

Frekvence vyskytu kolisg, v urcitych
lokalitach je vysoké a uvédise 1: 1000 zZivé
narozenych (nap¥. v Chamorros
/Mikronésie/ na ostrové Guam). Primérna
incidence se uvadi okolo 1 : 50 000 Zivé
narozenych déti.

Etiopatogneze: v nékterych rodinach
byla prokdzana vazba jednak na dlouhé
raménko 8. chromosomu (q23 - q24.13) ve
stejné oblasti jako trichorinofalangeélni
syndrom 2 (Langer-Giedion), jednak na 11.

chromosom (v pozici p11.2 - p12) a dale na
kradtké raménko 19. chromosomu.
Rozlisuji se geny EXT1, EXT2, které
koduji Exostosin-1 a Exostosin-2 a gen
EXT3 (jeho Uloha se zatim neznd). EXT1
gen se sklada z 11 exond, EXT2 z 15 exond.
Oba geny koduji transmembranové
glykoproteiny lokalizované v
endoplasmatickém retikulu. Tyto proteiny
spolu vytvéareji oligomericky komplex,
ktery plsobi jako glykosyltransferaza v
polymerizaci heparan sulfatu, coz je
ddlezita slozka glykosaminoglykant. GAG
jsou predevsim kofaktory signalové
transdukce, tj. procesu kterym buiiky
obdrzi instrukce - signaly, napf. k rlstu,
diferenciaci nebo migraci. Heterokomplex
EXT1/EXT2 vytvari mnohem vysSsi
glykosyltransferazovou aktivitu nez
samotné homokomplexy EXT1 nebo
EXT2. Proto EXT1 a EXT2 pUsobi jako
tumor-supresory, kde jejich kombinovany
proteinovy produkt ma negativni regulacni
Glohu na bunéény obrat. Studie exost6z od
pacientd s ECH odhalily ztratu
heterozygosity pro EXTL1. Z toho vyplyva
ztrata normalni alely, takze bunécné linie
ddvéad vznik klonovanym
osteochondromim, které obsahuji pouze
zdédéné mutované alely. DalSi maligni
transformace na osteochondrosarkom zcela
jisté obsahuje dalSi somaticky ziskané
mutacni pfihody souhlasné s
mnohostupfAovym konceptem
karcenogeneze (11 - Young 2002).
Genetické poradenstvi se zaklada na
AD dédicnosti s variabilni expresivitou. V
soucasné dobé Ize vyuzivat chromosomalni
analyzu v pfipadech mnohocetnych exostdz
sdruzenych napf. s mentalni retardaci
(delece 11p11.2-p12) nebo orofacialni
stigmatizaci (delece 8g24.11 - (24.33
zplsobuje syndrom Langer-Giedion).
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Specifickd mutacni analyza je pro klinickou
praxi zatim nedostupna (2 - Kuklik a Mafik
1999).

Klinické pFiznaky se projevuji
obvykle v prvnich 10 letech. Na koncich
dlouhych kosti se zjistuji mnohotné tuhé
vyristky, které jsou nékdy pfi palpaci
bolestivé. Byvaji téZ na Zebrech, lopatkach,
hfebenech kycCelnich kosti, zfidka na
klickach, sternu, dolni Celisti. Porusenym
rGstem dlouhych kosti dochazi k
asymetrickému zkraceni a zakfiveni
dlouhych kosti, ke kloubnim deformitam s
omezenim rozsahu pohybu. Casta a typicka
je ulnarni a volarni device ruky oznacovana
jako Madelungova deformita, zplisobena
poruchou rlstu distalniho konce ulny
ekchondromem (7 - Spranger etal. 1974, 3 -
Marik a Kuklik 1996). Analogicka porucha
rGstu vznikd nékdy na distalnim konci
fibuly a vede k biomechanicky zavazné
valgozité a instabilité horniho hlezenniho
kloubu.

RTG obraz je pro diagnézu
rozhodujici. Pozoruji se nepravidelné
rozSifené metafyzy s prisedlymi nebo
stopkovitymi vyrlstky, které sméfuji k
diafyzdm dlouhych kosti. Kostni struktura
uvnitf  exostdzy odpovida spongiéze a
pfimo prechdzi do spongidzy metafyzy.
Kompakta exostézy rovnéz prechazi
plynule v kompaktu dlouhé kosti. Na
vrcholu exostozy se nékdy prokazuje
bezstrukturny vépenaty stin, odpovidajici
kalcifikované chrupavcité Cepicce.
PostiZzené dlouhé kosti jsou €asto zkracene,
nékdy se prokazuje tibiofibularni nebo
radioulnarni synostéza (Castéji distalni),
kterd brani supinaci a pronaci predlokti.
Distalni konec ulny a proximalni konec
fibuly mdze byt zkraceny, rozsifeny nebo
pfihroceny. V kolennim a hlezennim
kloubu pak vznika valgézni deformita. Na

prstech rukou ¢i nohou se mdZe vytvorit
klinodaktylie nebo brachydaktylie.
Exostozy se vyskytuji i v plochych kostech,
vzacné na télech obratll a kiiZzové kosti.
Lokalizace kartilagin6znich exost6z byva
polyostoticka, polytopni a neni symetricka.
Nejcastéji vznikaji na metafyzach dlouhych
kosti v oblasti kolennich kloubli a na
hornich koncich humer(, coZ jsou mista s
nejvétsim rdstovym potencidlem (7 -
Spranger et al. 1974, 3 - Mafik a Kuklik
1996).

Pribéh a progndza: primérna vyska
muzl se uvadi 169 cm, Zen 159 cm.
Deformity, porucha kloubniho rozsahu,
centrace a disproporcionalita dlouhych
kosti ovliviuji funkéni postizeni. V
dospélosti se iz exostozy nezvétSuji a nové
se netvofi. Exostozy mohou zplsobovat
atlak nervd (napf. nervus peroneus
communis), cév, misnich kofenli i michy,
vzacné mohou byt priCinou obstrukce
mocovych cest, stfevni obstrukce nebo
malpozice délohy u téhotnych. Byl popsan
hemothorax u dvanactileté divky jako
dlsledek exostézy Zebra (8 - Taybi a
Lachman 1996). Sarkomatdzni zvrhnuti se
rGznymi autory odhaduje na 2 - 10 - 20 %
pripadd s ECH. Nedostatkem vétsiny téchto
Gdajl je zpracovani Klinického materialu
bez dlouhodobého sledovani pacientd.
Nejcastéji k malignizaci dochazi v krajiné
ky€elniho kloubu, proximalniho konce
humeru a v osteochondromech plochych
kosti. Podezfelé jsou rychle rostouci,
bolestivé exostézy po 30. roce Zivota.
Vzacné k malignizaci dochazi pred 10.
rokem a po 50. roce Zivota. RTG znamkou
malignizace je ztrata kostni struktury,
neostré ohraniceni exostozy a rozpousténi
kalcifikaci v chrupavcité Cepicce, kde se
vyviji chondrosarkom. P¥i suspektni
malignizaci indikujeme kostni scintigrafii,
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CT, MRI a ultrazvukové vysetieni (6 -
Matéjovsky et al. 1988). Zivotni prognéza
je dobra, pokud nedojde k malignizaci (2 -
Kuklik a Marfik 1999). Dispenzarizace
postizenych s ohledem na detekci
prekancerotickych zmén je nutna po cely
zivot. Vyznamné se jevi zjistovani
onkogennich marker(i. Casné osteolytické
zmény lze zachytit monitorovanim marker(
osteoresorpce v moc€i a to pyridinolinu a
deoxypyridinolinu (4 - Marik et al. 2000).

Léceni: chirurgické odstranéni exostoz
se indikuje v prfipadech, kdy exostozy
zplsobuji bolest, omezeni pohybu ¢i
blokadu kloubu (exostéza miZze pror(stat
do kloubni Stérbiny), uzuraci sousedni
kosti, ¢i atlak nervd, cév a jinych mékkych
tkéni v okoli exostdzy. Exostdzy podezrelé
z malignizace se musi ihned odstranit i s
periostem a chrupavCitou cepickou.
Postizené jedince dispenzarizujeme jako
prekancerézu, poulime je o nutnosti
sebepozorovani. Madelungovu deformitu
ruky je mozno feSit korekeni osteotomii
radia nebo prodlouzenim ulny nebo
kombinaci obou vykon(. Luxovanou
hlavi¢ku radia s osteochondromem je nutno
excidovat a Casto provést i prolongaci ulny
(5 - Masada et al. 1989). Korek&nimi
osteotomiemi feSime biomechanicky
zavazné deformity v oblasti kolennich a
hlezennich kloubl, kde se nékdy
rekonstrukce zevniho kotniku feSi
prolongaci fibuly. Nestejnou délku DK
indikujeme bud k epifyzeodéze nebo k
prolongaci kongetiny podle zkratu
segmentu predikovaného antropologem (3 -
Mafik a Kuklik 1996).

Diferencialni diagnéza (8 - Taybi a
Lachman 1996):
1. Enchondromat6éza se vyznaCuje
enchondromy v metakarpech (metatarzech)
a falangéach rukou (nohou), v metafyzach

dlouhych kosti se rentgenologicky
prokazuji pruhovita projasnéni. Exostozy
jsou malé a ojedinélé. Ojedinglé exostézy
se nalézaji i u pFipadd metachondromatdzy.
Maffuciho syndrom se kromé
mnohocetnych enchondroml a
ekchondroml projevuje mnohocetnymi
hemangiomy. U obou téchto
generalizovanych chondromatéz je vysoké
procento malignizace, ato v rozmezi 30 - 50
% (6 -Matéjovsky et al. 1988). Jako
Ollierova choroba se oznacuje
enchondromatéza lokalizovand na jednu
koncetinu nebo na polovinu téla.

2. Solitarni osteochondromy se nedaji
rentgenologicky ani histologicky odlisit od
mnohocetné se vyskytujicich exostoz.

3. Exostézy se mohou vyvinout i u
nékterych jinych kostnich chorob a
syndrom, napf. u trichorinofalangealniho
syndromu, typ 2 (Langer-Giedion),
Turnerova syndromu, brachydaktylie typu
E a XYY. Popisuji se i koincidence
hypochondroplazie nebo achondroplazie a
mnohoCetnych exostdz. Exostozy byli
zjiStény dale ve spojeni s
pseudohypoparathyreoidismem, morbus
Legg-Calvé-Perthes, kardiopatii a ve
spojeni s mentalni retardaci, schizofrenii,
Wilmsovym tumorem a pod.

4. Ojedinélé exostézy mohou byt
nasledkem mechanického drdzdéni
periostu, subperiostalniho podrazového
krvaceni nebo periostitidy.

Znamé jsou i modely ECH u zvifat
napr. psti akoni (1 - Doige 1987).

Osobni zkuSenost: exostdzova
choroba 11 pfipadl (7 chlapct, 4 divky),
enchondromatdza 4 pripady (2 chlapci a 2
divky), 1 muz s Maffuciho syndromem.
Operacni léceni bylo provedeno u 10
pacientl.Velmi Casto bylo zjisténo
postiZeniiu dal$ich ¢lend rodin.
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Kasuistika 1: chlapec byl vy3etfen pro
exost6zovou chorobu v Amulantnim centru
pro vady pohybového aparatu v Praze v 11
letech. Jiz dfive byl s touto diagn6zou
sledovan na ambulanci pro kostni dysplazie
polikliniky FN v Motole. Proband pochazi z
druhé fyziologické gravidity matky se
stejnym postizenim (lehk& forma ECH).
Otec a starSi sestra jsou zdravi. Matka
matky (narozend v roce 1940) byla pro
exostOzy operovana (pater a predlokti).

PFi vySetfeni v 11 letech byly zjistény u
hubeného chlapce s kratS§im dolnim
segmentem téla mnohoCetné exostézy na
vSech metafyzach dlouhych kosti HK i DK,
desaxace a zkraceni ¢lankd prstd rukou,
Madelungova deformita pravého predlokti,
flekéni kontraktury loketnich kloubl 15
stupnti bilateralné, velka plosna exostdza na
lopaté levé kycCelni kosti a exostozy na obou
lopatk&ch.Vyska 142 cm odpovidala 25.
percentilu, hmotnost 27 kg 3. percentilu.
Valgozita kolennich kloub(l ve stoje byla asi
8 stupiill. Rozsah pohybu v kycelnich
kloubech byl omezen - flexe vlevo do 90 a
vpravo do 100 stuprill se sou¢asnou zevni
rotaci, pri extenzi kyCelnich kloubl vleze
na bfise byla vnitfni rotace vlevo 20 a
vpravo 30 stupiid, zevni rotace bilateralné
do 50 stuprill. Na RTG ky¢li se prokazalo
oboustranné lahvovité rozSifeni proximalni
metafyzy a kréku femuru, zvétSeny
kolodiafyzarni uhel (vpravo 170, vlevo 160
stupiid), CE uhel vpravo 20, vlevo 30
stupiiCi a protruse acetabula bilateralné -
obr. 1. RTG kolennich kloubli ukéazal
valgozitu zejména v proximalni
diametafyzarni krajiné tibii bilateralné,
rozSifeni metafyz a typické exostdzy
sméfujici od rdstové chrupavky k diafyze
femuru respektive tibie - obr. 2. Na RTG
levé ruky a zapésti byly zjistény drobné
exostézy na distalnich metafyzach

metakarpl, proximalnich metafyzach
zakladnich a stfednich falang, desaxace 3. a
4. prstu v PIP kloubu, relativni prerdst
distalniho konce ulny a mistkovita
pfemostujici exostéza distalniho radia
rostouci proximalné k ulné - obr. 3. Obr. 4 a
5 dokumentuje Madelungovu deformitu
pravého predlokti, ktera je zplsobena
zvétSujicim se zkratem distalniho konce
ulny.

V 11 letech a 6 mésicich byla
provedena ablace ploSného velkého
osteochondromu z levé lopaty kycelni
kosti, ktery vyrostl béhem jednoho roku a 2
kartilagindznich exost6z na medialni strané
distalni metafyzy levého femuru.
Histologické vySetfeni potvrdilo diagnézu,
nebyly prokazany znamky malignizace.

Progredujici valgozita v kolennich
kloubech (tibiofemoralni Uhel zméfeny na
RTG snimku DK ve stoje byl vlevo 36 a
vpravo 16 stupid) byla indikaci k
ortotickému 1éCeni ortézami s vysokym
ohybovym pfedpétim. Ortézy pacient
Spatné toleroval, protoZe jej vyrazné tlaCily
v oblasti exostdz. Na obr. 6. jsou dolni
konCetiny probanda ve véku 13 let a 6
mésicd, kdy byla valgozita pfevazné v
proximalni krajiné bércl (intermaleolarni
vzdalenost12 cm).

V 13 letech a 8 mésicich byla
provedena korekéni OT proximalni
metafyzy levé tibie - varizace o 30 stupiill, a
souCasné zevni rotace 15 stupfid.
Kirschnerovy draty byly extrahovany za 1
mésic po operaci. Uplnd remodelace
osteotomie se rentgenologicky prokazala za
2 mésice po operaci.

PFi antropologickém vySetfeni ve 14
letech a 8 mésicich byla zjisténa télesna
vyska 156,7 cm (mezi 3. a 10. percentilem),
hmotnost 38 kg (vzhledem k vySce mezi 10.
a 25. percentilem), normalni sexudlni
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Obr. 1. RTG kygelnich kloubll - lahvovité rozsiteni proximalnich
femurd, hypervalgozita krékd, acetabularniprotruze.

Obr. 2. RTG kolennich kloubd - exostozy sméfuji od riistové chrupavky
k diafyze.

Obr. 3. Relativni prerlist ulny - premost'ujici exost6za distalniho radia.
fi Obr. 6. Dolni konéetiny chlapce ve véku

13,5 roku - intermaleolarni vzdalenost
12cm.

Obr. 4, 5. Madelungova deformita
pravého predlokti - zkraceni distalniho
konce ulny.
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Obr. 7, 8, 9. Vysledek operacniho Ié¢eni dolnich konéetin v 15 letech a 9
mésicich. Intermaleolarni vzdalenost ve stoje 4 cm. Na RTG bércl je
valgozita proximalni tfetiny vpravo a valgozni sklon hlezennich kloubd.

e o “= obr. 10, 11. Brachymetatarzélie
[P

\ . nohou apodogram.

| Obr. 12. Na RTG levé ruky je
zobrazena kromé drobnych

ekchondromd pfemost'ujici exostoza

mezi hlavickami 3. a4. metakarpu.

"\' Obr. 11

g
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maturace. Proporcionalita trupu a dolnich
konCetin byla v normé, kratké horni
koncetiny. Predikce vysky v dospélosti byla
mezi165-170cm.

Pro vyraznou progredujici valgozitu
pravého bérce zejména distalné - kloubni
Stérbina hlezenniho kloubu byla odchylena
od horizontaly 35 stupiidl - byla provedena
koreké&ni osteotomie distalniho bérce. Opét
velmi rychlé hojeni osteotomie,
Kirschnerova fixace byla odstranéna za 1
meésic po operaci, sadrovou fixaci pod
koleno mél 6 tydnd, kdy jiz byla prokazana
Uplna konsolidace linie osteotomie na RTG
snimku. Ortézou s vysokym ohybovym
pfedpétim byla jesté korigovana valgozita
proximalniho bérce vpravo.

Obr. 7, 8, 9. Vysledek operacniho
IéCeni dolnich koncetin u chlapce s ECH ve
véku 15 let a 9 mésicd, intermaleolarni
vzdalenost ve stoje byla 4 cm, na RTG
snimku kolennich kloubd a RTG bércll je
mirna valgozita v proximalni 1/3 pravého
bérce a mirné valgosni sklon Stérbin
hornich hlezennich kloub(l oboustranné.

Obr. 10 a 11 dokumentuje
brachymetatarzalii nohou a pfimérené
rozlozeni tlakovych napéti na
podogramech.

V 16 letech byl operovan pro
exostozy levé ruky, které mu zplsobovaly
obtiZe a bolesti pfi sevieni ruky v pést. Obr.
12 zobrazuje pfemostujici exostdzy mezi
hlavickami 3. a 4. metakarpu. Byla
provedena ablace exostéz v oblasti
hlavicky 2.,3.,5. metakarpu a zakladniho
Clanku 4. prstu. V 16 letech a 6 mésicich
byla provedena ablace mnohocetnych
exostoz v oblasti distalniho levého bérce az
krajiny obou kolennich kloubd (bylo
odstranéno celkem 15 exostdz).

Z4veér: Operacnim lécenim a
ortotickym byla vyznamné zlepSena

valgozita DK (korek&ni OT proximélniho
bérce vlevo, distalniho bérce vpravo) a byly
odstranény Cetné exostdzy (z lopaty levé
kycelni kosti, z oblasti obou kolennich
kloub( a krajiny distalniho bérce vlevo, z
levé ruky - celkem vice nez 20 exostdz),
které plsobily nepfiznivé tlakem na okolni
tkdné. Histologicky byly prokézany
kartilaginosni exostézy. Bylo pozorovano
velmi rychlé hojeni korekénich osteotomii
kostnim svalkem. Chlapec podstoupil 5
opera¢nich vykond béhem 5 let Zivota (1.
operace v 11,5 letech, 5. operace v 16,5
letech). Opakované byl monitorovan kostni
metabolismus, markery osteosyntézy i
osteoresorpce byly vzdy mirné zvyseny,
coz svédci pro zvySeny kostni obrat u
exostdzové choroby. PFi chromosomalnim
vySetfeni probanda, jeho matky i starSi
sestry nebyla zjisténa zvySena hladina
(procento) aberantnich bunék
(chromosomalnich ziskanych aberaci).
Vysetfeni onkogennich markerl bylo
negativni. Pfi klinickém vySetfeni v 17
letech a 6 meésicich nebylo zjisténo
zvétSovani ani rlist novych exostoz.

Kasuistika 2: mnohocetné exostozy
byly zjistény u probanda ve 3 letech Zivota.
Na détské ortopedické klinice FN v Motole
byla provedena ablace proximalni exostdzy
lytkové kosti vlevo ve 4 letech. V 6 letech
byl znovu operovan pro exostozy na
distalnim konci ulny vlevo a na zevni plose
levé lopaty kosti kycelni. Histologicky byla
potvrzena diagn6za osteochondromu.
Chlapec pochézi z 1. fyziologické gravidity
zdravé matky. Porod byl v terminu,
spontanni, zahlavim, porodni hmotnost
3150 g, délka 49 cm. Nebyl kfiSen,
poporodni adaptace i psychomotoricky
vyvoj v 1. roce Zivota byl vnormé. ECH trpi
jeho otec a nevlastni bratr ze strany otce.
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Chlapec s diagn6zou ECH byl vy3etfen
v Ambulantnim centru pro vady
pohybového aparatu v Praze v 9 letech. V
10 letech a 6 meésicich bylo na RTG
prokazano typické lahvovité rozsireni
metafyz a exostdzy se Sirokou bazi v ablasti
kolennich - obr. 13a, b a kycelnich kloub(,
kde bylo zjisténo hypervalg6zni postaveni
krékl femur( - obr. 14 (kolodiafyzarni thel
byl okolo 165 stupiifl). Hlavice byly
dostatecné kryty stfiSkami acetabul, ktera
byla mirné vtlacena do panevniho kruhu
(exostdza je patrna na pravé lopaté kycelni
kosti). ZvétSila se exostdéza na hrebenu a
vhitfnim Ghlu levé lopatky a progredovala
varozita levého loketniho kloubu. Levé
predlokti bylo v pronaci, flexe v loketnim
kloubu byla moZna do 130 stupnili, elevace
levé HK do 140 stupiid - obr. 15 a 16.
Chlapec mél trvale vyrazné chabé drzeni
vlivem zkrécene levé HK v proximalnim a
stfednim segmentu.

RTG levého predlokti v AP a bocné
projekci zobrazilo znacné zkracenou ulnu,
na jejim distalnim konci osteochondrom
spojeny s radiem, proximalni konec radia
byl subluxovén, distalni vyrazné zeSikmen -
jde o typicky obraz Madelungovy
deformity ruky s biomechanicky zavazné
poruSenou stabilitou radiokarpalniho i
loketniho kloubu - obr. 17a, b.

V 11 letech byla provedena resekce
luxované hlavicky radia a loketni kloub byl
doCasné fixovan sadrovymi dlahami,
pozdéji dynamickou loketni ortézou s fixaci
ruky ve stfednim postaveni. Po operaci byla
zjisténa prechodna paréza hluboké vétve
nervi radialis, ktera se upravila za 2 mésice
po vykonu ad integrum. Supinace po
operaci byla moZna do 20 stuprid.

Ve 12 letech doslo k postupné ztraté
aktivni flexe, pasivné byla mozna do 60
stupiidi. Neurologické vysetfeni vylougilo

periferni motorickou lézi. Byla zavedena
rehabilitacni 1é€ba a polohovani v ortéze pfi
100 stupniové flexi loketniho kloubu.
Funkce levého loketniho kloubu se upravila
béhem 1 mésice. Na RTG levého predlokti
v obou projekcich se zjistil opét prerdst
proximalniho konce radia. RTG levého
ramene a lopatky prokazalo velkou
exostézu na vnitfnim Ghlu levé lopatky a
dvé exostézy v oblasti distalniho Ghlu
ventralné - obr. 18a, b.

Ve 13 letech byla provedena ablace
exostdzy na vnitfnim Ghlu levé lopatky.
Soucasné byl aplikovan zevni fixator
Wagner maly na levou ulnu a byla
provedena rotace periferniho fragmentu
ulny o 20 stupiidi zevng, aby predlokti bylo
ve stfednim postaveni. Histologické
vySetfeni exostdzy lopatky prokazalo
typické struktury proliferujiciho
osteochondromu - znamky aktudlni
malignity nebyly zjistény (Povysil). Ulna
byla postupné prodlouZzena o 45 mm - obr.
19. Po 6 meésicich byl na RTG zjistén
atroficky pakloub - obr. 20, a proto byla
provedena spongioplastika autolognimi
Stépy odebranymi z pravé lopaty kycelni
kosti, kde byla soucasné provedena ablace
dvou plodnych exostéz. Bylo zjisténo
uvolnéni proximalnich Sroubll zevniho
fixatoru, a proto byly prfevrtany. Za 2
meésice jiz RTG snimek prokazal dokonalou
osifikaci kostniho regeneratu - obr. 21 a
zevni fixator byl odstranén v celkové
anestézii. Funk&ni vysledek je
dokumentovan na obr. 22a, b, ¢ - flexe v
lokti byla neomezena a symetricka, do pIlné
extenze chybélo 10 stupiid, predlokti bylo
ve stfednim postaveni, normalni osa
loketniho kloubu, pronace a supinace bylav
rozsahu 20 stupiill. Extenze levé ruky
doséhla 50 stupfid.

Zaver: vznik atrofického pakloubu
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Obr. 13a Obr. 13b

WA

Obr. 13a, b. RTG kolennich kloub v zakladnich projekcich
v 10 letech a 6 mésicich - lahvovité rozsifeni metafyz a
exostozy.

Obr. 14. RTG ky&elnich kloubd v AP projekci -
hypervalgozita krékd.

Obr. 15, 16. Fenotyp chlapce, pronace levého predlokti,
flexe v loketnim kloubu do 130 stupiidi.

Obr. 17a, b. RTG levého predlokti v zakladnich projekcich -
subluxace proximalniho konce radia a Madelungova
deformitaruky.

Obr.15  Obr. 16
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Obr. 18a, b. RTG levého ramene v AP projekci a RTG levé lopatky v axiélni projekci - Sipkami je oznaCena
exost6za na vnitfnim dhlu a subskapularni exost6za distalniho uhlu lopatky.

Obr. 19. Prolongace levé ulny 0 45 mm zevnim fixatorem (Wagner).
Obr. 20. Atroficky pakloub ulny.

Obr. 21. Zhojeni pakloubu za dva mésice po autologni spongioplastice.
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ulny po prolongaci byl ziejmé zplsoben
uvolnénim proximalné zavedenych Sroubl
zevniho fixatoru. PFi vySetfeni v 15 letech
byla zjisténa symetrickd a neomezend
elevace v ramennich kloubech, neomezeny
rozsah pohybu v loketnich kloubech v
sagitalni roving, trvd omezeni pronace a
supinace predlokti, které je ve stfednim
postaveni. RTG snimek levého predlokti
ukdzal dokonalou remodelaci

Obr. 22¢

Obr. 22b

prolongované ulny a ohranicené malé
exostézy s tram€itou kostni strukturou v
oblasti distalniho konce ulny a radia - obr.
23. Opakované se zjistilo signifikantni
zvyseni marker osteosyntézy (kostni
isoenzym ALP a osteokalcin v krevnim
séru), markery osteoresorpce (pyridinolin a
deoxypyridinolin v mo¢i) byly na horni
hranici referencnich hodnot.

Obr. 22a, b, c. Funkéni vysledek prolongace levého predlokti - flexe v lokti
byla 130 stupiili, extenze -10 stupiill, extenze levé ruky 50 stupii(.
Obr. 23. RTG levého predloktiv 15 letech - dokonala remodelace ulny.
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ZAVER

V obou kasuistikach byla zjisténa AD
dédicnost. Riziko postizeni potomki
nemocnych s ECH je 50% vcetné frustnich
forem. Hojeni korek&nich osteotomii a
remodelace autolognich kostnich §tépd je
velmi rychla. Ortotické korekéni léceni
deformit dolnich koncCetin v oblasti
kolennich kloubli v rlstovém obdobi je
vzhledem k tlaku pelot na Cetné exostdzy
Spatné tolerovano a mohlo by vést k jejich
iritaci a nezadoucimu rdstu. V
indikovanych pfipadech je nutno v
pfedpokladanych tlakovych oblastech
exostézy predem odstranit. V oblasti
kolennich kloubli Ize desaxace ve frontalni
roviné Gcinné korigovat epifyzeodézou u
déti starSich 10 let. Timing operace je nutno
uréit podle predikce zbytkového rlstu
segmentll postizené dolni koncetiny. Pro
korekce desaxaci a nestejné délky dolnich
koncetin Ize vyuzit i kompresné distrakeni
metodu podle llizarova. Vzhledem ke
skutecnosti, Ze ECH je prekancer6zou, je
nutna celozivotni dispenzarizace, pacienti
musi byt pouceni o nezbytné sebekontrole
rostoucich vyrdstk(. Monitorovani
markerd kostniho obratu se ukazuje
vyznamné zejména v dospélosti, kdy
signifikantni intraindividualné zjisténé
zvyseni ukazateld obou fazi kostni
remodelace mdZe upozornit na malignizaci
(chondrosarkom). Obdobny vyznam mé
zjiSténi zvy3ené hladiny chromosomalnich
ziskanych aberaci a prikaz onkogennich
markerd.
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2.9. TURNERUOV SYNDROM

Turnerlv syndrom (TS) nebo
Ullrichiiv (1930) a Turnerlv (6 - 1938)
syndrom je c¢aste¢na nebo Uplna
monosomie chromosomu X (karyotyp
45,X0v 55 %, nebo mozaika 45,X0/46,XX,
45,X0/46,XY, 45,X0/46,XX/46,XY).
Chromosomalni abnormality zahrnuji
parcidlni deleci kratkého ¢i dlouhého
raménka X, izochromosom X nebo X
kruhovy chromosom. Anomalie X
chromosomu je spojena s poruchou gend,
které se podileji na vyvoji gonad, kontrole
rGstu a na vyvoji dalSich tkani. TS byva
pric¢inou 75 % spontanni potratd.

Incidence se uvadi 2 - 5: 10 000 Zivé
narozenych déti.

Novorozenci jsou fenotypicky
Zenského pohlavi, porodni hmotnost je
nizsi, délka kratSi. Casty je lymfedém
koncetin zvIasté rukou a nohou. Télesna
vySka v dospélosti je 130—145cm. 1Q byva
normalni, Zivotni prognéza je ovlivnéna
pridruzenymi systémovymi vadami.

Symptomatologie (1 - Kuklik et al.
1980, 3 - Marik 1986, 5 - Taybi a Lachman
1996): TS je typicky kratkou postavou,
zpoZzdénim pubertalniho rdstového spurtu,
oboustrannou dysgenezi (jsou vyvinuty
pouze pruhovité liSty) nebo agenezi gonad
(Ize prokézat ultrasonografickym
vysetienim), ktera zplsobuje sexualni
infantilismus - nevyvin sekundarnich
pohlavnich znakd (pfitomno je jen malé
pubické ochlupeni, vyvolané
nadledvinkovymi androgeny) a chybi
nastup menstruace z nedostatecné sekrece
estrogentl. Vyjime&né se objevi menstruace
(u 5%), mozné je i téhotenstvi (v pfipadé
zbytkd ovarialni tkané v listovité gonadg).

PFi klinickém vySetFeni se zjistuje
triangularni oblicej, nizko nasedajici usi,

hypertelorismus, zubni a Celistni anomalie
—distookluze, hluboky zkus, gotické patro,
hypoplazie mandibuly. "Kratky" krk s
pterygii po stranach a nizka vlasova hranice
pripomina KlippelQv Feildv syndrom. Krk
u postizenych TS ale neni kratSi - neni
porucha segmentace kréni a horni hrudni
patefe. Hrudnik je Siroky, Stitovity a nékdy
vpaceny, prsni dvorce jsou Siroko od sebe.
Pomér horniho a dolniho segmentu téla je
zkracen, ramena jsou Sirokd, boky Uzké.
Rlstova rychlost se zmen$uje v
prepubertalnim a pubertalnim obdobi.
Osifikace je opozdéna (rlistové Stérbiny
zlstavaji neuzavieny i pfi hormonalni
substituci). Denzitometrickym vySetfenim
se prokazuje sekundarni osteoporoza.
Biochemické markery kostniho obratu
svédCi pro zvySeni osteosyntézy a
zvysenou osteoresorpci (pozorovani
autora). Cetné jsou anomalie axiélniho a
konCetinového skeletu - napf. valgozita
loketnich kloubli (asto s dislokaci
hlavicky radia dorsalné) i kolennich
kloubli, kde se prokazuje prodlouzeni
medialniho kondylu femuru a zmen3eni
medialni poloviny horni tibialni epifyzy,
jez je konkéavni. Nékdy byva luxace
hypoplastickych &é3ek a subluxace
kolennich kloubl, luxace ¢i dysplazie
kyGelnich kloubl a protruse acetabul,
Madelungova deformita rukou, zkréaceni 4.
metakarpu, fuze karpalnich kdstek,
rohlickovité malicky rukou, skoli6za (az ve
40 % pripadd) aj. Sdruzené vady postihuji
nejCastéji kardiovaskularni stroji (vrozené
srdecni vady — koarktace, sten6za nebo
dilatace aorty, hypertenze aj.), uropoeticky
systém (podkovovita ledvina,
hydronefrdza, ageneze aj.) i kiizi (keloidni
Ci hypertroficke jizvy, hypoplastické nehty
aj.). Casto se vyskytuje hypothyreoidismus
(20 %) a diabetes mellitus. Diferencialné
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diagnosticky se nékdy uvaZuje o
Noonanové syndromu (4 - Noonan a
Ehmke 1963), jenz ma ale normalni
karyotyp. Vskytuje se i u chlapcl ("male
Turner syndrome"). U divek se oznaCuje
jako "female pseudo-Turner syndrome".
Noonanilv syndrom je spojen s mentalni
retardaci, ve vice nez 50 % se vyskytuji
kardiovaskularni abnormality (napf.
sten6za arteria pulmonalis, tézka plicni
hypertenze, kardiomyopatie, vrozené
srdeCni defekty aj.).

Léceni: hormonélni substituce
(estrogeny v malych davkach,
rekombinantni lidsky rlstovy hormon) v
prepubertalnim véku s cilem ovlivnit vyvoj
sekundarnich pohlavnich znakd a vysku
postavy. V 1. roce léCby je vySkovy
prirGstek 6 — 8 cm. Vyska léenych
pacientek na détské klinice FN v Motole
doséahla 150 cm i vice (L. Lisa — osobni
sdéleni, ,,Prima jizda 2001*). Po dosaZeni
dostaCujici vySky se zahajuje plna
substituéni 1éba Zenskymi hormony, ktera
ovliviiuje vyvoj infantilniho wvnitfniho
genitalu i psychiku Zen, které mohou vést
normalni pohlavni zivot.

Osobni zkuSenost: 8 pfipadd, u 4
operacni léCeni.

Kasuistika: TurnerQv syndrom
(45,X0)

Probandka pochazi z 3. fyziologického
téhotenstvi zdravé matky. Porod byl
spontanni, zahlavim v 38. tydnu, porodni
hmotnost 2660 g, délka 46 cm. Poporodni
adaptace byla dobra (Apgarové skére 9,7, 9
bodd), zjistily se napadné otoky hibetl
nohou. Pro tachypnoi s dyspnoi, systolicky
srdecni Selest a progredujici
hepatosplenomegalii byl novorozenec
preloZen na Kardiocentrum FN v Motole,
kde byla vyloucena kriticka cyanoticka

vada. Do 7 mésicll Zivota byla opakovang
hospitalizovana na nedonoSeneckém a na
kojeneckém oddéleni. Byla stanovena
diagnéza TS s karyotypem 45,X0 a zjistény
pridruzené vrozené vady - kompenzovana
valvularni sten6za aorty, chronicka
pyelonefritis pfi vesikoureteralnim refluxu
vpravo 2. — 3. stupné a atrézie mocovodu
vlevo. Wlucovaci urografie v 1 roce Zivota
prokézala solitarni malrotovanou pravou
ledvinu - obr. 1. Na détské chirurgické
klinicee FN v Motole byla provedena
reimplantace pravého ureteru a exstirpace
pahylu levého ureteru.

Pro luxaci pravého kycelniho kloubu
byla od 3 mésich lé8ena Pavlikovymi
tfmeny, pozdéji Hanauskovym aparatkem.
Obr. 2 zobrazuje acetabularni dysplazii
pravého kycelniho kloubu u 1 rocniho
ditéte jako wvysledek Uspésné Iécené
vrozené luxace. OpoZdovala se v
motorickém vyvoji, stdla v 1,5 roce,
samostatné zacala chodit s napadanim na
pravou DK ve 2 letech, kdy matka zjistila
flekéni kontrakturu pravého kolenniho
kloubu a luxaci ¢ésky. Obr. 3 - RTG snimek
ky¢li a kolennich kloub(l v AP projekci u 3
letého ditéte ukazuje subluxaci levého
kolenniho kloubu. Je patrnd i mirna
dysplazie pravého kycelniho kloubu.

Na obr. 4, 5, 6 je zobrazen fenotyp
pacientky ve 3,5 letech. Télesnd vyska i
hmotnost byla pod 3. percentilem, dolni
segment téla zkraceny, hypotonie, na kiZi
hypertrichdza. V orofacilni oblasti byl
zjistén oplostély kofen nosu, epikanty, vétsi
usni boltce, horni cCelist byla Uzka a
protahla, gotické patro, mald mandibula s
ustupujici bradou. Vyvoj prvni dentice
odpovidal kalendafnimu véku, chrup byl
zdravy, v rozsahu IV + 111 se zjistil mordex
apertus (otevieny zkus). Krk byl kratsi s
nizkou vlasovou hranici vzadu, po stranch
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Obr. 1. Wlu€ovaci urografie v 1. roce - solitarni ledvina vpravo.
Obr. 2. Acetabularni dysplazie pravého kycelniho kloubu.

Obr. 3. RTG ky¢li a kolennich kloubll a AP projekci ve 3 letech -
subluxace levého kolenniho kloubu, mirna dysplazie acetabula vpravo.

Obr. 4, 5, 6. Fenotyp ditéte s Turnerovym syndromem ve 3,5 letech.
Fixovana lateralni luxace ¢ésky levého kolenniho kloubu.

Obr. 6
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Obr. 7. RTG kolennich kloubti v AP projekci v 6 letech.

Obr. 8, 9. Varozita v suprakondylické oblasti levého femuru v 15 letech.
Obr. 10. Gotické patro.

Obr. 11. Pterygium colli (oboustranné) - nizka vlasova hranice na siji.
Obr. 12. Vysledek plastické operace - Siroka keloidni jizva.
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Obr. 14a

Obr. 13a

Obr. 13a. RTG patefe ve stoje v AP
projekci - skoli6za 2. stupné dle
Cobba.
Obr. 13b. Velmi dobra korekce
korzetem (DKTO dle Cerného).
Obr. 14a. Fixace suprakondylické
valgiza¢ni osteotomie levého femuru
Ghlovou dlahou - operace v 15 letech a
4 mésicich.
Obr. 14b, c, d. Vysledek operacniho
léCeni - vyrovnani osy levé dolni
koncetiny, pfi dfepu flexe v levém
kolennim kloubu 120 stupiii.

ot |

Obr. 14b
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kréni pterygia. Hrudnik byl Siroky, mirné
vpéacené sternum, vétsi vzdalenost mamil.
V podbrisku bylaSiroka jizva po urologické
operaci a epicystostomii. V levém
kolennim kloubu byla flekéni kontraktura
40 stupril zplisobena lateralné luxovanou a
fixovanou Céskou a zkracenym tractus
iliotibialis. Byla provedena plasticka
operace s repozici €é5ky do sulcus
femoralis (tenotomie tractus iliotibialis,
prolongace Slachy m. biceps femoris,
uvolnéni kloubniho pouzdra laterdlné a
medialni kapsulorafie). Operacni rana se
zhojila keloidni jizvou. Funkéni vysledek v
5 letech byl dobry, dolni konCetiny stejné
dlouhé, stereotyp chiize normalni, rozsah
pohybu v kolenou i dfep bez omezeni, pfi
flexi v kolenou 30 stupiill oboustranné
dochédzelo k luxaci CéSek, vpravo s
pfeskoCenim. Obr. 7 ukazuje RTG
kolennich kloubd v pfedozadni projekci v 6
letech, kdy byla provedena reoperace
luxované CéSky vlevo - lateralni
kapsulotomie, medidlni rafaz pouzdra a
hemitranspozice ligamentum patellae
podle Goldthwaita.

AZv 15 letech se dostavila na vySetreni
pro varozitu levého kolenniho kloubu 20
stupiid - obr. 8, 9. P¥i vySetfeni byl zjistén
vysoky stav ¢ésky, ktera byla lokalizovana
medialng. Céka pravého kolenniho kloubu
pfi flexi subluxovala laterdlné. Flexe v
levém kolennim kloubu byla moznéa do 110
stupili, vpravo do 140 stupnl. Obvod
levého stehna byl mensi o 3,5 cm, levého
bérce 0 2,5 cm, leva DK kratsSi o 1 cm
(méFeno ve stoje podlozenim). Na obr. 10
je zobrazeno gotické patro, pterygium colli
na obr.1l. Obr. 12. ukazuje vysledek
plastické operace pterygium colli, ktera
byla provedenav 15 letech. Oboustranna Z-
plastika se zhojila keloidni jizvou. V tomto
véku byla zahdjena lécbha rehabilitaci a

trupovou ortézou pro strukturalni skoliozu.
Na RTG snimku péatefe v predozadni
projekci ve stoje byl zjistén 2. stupen
skoliozy podle Cobba, typ kFivky King I1 -
obr. 13a. Sterbina levého ky&elniho kloubu
byla distalngji o 1 cm, hlavice femurd
oboustranné spravné centrované a
zastfeSené. Skolioza je flexibilni, a proto i
korekce dynamickym korzetem DKTO
podle Cerného byla velmi dobré - obr. 13b.
V 15 letech a 4 mésicich byla provedena 30
stupfiova valgizacni suprakondylicka
osteotomie levého femuru, jez byla
fixovana Uhlovou dlahou. Vysledek
operace je uk&zan na obr. 14a, b, c. Obr.
14d dokumentuje 120 stupfiovou flexi v
levém kolennim kloubu pfi dfepu a keloidni
jizvu. V 16 letech a 3 meésicich byla
provedena operace subluxujici C€éSky
pravého kolenniho kloubu (kapsulorafie s
uvolnénim pouzdra laterdlné a reinzerce
ligamentum patellae podle Hausera) a
soucasné extrakce Sroubll a kovové dlahy z
levého femuru.

Obr. 15a, b, ¢ ukazuje RTG kolennich kloubd v
pfedozadni a bo€nich projekcich. Osteopenie vlevo.

Sroub fixujici ligamentum patellae s
kostnim_blockem byl extrahovan v 18
letech. CéSka pravého kolenniho kloubu
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zlstava ve femoralnim Zlabku ve stoje i
béhem flexe pfi dfepu. Pacientka je s
vysledkem operacniho 1éCeni dolnich
koncetin spokojena.

Z&ver: u prezentované probandky s TS
(karyotyp 45,X0) je vyjadfen Kklasicky
fenotyp a typické dysplastické skeletalni
pfiznaky i pfidruzené systémové vady. V
ramci TS je vysokd - vySka 157 cm,
eutroficka - vaha 53 kg. V rodokmenu
nebyl zjiStén dalsi pfipad vady tohoto typu.
Matka ma asymptomatickou oboustrannou
habitualni luxaci ¢é3ek. V pfipadé sfatku
starSiho bratra je u partnerky (jeho
manzelky) v gravidité fakultativné
indikovana amniocentéza. Na komplexnim
léCeni Uzce spolupracovali pediatr, détsky
chirurg, specializovany ortoped,
endokrinolog a plasticky chirurg, ale i
specialisté v ortopedické protetice a
rehabilitaci. Denzitometrické vySetfeni
patefe (L2 - L4) a krck( obou femur(
(DEXA) prokazalo difusni osteopenii.
Markery kostniho metabolismu byly
zvyseny, a to jak ukazatelé kostni formace,
tak resorpce, coz bylo indikaci k zavedeni
Iécby bifosfonaty. | v dospélosti je
pacientka dispenzarizovana nefrologem,
endokrinologem, kardiologem
(kombinovand aortalni vada malo az
stfedné vyznamnd) a ortopedem, ktery
zajiStuje monitorované léceni
kalciotropnimi léky.

ZAVER

PFi diagnostice a léCeni Turnerova
syndromu je nezbytna mezioborova
spoluprdace vzhledem k vyskytu
pridruzenych vrozenych vyvojovych vad
(stejné jako u ostatnich systémovych
vrozenych chorob). Hormonalni Ié¢ba je

indikovéna i k 1éCeni osteoporozy. Léceni
kalciotropnimi léky (napf. bifosfonaty) na
konci obdobi obvyklého rdistového spurtu a
u mladych Zen spolecné s pfimérenou
rehabilitaci by mohlo vyznamné pfispét k
dosazeni optimalniho "peak bone mass".
Ortopedické a ortotické symptomatické
léCeni je individudIné indikovano. Zcela
vyjimecné (podle vysledku
antropologického vySetfeni a na zakladé
pfani rodi¢d postizenych déti) je
indikovana prolongace bércdl u pripadd,
které nebyly v€as hormonalné Iléceny.
Soucasnd hormonalni substituce béhem
prolongace je vyznamna i jako anabolicka
stimulace (s pozitivnim vlivem na
remodelaci kostnich regenerat( a rlst déti
béhem prolongace). O dostupnost léceni
déti s TS rlistovym hormonem v Ceské
republice se zaslouZil svou iniciativitou J.
Lébl (2 - Lébl, Krasni¢anové 1996) a "Klub
divek s Turnerovym syndromem",
zalozeny zaCatkem devadesatych let diky
obétavé praci manZel Kosinovych.
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2.10. NEUROFIBROMATOZA VON
RECKLINGHAUSEN, TYP 1

Neurofibromatéza (NF) je zndma jako
Recklinghausentiv syndrom od roku 1882, i
kdyZ prvni popis choroby pochazi od
Silesia z roku 1793. Jako druhy popsal
neurofibromatézu Smith v roce 1849 (15).
NF je autosoméalné dominantni
blastomatézni ¢i hamartomatozni
onemocnéni nervové tkéané
(neuroektodermdlni a mesodermalni
dysplazie) zplsobné poruchou kmenovych
nediferencovanych bunék nebo nervovych
oball, které postihuje rlizné systémy.
Choroba vznikd v obdobi diferenciace
gangliovych vlaken pfi uzavirani neuralni
trubice v embryondlni periodé. Nejcaste;jsi
podtypy se oznaCuji NF-1aNF-2.

Etiopatogeneze (4 - Kuklik a Marik
1995): NF-1 je monogenné dédicnym
autosomalné dominantnim onemocnénim.
PFi¢inou je mutace (asi 50 % pripadd jsou
nové mutace) v genu umisténém na 17.
chromosomu v pericentromerické oblasti
dlouhych ramének (v pozici 17g11.2).
Produktem tohoto genu je protein
neurofibrin, zvany téz fibromin (NF-1
protein). Tento gen byva inaktivovan
mutaci v neurofibromech,
neurofibrosarkomech, neuroblastomech a
ganglioneuroblastomech. Protein NF-1 je
funkéné a strukturalné homologni s
proteinem GAP aktivujicim
guanosintrifosfatazu (GTP), coZ je enzym
hydrolytické povahy, ktery inaktivuje
urcity typ onkogend (ras GTP) z aktivni
formy na inaktivni (ras GDP). Pfedpoklada
se, ze stimulaci GTP aktivity NF-1 protein
brzdi funkci onkoproteinu ras.
Hydrolyticky protein NF-1 je pfitomen v
cytoplasmé nadorovych bunék. Onkogen
ras (resp. genova rodina onkogentl ras)

patfi mezi geny kodujici bunéc&né
onkoproteiny typu G proteind asociované s
membrénou. Penetrance NF-1 se uvédi
témeéF 100%. Siroka klinicka variabilita
exprese choroby a vysoky mutacni pomér
NF-1 genu jsou pro toto zavazné
onemocnéni typickeé.

NF-2 (,,centralni* neurofibromatoza,
oboustranna neurofibromaté6za akustiku) je
také autosomalné dominantni syndrom s
vysokou penetranci, vyskytuje se i
sporadicky. Etiopatogeneze NF-2 je
odlisnd. Je vysledkem mutace genu na
dlouhém raménku 22. chromosomu (v
oblasti 22g4.12). Protein kdédovany genem
NF-2 je lokalizovan ve vnitrobunéénych
membranach. Funkce je nejasnd, tyka se
pravdépodobné vazby membran k
cytoskeletu (8 - Narod etal. 1992).

Incidence NF-1 se uvadi 1:3000-5
000, NF-2 — 1 : 35 000 Zivé narozenych
déti.

Obeé formy NF maji vysoce variabilni
pribéh s progresi neurologickych poruch,
mutilacemi a Gtlakovymi syndromy a
vysokym rizikem malignizace, jejiz
prevalence je vySSi u pacientl s NF-1 a
nejvyssi u déti s gliomem optiku a
nelymfocytarni leukémii.

Symptomatologie NF-1 (3 - Kolaf a
Zidkova 1986, 4 - Marik a Kuklik 1995, 17
- Taybi a Lachman 1996): v détstvi se
objevuji pigmentové skvrny barvy bilé
kavy. "Café au lait" skvrny se s rlstem
zvEtSuji a byva jich vice. V axilach a
tfislech se objevujici pihy o priméru 2 - 3
mm maji diagnosticky vyznam u
minimalné postizenych pfibuznych. V
pozdéjSim veéku se objevuji mnohoCetné
mékké neurofibromy na kizi, které jsou
prisedlé nebo se stopkou. Casta je
elefantidza o€nich vicek. Tumory v mozku
a miSe zplsobuji neurologické projevy
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podle jejich lokalizace. U 50 % ptipad(
NF-1 byvaji neurofibromatdzni loZiska
uloZena nitrokostné nebo v blizkosti kosti a
zplsobuji tézké zmény a deformace
axialniho i koncetinového skeletu, které se
diagnostikuji pfi RTG vySetfeni.
Radiografické kostni zmény jsou
nekonstantni a velmi variabilni. Bez
vyjadfeni dalSi symptomatologie nejsou
patognomonické. K typickym patfi
skolioza a kyfoskoliéza (lordo-skoli6za),
ktera se vyskytuje u vice nez 1/4
postizenych (podle riiznych autord od 10 do
60 %). PfiCinou mdze byt lokalizovany
neurofibromatosni tumor infiltrujici skelet,
endokrinni poruchy nebo mesodermalni
dysplazie. Skoliéza se vyznacuje rychlou
progresi az anguldrnich deformit pétere
(gibbus) s dystrofickymi zménami obratl(.
Na obratlech a Zebrech se prokazuji
rozSifend foramina intervertebralia. V
mistech, kde neurofibromy prordstaji z
patefniho kanalu, maji nadory tvar
pfesypacich hodin. Na povrchu
obratlovych tél se najdou dorzélni nebo
lateralni exkavace, nékdy i uzurace
obratlového téla s jeho pediklem a
obloukem. Zebra byvaji ztencena
uzuracemi a zkroucend. Defekty jsou Casto
ohraniCeny sytym sklerotickym lemem.
Rizikovym faktorem pro progresi
deformity patefe je Casny pocatek skoliozy,
vysoky Cobblv uhel, abnormalni kyfdza,
vyrazna rotace na vrcholu zakfiveni a
vrchol zakfiveni ve stfedni a dolni hrudni
oblasti patefe. Nitrohrudni meningokély se
prokazuji jako homogenni mékké stiny
ulozené paravertebralné. Intraduralni
lokalizace neurofibrom( je bézna, Casto
asymptomaticka a vyskytuje se u mladych
pacientd s NF-1 i NF-2. Doporucuje se
screeningove vySetfeni celé pétefe
magnetickou rezonanci. Jindy ma skoli6za

podobny pribéh a prognézu jako
idiopatickd skoliéza péatefe. Na lebce se
rentgenologicky zjiStuje asymetrické
makrokranium, dysplazie orbit, postizena
ocnice byva zvétSena, dno ocnice je Casto
posunuto kaudalné. Sella turcica mlze byt
prohloubend, aniz jde o projev nadoru
hypofyzy nebo nésledky cévni
malformace. Na kongetindch se pozoruje
vrozené zakfiveni dlouhych Kkosti,
pseudoartrza bérce, eroze Kkortikalis,
nepravidelné periostozy az i
spongioskleréza, hyperplazie nebo
hypoplazie, nitrokostni defekty aj.
Elefantiaza mékkych tkani (sloZka
lymfangio- a hemangiomat6zni) vede k
lokalizovanému gigantismu koncetin
(napf. hypertrofické esovité stocené kosti
se zesilenou kortikalis a zmnozenim vSech
ostatnich tkéni). Ackland a Uhthoff (1 -
1986) rozliSuji pravy gigantismus
charakterizovany mistnim prerCistem vsech
tkani vetné kosti. Lokalizovany ¢i fokalni
gigantismus postihuje jednu kost nebo
nékolik sousednich kosti napf. skelet i
meékké tkané nohy. Obecné patologicky
rGst nervové tkané byva doprovazen
neuralgickymi bolestmi rdzného stupné.
Gigantismus mZe byt parcialni - napf.
makrodaktylie nebo je postizena cela
koncetina. Jako nepravy gigantismus
oznacuji prevazny rlst (pferlist) nervové
tkané v okolnich strukturach, coz
zplsobuje jejich involuci. Oblicejova
elefantiaza vede vzdy k hypoplazii
splanchnokrania. V 5 pfipadech byla
popsana sfenoidalni dysplazie. Orofacialni
manifestace se uvadgji v 4 -7 %. Vrozené
ohyby a pseudoartrdza postihuji pfedevsim
tibii a fibulu (16 - Smrcka et al. 1999)
vzacngji klicek, kréek femuru, radius a
ulnu, humerus. Asi 95 % vrozenych
pakloubl vznikd na podkladé
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neurofibromatézy. Pseudoartrdza tibie se
vyskytuje u 3 % pacientd s NF-1, kde se
diagnostikuje v prvnim roce Zivota. Spojeni
neurofibromatézy s pseudoartrézou tibie
popsal Ducroquet jiz v roce 1937 (2). Mezi
netypické skeletalni zmény patfi poruchy
segmentace obratl(i, spondylolistéza a
synostézy Zeber. Mezi vyjimecné nélezy
patfi patologicka luxace ky&elnich kloub,
kterd byla popsana ve dvou pfipadech.
Luxace vznikla az v pozdéjSim véku. NF-1
byla popsana i ve spojeni s predcasnou
pubertou, poruchou rlstu a opozdénou
pubertou, s Polandovou anomalii,
monosomii 7, syndromem fragilniho X a s
myotonickou dystrofii. V jedné rodiné byla
popsana koincidence NF-1 a fibrosni kostni
dysplazie u otce a jeho 3 déti (16 - Taybi a
Lachman 1996). Kullmann a Wouters v
roce 1972 popsali gigantismus
komplikovany rozsahlym subperiostalnim
hematomem (cit. sec. 14 - Sharrad 1993).
Podobnou komplikaci jsme pozorovali v
diafyze tibie u jednoho z nasich pacientd ve
véku 12 let (pozn. autora).

NF-1 postihuje vSechny systémy. Déti
s neurofibromatézou byvaji kratSi postavy,
nékdy se zjistuji psychosocialni problémy,
mentalni retardace, neschopnost uceni a
kfe€e. Neurofibromy v hypothalamu
mohou zapficinit gigantismus a indukovat
predCasnou pubertu. PFi generalizované
neurofibromat6ze dochazi k malignizaci
nékterého z lozisek u 5 — 10 % nemocnych
(5- Matéjovsky etal. 1988).

Diferencidlné diagnosticky kromé
NF-2 (u stejného jedince se muZe
vyskytovat jak NF-1, tak NF-2) je nutno
zvazovat mnoho pfi€in, a to chronicky
lymfedém, lymfangiomatdzni a vaskularni
malformace vc€etné angiodysplazie
Klippel-Trenaunay, lipomatdzni
makrodystrofii, autosomalné dominantni

familiarni angiolipomatézu, mnohocetnou
enchondromatézu, Maffuciho syndrom,
Proteus syndrom, McCune-Albrightdv
syndrom, i nevysvétlenou hemihypertrofii
sdruzenou s intraabdominalnimi
neoplasmaty aj.

Symptomatologie NF-2 (18 - Taybi a
Lachman 1996): choroba se ¢asto projevuje
ztratou sluchu zplsobenou ridstem
schwanom{ nebo neuromd 8. hlavového
nervu. ZjiStuje se tinitus, porucha
vestibularnich funkci, presenilni zadni
subkapsularni katarakta, dale intrakranialni
amisni tumory (meningeomy, schwanomy
a ependymomy), tumory z glidlnich bungk
(napf. gliomy optiku), paraspinalni tumory
zadnich kofend misnich a jiné abnormality,
napriklad periferni neuropatie, obtize s
uenim aj. Kozni léze (café-au-lait,
neurofibromy aj) jsou méné bézné. Je
mozny vyskyt NF-1 a NF-2 u jednoho
postiZzeného (dédi¢nost od postiZzeného otce
NF-1 a matky s NF-2). Pro diagn6zu NF-2
je dostateény priikaz oboustrannych
vestibularnich tumorl (schwanomd).
Kompletni audiologické vySetfeni je
prinosné pro diagnostiku NF-2 u rodinnych
prislusnikd.

Léfeni je symptomatické, a to
chirurgické, ortopedicko-ortotické,
ortopedicko-chirurgické a spondylo-
chirurgické, zaméfené na léceni
vSudypfitomnych vétSinou benignich
neurofibromt, skolidzy, pseudoartroz,
desaxaci, lokalizovaného gigantismu a
pod. Shapiro (12 - 2001) popsal u skupiny
17 pacient( prerlst postizené koncetiny (s
vyskytem "“cafe au lait" skvrn anebo
subkutannich neurofibromd) v rozmezi 2,0
- 8,8 cm (prdmérné 4,4 cm). Zkraceni dolni
konCetiny u NF pozoroval u 6 pacientl s
pseudoartrézou tibie. Zkrat respektive
prerdst dolni kondetiny se nejcastéji vyvijel
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podle typu | vzorce zkratli (coZ znamena, ze
rozdil délek DK rovnomérné narlsta s
vékem az do ukoneni rlstu), ackoliv se
pozoroval i typ II, 1l a V (13 - Shapiro
1982). Prerlst dolni konéetiny lze Fesit
epifyzeodézou v oblasti kolenniho kloubu
podle antropologem predikovaného
zbytkového ristu koncetiny. Metodou
léGebné volby pfi pseudoartroze tibie se
ukazuje pouziti volného
vaskularizovaného fibularniho Stépu
fixovaného zevnim fixatorem (14 -
Sharrard 1993). Hojeni pakloubu lze
pfiznivé ovlivnit elektromagnetickou
stimulaci. Histologicky proké&zana
malignizace kostniho loZiska nebo
sarkomatosni zmény v postizenych
nervech lokalizované periferné jsou
indikaci k radikalni chirurgické Iéché -
amputaci.

Osobni zku$enost: 10 pripadd (7
chlapc(, 3 divky), operaéni lééeni dolnich
kongetin u 2 pacientd.

Kasuistika: Neurofibromatosis, typ 1

Proband pochazel z 2. gravidity, ktera
byla vedena jako rizikovd z indikace
zdravotniho stavu matky. Porod byl v
stanoveném terminu per sectionem
Cesaream, porodni hmotnost 3400 g, délka
52 cm, byl kfiSen a prvni dva dny
monitorovan v inkubdatoru. Dalsi
poporodni adaptace byla bez komplikaci.
Od kojeneckého véku trpél na Casté infekce
hornich cest dychacich a bronchitidy
(b&hem 1. roku Zivota byl 3x
hospitalizovan). Psychomotoricky se
vyvijel normalné.

NynéjSi onemocnéni: ve 3 letech byla
pozorovana valgozita pravého kolenniho
kloubu. Deformité predchazela kontuze
pravého kolenniho kloubu a bylo
vysloveno podezfeni na epifyzarni

frakturu. Jiz za 1 mésic po Oraze pfi
ortopedickém vySetfeni v Orlové byl
zjistén prerdst pravé dolni koncetiny 0 3cm
a pfi RTG vysSetfeni byly prokazany zmény
skeletu, které byly suspektni pro diagndzu
neurofibromatosis von Recklinghausen.
Diagn6za NF-1 byla potvrzena pfi
hospitalizaci na détské ortopedické klinice
2. LF UK v Praze ve véku 3 let a 7 mésicd.
Télesna vySka byla 97 cm, hmotnost 12 kg.
P¥i chlizi napadal na levou dolni kon&etinu,
zkrat koncetiny korigoval naSlapem na
Spicku levé nohy. Chlapec mél vyrazné
halonované o¢i, na k(iZi trupu, pravé paze a
na levé hyzdi byly skvrny bilé kavy.
Nestejna délka DK byla korigovana
upravenou standardni obuvi - obr. 1a, b.
RTG snimek dolnich koncetin zobrazil
prerdst pravého femuru o 20 mm, tibie 0 14
mm a dvaceti stupfovou valgozitu v
proximalni tfetiné pravé tibie - obr. 2. RTG
vySetfeni péatefe v predozadni a bocné
projekci prokazalo vietenovité rozSifeni
horniho a stfedniho mediastina,
lordoskoliézu dolni hrudni patefe a
dorsalné klinovity tvar obratlovych tél -
obr. 3. Pfi antropologickém vySetfeni byla
predikovana vyska v dospélosti 175 cm a
byl predpovédén prerCist pravého femuru v
dospélosti 0 5 cm, pravé tibie o 3 cm.
Kefalometrickym a kraniometrickym
méfenim byla objektivizovéana
brachycefalie, Uzka lebni baze (-2 SD),
Uzké celo, kratS§i bizygomaticka
vzdalenost. Mandibula byla velmi Gzké (-
2,9 SD). Vzdalenost vnitfnich o€nich
koutkll byla + 2,1 SD (euryopie). P¥i
neurologickém vysetfeni byla zjiSténa
celkovd hypotonie lehkého stupné. PFi
ORL wvySetfeni se zjistilo vyklenuti
retrotonzilarniho prostoru vpravo. Dité
bylo pfeddno do dispenzarizace
onkologické a ORL ambulance FN v
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Obr. 1a, b. Fenotyp chlapce ve 3 letech a 7 mésicich - prerlist pravé dolni kongetiny 0 3,5 cm.

Obr. 2. RTG dolnich kon€etin ve stoje - valgozita proximalni diametafyzarni oblasti pravé tibie.

Obr. 3. RTG hrudni patefe v zakladnich projekcich - lordoskoli6za, dorzalné klinovity tvar obratlovych tél Th7- 9.
Obr. 4. Rodokmen - autosomalné dominantni pfenos prokazan do 5. generace.

Obr. 4
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Motole. Genealogickym vyS3etfenim byl
zjiStén viceCetny vyskyt stejného
onemocnéni v rodiné matky — postizZeni
jsou matka, jeji bratr, otec matky, sestra
otce matky a jeji syn, dale matka otce
matky, jakoz i jeji otec. Jedna se o
prokazany pfenos do 5. generace - obr. 4.
PFi hospitalizaci na ortopedické Klinice
byla provedena korekéni osteotomie
pravého bérce (varizace) a zkraceni o 3 cm,
fragmenty byly fixovany Kiintscherovym
hfebem. Ve 4 letech byla
bronchoskopickym vy3etfenim zjisténa
sten6za trachey a vypoCetni tomografie
prokazala rozsahly nadorovy proces v
oblasti zadniho mediastina s kompresi
levého zadniho bronchu. Ve 4 letech a 5
mésicich byla provedena Caste€na
exstirpace plexiformniho neurofibromu a
uvolnéni komprimovaného bronchu na
détske chirurgickeé klinice FN v Motole. V5
letech a 7 mésicich byl resekovan a
reimplantovan megaureter vpravo s
plastikou Usti do moCového méchyre na
urologické klinice NsP v Olomouci. Od 6
let se u chlapce opakovaly kolapsové stavy.
Na détském neurologickém oddéleni NsP v
Ostravé byl na RTG lebky v bo¢né projekci
zjiStén okrouhly kostni defekt v okcipitalni
krajiné v oblasti Gponu tentorium cerebelli -
obr. 5. Kolapsové stavy spontanné
vymizely. V 7 letech a 9 mésicich byl znovu
operovan na ortopedické klinice FN v
Motole pro bolestivy neurofibrom v pravé
poplitealni krajing, revalgizaci pravého
kolenniho kloubu a prer(st tibie. Stav pred
operaci je dokumentovan na RTG snimku
DK v AP projekci - obr. 6, kde je napadna
valgozita distalni metafyzy pravého
femuru s prerdstem o 5 cm, valgozita
proximalni metafyzy pravé tibie a jeji
pferlist o 2 cm, distalné odrostly
Kuntscherdv hieb v tibii (stav po operaci ve

3 letech a 7 mésicich). Obr. 7 ukazuje RTG
pravého bérce ve 2 projekcich po operaci -
byla provedena subtotalni exstirpace
tumoru v poplitealni krajing, extrakce
Kiintscherova hfebu, varizace v oblasti
proximalni metafyzy pravé tibie a zkraceni
diafyzy o 3 c¢cm v distalni tfeting. Pro
zjistény prerGst femuru a valgozitu v
suprakondylické krajiné byl planovan k
dalSi operaci. V 8 letech a 4 mésicich nahle
vznikla porucha vyslovnosti a
diagnostikovala se paréza n. recurentis I.
sin. s obrnou mékkého patra. Biopsie z
nazofaryngu prokazala dysplazii sliznice a
neurofibrom. V 8 letech a 6 mésicich byly
vypocetni tomografii CNS prokazany
izodenzni tumorové infiltrace, Sifici se od
baze stfedni jamy lebni distalné k miSnimu
segmentu C6. V tomto véku utrpél
patologickou frakturu pravého femuru
(uklouznul na mokré podlaze), pro kterou
byl Gspésné lécen Weberovou extenzi a
sédrovou spikou na ortopedické klinice FN
v Motole. Néasledovala exstirpace krénich
uzlin podél kyvadll s histologickym
prlikazem neurofibrom( v pouzdrech uzlin,
subtotIni exstirpace tumoru v pravém
podkoleni s prilkazem &asteéné vazivové
opouzdfeného neurofibromu se zavérem
benigni tumor. V 9 letech byla provedena
planovana variza€ni suprakondylicka
osteotomie pravého femuru se zkrdcenim o
6 cm a extrakce 2 skobek z proximalni
diametafyzarni krajiny pravé tibie - obr. 8.
V 9 letech a 5 mésicich byl hospitalizovan
na détské onkologické klinice FN Motol,
kde byla provedena vySetfeni
rentgenologicka, ultrasonografické i
vySetfeni MNR. Byla prokézana progrese
zastinéni v zadnim mediastinu, fibrotické
zmény jater, sleziny a pankreatu.
Retroperitoneum bylo vypInéno uzly
rozlicné velikosti s maximem v oblasti
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Obr. 5. RTG lebky v bo¢né projekei -
Sipka oznaCuje kostni defekt v
okcipitalni krajiné.

Obr. 6. Dolni koncetiny v predozadni projekci v 7 letech a 9 mésicich -
revalgizace v oblasti pravého kolenniho kloubu - pferGst pravého femuru
o5cmapravétibieo2cm.

Obr. 7. RTG pravého bérce ve 2 projekcich po operaci - varizace
proximalni diametafyzy a zkraceni diafyzy v distalni tfetiné 0 3 cm.

Obr. 8. Stav po variza€ni suprakondylické osteotomii pravého femuru se
zkracenim 0 6 cm a extrakci dvou skobek z proximalni pravé tibie.

Obr. 9. Progrese valgozity a strukturalni zmén - na RTG snimku
kolennich kloubti v AP projekci byl tibio-femoralini Ghel 40 stupii(i.
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arteridlniho trunku. Irigoskopie prokazala
dolichosigmoideum. VySetfeni MNR
prokézalo rozsahly infiltrat od lebni baze
kaudalné az k branici, odpovidajici v.s.
neurofibromu. V oblasti retroperitonea pfi
Uponu bréanice byly zjistény hypodenzni
hmoty, které byly nalezeny i v peritoneu,
zjistilo se vrlstani do hilu jater. Proces se
Sifil podél vétvi v. portae do periférie jaterni
tkané. Hmoty obkruzovaly vétSinu velkych
cév intra- i retroperitonedlné s vyjimkou
aorty. Pankreas byl také postizen. Hmoty se
nachazely i v radix mesenterii. Analogicky
proces byl nalezen i v mediastinu, kde
zasahoval od brénice kranidlné az k
bifurkaci trachey. U chlapce se pozdéji
rozvinula spastickd paraparéza s
pyramidovou iritaci bez poruchy hybnosti,
pretrvavala parézan. peroneus vpravo, byla
zjisténa Hornerova trias a obrna mékkého
patra.

V 9 letech a 10 mésicich na ortopedické
klinice FN Motol byla provedena extrakce
pravouhlé AO dlahy z distalni diametafyzy
pravého femuru a diafyzy pravé tibie. Za 10
mésicd od posledni operace doslo k
recidivé a progresi valgozity pravého
kolenniho kloubu, kde ha RTG snhimku byl
zjistén tibiofemoralni Ghel 40 stupnili - obr.
9. Zvyraznily se i strukturalni kostni
zmeény, kde kontrastovala skleréza diafyz s
osteopor6zou a zhrubélou tramcinou
distalniho femuru a proximalni tibie.
RUstové epifyzy byly symetricky z(Zené
vice na proximalni tibii. V 10 letech se stal
pacientem détské onkologické kliniky FN v
Motole.

Zaveér: uvedeny pfipad demonstruje
lokalizovany gigantismus pravé dolni
koncetiny pfi generalizované
neurofibromatéze 1. typu, které zplsobila
fatdlni konec jiz v détském véku.
Genealogickym vySetfenim byla zjisténa

variabilni expresivita v rdmci postiZzené
rodiny (onemocnéni bylo retrospektivné
diagnostikovano v 5 generacich). Na
skeletu byly pozorovany poruchy kostni
struktury na kalvé, obratlich, kde se
vytvofila biomechanicky zavazna
progredujici lordoskoli6za a na pravé dolni
konceting, kde progredoval prerdst a
valgozita v oblasti kolenniho kloubu bez
ohledu na korekéni operace. Opakované
byl exstirpovan neohraniceny neurofibrom
v pravé poplitealni krajing, rozvinula se
paréza n. peroneus |. dx. a spasticka
paraparéza centralniho typu s pyramidovou
iritaci.

Patogenezi recidivujici valgézni
deformity a prerst femuru a tibie (i fibuly)
Ize vysvétlit jako neuroadaptivni poruchu,
kdy neurcité ohraniceny neurofibrom v
poplitedlni krajiné asymetricky stimuloval
rGst v oblasti pravého kolenniho kloubu.
Podle Rothova makroneurotrofniho vlivu
nervové tkané na rlist a modelaci skeletu
neurofibrom prorostl v pravém podkoleni
tzv. Donaldsovym nervovym skeletem a
asymetricky porusil neuralné dlouZzivy rlst
(asymetricky naruSil fyziologické
"neuralni ristové otéze"). Predikce
prerGstu pravé DK podle vyvojového
vzorce typu | nestejné délky dolnich
koncetin podle Shapira (13 - 1982) selhala.
Pozorovali jsme dalSi typ - Shapirem
nepopsany, a to urychlujici se nardst
rozdilu délky DK. Vzhledem ke
generalizovanému organovému postizeni
bylo upusténo od planované medialni
epifyzeodézy distalniho femuru a
proximalnitibie pravé DK.
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ZAVER

Wysoka incidence neurofibromatdzy v
populaci s vysokym rizikem malignizace (5
- Matéjovsky et al. 1988), zavaznost
prognézy quod vitam, nakladné
dlouhodobé 1éCeni a soucasné moznosti
diagnostiky NF-1 predurcuji postizené
rodiny pro prenatdlni diagnostiku
molekularné genetickymi metodami (9 -
Rodenhiser et al. 1993). Diagnostika
metodou polymerazové fetézové reakce
(PCR) je dostupna i u nas (6 - Mazura et al.
1995, 7 - Mazurova et al. 1999). Celkova
anestézie pfi operacnim léceni musi byt
vedena z aspektu mozné cervikalni
instability, hypertenze a moznosti maligni
hyperpyrexie. Makrodaktylii nebo fokalni
gigantismus lze vysvétlit lokalnim
plsobenim neurofiboroml na periferni
nervovy systém, ktery dominantné
ovliviiuje adaptacni zmény rostouciho
skeletu, jak ve svych experimentalnich
pracich opakované dokazal Roth (napf. 10 -
Roth 1995, 11 - Roth 2000). Lécebnym
problémem zlstava léeni atrofickych
pakloubtl dlouhych kosti i tézkych kfivek -
angulaci patefe.

LITERATURA

1. Ackland MK, Uhthoff HK. Idiopathic localized
gigantism: a 26-year follow-up. J Pediatr Orthop, 6,
1986,5.618-21.

2. Ducroquet RL. A propos des pseudarthroses et
inflexions congénitales du tibia. Mam Acad Surg, 63,
1937,5.863-68.

3. Koléf J, Zidkova H. Narys kostni radiodiagnostiky.
Praha: Avicenum 1986. 419s.

4. Mafik 1, Kuklik M. Generalizovand forma
neurofibromatézy von Recklinghausen I. typu s
lokalizovanym gigantismem: souborny referdt s
kasuistikou. Pohybové Ustroji, 2, 1995, €. 4, s. 150-
162.

5. Matéjovsky Z, Povysil C, KolaF J. Kostni nadory.
Praha: Avicenum, 1988, 447s.

6. Mazura I, Mazurova F, Korabecna M, Petrakova A.
Diagnostika neurofibromatézy von Recklinghausen
(NF-1) metodou polymerdzové fetézové reakce
(PCR). Pohybové Gstroji, 2, 1995, €. 3,5. 118 - 123.

7. Mazurovd F, Mazura |, Mafik |. MozZnosti
diagnostiky achondroplazie a neurofibromatézy (NF-
1) molekularné genetickymi metodami. Pohybové
Gstroji, 6, 1999, €. 1,5.6-10.

8. Narod SA, Parry DM, Parboosingh J et al.
Neurofibromatosis type 2 appears to be a genetically
homogenous disease. Amer J Hum Genet, 51, 1992, €.
3,5.486-96.

9. Rodenhiser DI, Ainsworth PJ, Coulter-Mackie MB
etal. Agenetic study of neurofibromatosis type 1 (NF-
1) in south-western Ontario. A PCR based approach to
molecular and prenatal diagnosis using linkage. J Med
Genet, 30,1993, €.5,5.363-68.

10. Roth M. The role of neural growth in the
pathomechanism of skeletal dysplasias: an
experimental study. Pohybové Ustroji 2, 1995, €. 3, s.
85-111.

11. Roth M. Neuroadaptive changes of seemingly
primary bone affections. Pohybové Gstroji, 7, 2000, ¢.
1,5.15-23.

12. Shapiro F. Pediatric Orthopedic Deformities.
Basic Science, Diagnosis, and Treatment. San Diego,
San Francisco, New York: Academic Press, 2001, 953
S.

13. Shapiro F. Developmental patterns in lower-
extremity length discrepancies. J Bone and Joint Surg,
\Vol.64-A, 1982, €.5,s.639-51.

14. Sharrard WJW. Paediatric Orthopaedics and
Fractures. Vol, 3rd ed. Oxford, London, Edinburgh:
Blackwell Scientific Publications, 1993, 718s.

15. Smith RW. A Treatise on the Pathology, Diagnosis
and Treatment of Neuroma. Dublin: Hodges & Smith,
1849.

16. Smrcka V, Marik I, Dockalova M, Svensonova M.
Congenital deficiency of the tibia at a medieval
monastic cemetery in Olomouc (Czech Republic).
Journal of Paleopathology, 10,1998, €. 3, s. 111-120.
17. Taybi H, Lachman RS. Neurofibromatosis I. In:
Radiology of Syndromes, Metabolic Disorders, and
Skeletal Dysplasias. 4th ed. St. Louis, Baltimore,
Boston: Mosby, 1996, s. 345 - 351.

18. Taybi H, Lachman RS. Neurofibromatosis II. In:
Radiology of Syndromes, Metabolic Disorders, and
Skeletal Dysplasias. 4th ed. St. Louis, Baltimore,
Boston: Moshy, 1996, s. 351 - 52.

198



2.11. FOKALNI FEMORALNI
DEFICIENCE

2.12. KOMPLEX (SYNDROM)
FEMUR - FIBULA - ULNA

Fokalni femoralni deficience (FFD)
byla  zafazena podle Mezinarodni
nomenklatury konstituénich kostnich
chorob z roku 1983 do 3. podskupiny
dysostéz - dysostozy s prevazujicim
postizenim koncetin (26 - 1983). Nazev
FFD v sobé skryva kontinualni stupnici
femoralnich defektl a pFidruzenych
malformaci skeletu, kdy na jednom konci
jsou postizeni s femoralni hypoplazii a na
druhém jedinci s Gplnou aplazii femuru.
FFD je pomérné cCastou sporadicky se
vyskytujici anomalii, ktera se zpravidla
sdruzuje s jinymi abnormalitami koncetin,
patefeiobliCeje (viznize).

Vrozené kratky femur (femoralni
hypoplazie) se vyskytuje jednostranné
nebo oboustranné bez dalSich zmén ve
stfednich a distalnich segmentech skeletu
dolnich koncetin. Typické je zkraceni
stehna, anterolateralni zakfiveni femuru
(nékdy v misté konvexity femuru je kozni
dllek), dolni konéetina je v zevni rotaci,
vnitfni rotace je rdzné omezena. NaRTG je
kratky femur (nékdy zakfiveny s
medialnim rozsifenim kortikalis a zGzenim
drefiového kanélu) s opozdénou osifikaci
proximalni epifyzy, pozdéjsi vyvoj hlavice
femuru a acetabula byva normalni. Zkrat
femuru je okolo 10 % nepostiZzeného
femuru anepfesahuje vétSinou 6,5cm.

Vrozené kratky femur s coxa vara je
spojen Casto s vyraznym zkracenim tibie a
fibuly. Klinické pfiznaky jsou vyraznéjsi -
omezeni abdukce a wvnitfni rotace
kycelniho kloubu mlZe zavadét k diagndze
vrozeného vykloubeni. Rentgenologicky
se prokazuje mezera mezi proximalnim

koncem femuru a panvi - kréek i hlavice
jsou chrupavCité (tvar acetabula a
proximalniho femuru lze prokazat MRI
vySetfenim). Varozita je v trochanterické
nebo subtrochanterické krajing, kde se
prokazuje i sklerosa a zdzeni dfefiového
kanalu. Zkrat je okolo 30 % zdravého
femuru a dosahuje na konci rlstového
obdobi 7,5 - 15 cm. Nalez je zcela odlisny
od coxa vara congenita, kde zkrat femuru
je do 5 %, diafyza femuru je normalni,
deformita se vyskytuje €asto oboustranné,
pfi genealogickém vySetfeni se zjiStuje
rodinny vyskyt (10 - Hamanishi 1980).
Proximélni fokalni femoralni defekt
(PFFD) je sdruZzen s defektem fibuly na
stejné strané az v 80 % pfipadl a
abnormalitami i druhé DK a HK. Projevuje
se flekéné abdukeni a zevné rotaCni
kontrakturou ky€elniho kloubu (zkraceni
m. sartorius a m. iliopsoas) a flekéni
kontrakturou v kloubu kolennim.
Proximalni konec femuru je chrupavcity,
varosni, diafyza femuru je hypoplasticka,
proximalné vznika pseudoartroza. Zkrat
postiZzené dolni koncetiny byva 35 -50 %,
takZe hlezenni kloub na postizené DK byva
v urovni kolenniho kloubu zdravé DK. V
pfipadé fibularni aplazie je noha v
equinovalgosnim rigidnim postaveni. Na
zakladé RTG vySetfeni ve 2. roce véku lze
rozliSit 4 hlavni typy PFFD (2 - Aitken
1969, 3 - Amstutz 1969) - obr. 1.
Dédicnost: redukéni anomalie dolnich
koncetin, které se vyskytuji jako izolované
jednostranné vady, jsou vétSinou
polygenniho charakteru. U oboustrannych
FFD se predpoklada monogenni dédi¢nost.
V rodokmenu se Casto nachéazi v
antecedenci mikroformy této polygenni
vady jako je hypoplazie hlavice a krcku
stehenni kosti, dysplazie kycelniho kloubu
anestejna délka DK. Asymetrie segmentd
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Obr. 1. Rozdéleni typd PFFD dle Aitkena a Amstutze.

konCetin je nezbytné ovéfrit
antropometrickym vySetfenim.
Dermatoglyfické charakteristiky mohou
byt vyuzity jako indikator minimalni
symptomatologie, ale i pro indikaci RTG
vySetfeni u rodi¢l déti se syndromem
femur - fibula - ulna (13 - Kuklik a Mafik
1999).

Incidence proximalniho fokélniho
femoralniho defektu (PFFD) podle
novorozeneckého registru v Edinburghu
byla 0,02 : 1000 zivé narozenych (20 -
Rogalaetal. 1974).

FFD se vyskytuje relativné casto
(jednostranné nebo oboustranné) jako
symptom u dismorfickych vad. EXxistuji
plynulé prechody k syndromu femur -
fibula (FF) a syndromu femur - tibie (FT),
kdy je postizen horni a stfedni segment
dolnich konc€etin longitudinalni hypoplazii
(pFipadné Castecnou aplazii nebo aplazif).

VEtSi stuperi genetické exprese syndromu
nachazime u syndromu femur - fibula - ulna
(FFU), ktery je spojen s oligodaktylii nohy
nebo i ruky - jedna se o fibularni nebo i
ulnérni termindlni casteCnou (Uplnou)
aplazii. U syndromu femur - tibie - radius
(FTR) je longitudinalni hypoplazie,
CasteCna nebo i GplInd aplazie skeletu na
vnitini (radialni, tibialni) strané (13 -
Kuklik a Mafik 1999).

Variabilita vSech téchto koncetinovych
defektd je znatnd. Nékdy je defekt
dlouhych kosti vmezefenym defektem,
jindy je postizen i pfislusny terminalni
radialni (tibialni) nebo ulnarni (fibularni)
paprsek, coz se projevuje oligodaktylii
(nékdy oligosyndaktylii), tj. redukci poctu
prstll konCetin preaxialné nebo postaxialng
(aleicentralng).

U FFD se setkavdme s témito
pridruzenymi anomaliemi nohy (pes
equinovarus, calcaneovalgus, vrozeny
strmy talus), prstl (preaxialni polydaktylie,
chybéni nebo syndaktylie 2. a 3. prstu,
chybéni 4. a 5. paprsku nohy), pately a
kolena (mald patela, nékdy lateralné
dislokovana, jindy chybi, pFedozadni
instabilita, flek&ni kontraktura anebo
subluxace kolena, genu valgum, aplazie
zkfizenych vazl kolennich) a horni
koncetiny (humeroradialni synostéza s
chybénim ulny, manus vara s chybénim
radia, chybéni predlokti nebo celé HK,
syndaktylie mezi 2. a 3. prstem, nékdy jsou
pfitomny pouze 1 az 4 prsty).

Malformace koncetin popisované jako
syndrom femur - tibie - radius se vyskytly
ve vysokém poCtu (vice nez 6 000
postizenych déti) v Némecku zacatkem
Sedesatych let 20. stoleti jako nasledek
podavani antiemetika thalidomidu
(Contergan) ve 4. - 8. tydnu gravidity (24 -
WillertaHenkel 1969, 22 - Swanson 1981).
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Obr. 2a. Perokresba oboustranného FFD (Ambroise Paré - 1573).

Obr. 2b, ¢, d, e. Fenotyp a RTG dolnich koncetin ditéte se syndromem femoralni hypoplazie a zvlastniho obliceje.

PFFD miZe byti etiopatogeneticky
pfibuzny se syndromem kaudalni regrese,
ktery vznikd na podkladé
dekompenzovaného téhotenského diabetu
a nasledné poruchy homeostazy pfi
organogenezi v tzv. embryonalni vyvojové
periodé.

Syndrom femoralni hypoplazie -
zvl&stni oblicej byl popsén v roce 1975 (6 -
Daentl 1975). Wznaduije se kromé rizného

typu FFD kratkym nosem s Sirokou
Spickou, dlouhym filtrem, tenkym hornim
rtem, mikrognatii a rozStépem patra,
deformitami usi. Nékdy se pFidruZuje
zkraceni humeru, Sprengelova deformita (s
omezenym rozsahem pohybu ramennich a
loketnich kloubl), preaxialni polydaktylie,
equinovarosni deformity nohou,
abnormality dolni hrudni a bederni patefe,
ale i anomalie ledvin a mocopohlavniho
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Ustroji. Pfipady uvedeneé v literatufe byly
sporadické (do roku 1994 bylo popsano
vice nez 55 pripadl). 35 % pfipadd byly
kojenci diabetickych matek.

Perokresbou oboustranného
femoralniho fokalniho defektu je
ilustrovana kniha “Des monstres et
prodiges*, jejimZz autorem byl Ambroise
Paré (1573), zakladatel moderni protetiky.
Zobrazena stigmatizace obliCeje a
kombinované malformace koncetin
odpovidaji velmi sugestivné syndromu
femoralni hypoplazie a zvl&Stniho obliceje
- obr. 2a. Na obr. 2b, ¢, d, e je pro srovnani
demonstrovan fenotyp a RTG dolnich
koncetin naSeho nepublikovaného pFipadu.

Tento typ koncetinovych vad provazi
zfejmé lidstvo po celou dobu jeho
existence. Kuklik s VIckem (12 - 1994)
popsali hypoplazii stehenni kosti na
kostrach sourozencl objevenych v
mladopaleolitickém trojhrobu (lovci
mamutd) v Dolnich Véstonicich, kterou
zaradili jako proximalni femoralni fokalni
deficienci.

Komplex (syndrom) femur - fibula -
ulna (FFU) je oznaCovan také jako vrozené
chybéni fibuly, nebo vrozeny
longitudinalni defekt fibularni, CasteCny
nebo aplny. Dfive se uZival nazev
paraaxialni fibularni hemimelie. Podobné
jako FFD zahrnuje spektrum anomalii s
rzné vyjadienym zkracenim fibuly aZ
Uplnym chybénim, které se sdruZuje s
defekty nohy, tibie a femuru. Na RTG se
prokazuje hypoplazie fibuly, chybéni
proximalniho konce fibuly i proximalni i
stfedni Casti fibuly nebo Uplna aplazie. Asi
u 15 % piipadtl byva soucasné na stejné DK
proximalni femoralni fokalni defekt a
priblizné u 75 % postizenych byva rlzné
vyjadieny femoralni fokalni defekt

(femorélni hypoplazie nebo femorélni
hypoplazie s coxavara).

Klinickym a biomechanickym
problémem syndromu FFU (nebo FFD) je
predevsim nestejna délka dolnich koncetin
a nestabilita hlezenniho kloubu (nebo
ky€elniho a kolenniho). Oboustranné
postiZzeni proximalnich nebo stfednich
segmenttl DK vede k disproporcionalnimu
trpaslictvi.

Klasifikace: Klasifikace FFD (i
syndromu FFU) jsou zaloZeny na RTG
vySetfeni, které vzhledem k opozdéné
osifikaci chrupavcitého proximalniho
femuru vede k zafazeni defektu nejdrive ve
2 letech véku.V roce 1980 Hamanishi (10 -
1980) uvedl klasifikaci vrozeného
kratkého femuru, kde se na zakladé RTG
obrazu rozlisuje 5 typd - vyssi typy se
vyznacCuji zavaznou proximalni
transversalni femoralni aplazii - obr. 3.
Aitkenovo rozdéleni proximalniho
fokalniho femoralniho defektu (PFFD) na
4 typy (2 - 1969) mlizeme pfirovnat k 111,
IV.a V. typu podle Hamanishiho (10 - 1980)
nebo ke IV, I, 1l. a I. tfidé klasifikace
podle Pappase (19 - 1983), ktery rozliSuje 9
tfid. Pappas zohledfuje defekty
proximalni, stfedni a distalni ¢asti femuru a
pFidruZené abnormality dolnich kongetin.

RTG Kklasifikace syndromu FFU
rozliSuje 3 typy (5 - Coventry a Johnson
1952). U 1. typu neni tibie zakFivena a noha
je normalniho tvaru i funkce. U 2. typu je
Caste€né nebo Uplné chybéni fibuly, noha je
fixovdna v equinovalgosni deformitg,
chybi 1 - 2 fibularni parpsky, nékdy se
zjiStuje tarsalni koalice. Na vrcholu
tibidlniho zakfiveni (podobné jako na
femuru u FFD) je charakteristicky kozni
dllek. Bérec je vyrazné zkracen. 3. typ
fibuldrniho defektu se vyznaluje
oboustrannym postiZzenim a sdruzenim s
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Obr. 3. RTG klasifikace vrozeného kratkého femuru podle Hamanishiho (1980).

PFFD nebo s reduk&nimi deformitami HK.
Novéji Achterman a Kalamchi (1 - 1979)
rozliSuji 1A a 1B typ s ohledem na defekt
fibuly a stabilitu hlezenniho kloubu. U 1B
typu je zkraceni fibuly o 30 - 50 % a Uplna
nestabilita hlezenniho kloubu. Typ 2 se
vyznacuje jesté vyraznéjsim zkratem bérce
s anteromediélni angulaci tibie, tarsalni
koalici a aplazii fibularnich paprsk{ nohy -
obr. 4.

Obr.4. RTG Klasifikace syndromu FFU podle
Achtermanaa Kalamchiho (1979).

Léceni fokalni femoralni deficience:
taktika 1éCeni zavisi na predikovaném
zkratu femuru (resp. tibie), femoropanevni
stabilité a stabilité kolenniho (resp.
hlezenniho) kloubu. Na komplexni Ié¢ebné
preventivni péci vzdy participuje ortoped,
pediatr, specialista v ortopedické protetice,
klinicky antropolog a genetik.  Podle
Komana et al. (11 - 1982) je indikovano
rekonstrukéni léceni u pFipadd
jednostranného FFD, kde Ize predpokladat
dosazeni femoropanevni stability, zkraceni
femuru a tibie je predikovano mensi nez 17
cm a pfredpoklddd se dosaZeni
plantigradniho postaveni nohy.  Podle
Pappase (19 - 1983) pfipady s FFD I. - VI.
tfidy je wvzdy nutno oSetfit ortoticko-
proteticky (ortoprotézami). U nas nejvétsi
zasluhu o oSetfeni téchto déti mél |I.
Hadraba (9 - 1999). K prolongac¢nimu
operatnimu 1é€eni jsou podle nasi
zku3enosti (15 - Mafrik et al. 1988, 16 -
Mafrik et al. 1988) individualné indikovani
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pacienti s FFD 1. - Ill.a typu podle
Hamanishiho (10 - 1980) nebo 7. - 9. tfidy
podle Pappase (19 - 1983) - obr. 53, b.

Sa .

(K

ﬁu
L::“_)':j

Obr.5a. Typ | - Illa syndromu FFD dle Hamanishiho.

|

Obr.5b. TfidaVI1- IX syndromu FFD dIe Pappase.

U téchto typl (resp. tfid) FFD se
predpoklada, Ze rlst femuru (a tibie) je
linedrni ve srovnani s nepostiZzenou stranou
a ze relativni délka femuru (a tibie) se
neméni béhem rlstového obdobi (10 -
Hamanishi 1980, 11 - Koman etal. 1982, 19
- Pappas 1983 et al.). Lze tedy predvidat

velikost zkratu femuru (resp. tibie). Byly
vypracovany antropometrické metody
predikce zkratu femuru a tibie podle
telerentgenogramti (18 - Moseley 1977, 16
- Marik et al. 1988, 25 - Zemkovéa a Marik
1999), které se staly nezbytnou soucasti
indikace k prolongaénimu léceni. U
vrozené kratkého femuru s coxa vara (l1l.a
nékdy i Ill.b typ dle Hamanishiho) je v
prvni dobé FeSena stabilita kycelniho
(korekce varozity a retroverze kréku
femuru) pfFipadné kolenniho kloubu
(posterolaterélni subluxace). U velkych
zkratd femur prodluZzujeme ve dvou
etapach pfipadné kombinujeme s
epifyzeodézou v krajiné kolenniho kloubu
na zdravé strané. Operacni timing volime
pro 1. etapu v 5 - 6 letech, dalSi prolongace
po 10. roce Zivota.

U proximalniho fokalniho
femoralniho defektu je moZno postupovat
radikalné chirurgicky, kdy je kolem 3. roku
feSena pseudoartr6za a provedena
artrodéza kolenniho kloubu (fixace
Kintscherovym hrebem), za 2 mésice pfi
extrakci K hfebu je provedena amputace
nohy podle Symeho. Cilem je vytvofit
dobry amputacni pahyl pro standardni
kolenni protézu. U Aitkenova typu D se
nékdy provadi fixace fragmentu femuru do
panve, tzv. pelvifemoralni artrodéza
(nékdy po predchozi Chiariho osteotomii
panve) a kolenni kloub slouzi jako kloub
kycelni (7 - Fixsen a Lloyd-Roberts 1974,
14 - Kundrét et al. 1979, 21 - Steel et al.
1987). VVykony mohou byt kombinovany se
Symeho amputaci nohy nebo rotacni
plastikou podle Van Nese (23 - Van Nes
1950, 4 - Borggreve 1930), kde se rotuje
femur i bérec zevné o 180 stupnid, pata je
vpredu, hlezenni kloub pfedstavuje kloub
kolenni a noha slouzi k ovladani bércové
protézy. Tyto rekonstruk&ni operace je l1épe
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provadét u vétsich déti nebo adolescentl s
jednostrannym postizenim. U nas nejvetsi
zkuSenost s rekonstrukénim operacnim
feSenim PFFD méa Dungl (8 - Grill a Dungl
1991). U vsech pfipadl Ize postupovat
konzervativné a az v obdobi dospivani se
spolu s postizenym  rozhodnout o
operatnim FeSeni pseudoartréozy
proximalniho femuru a artrodéze
kolenniho kloubu s uvolnénim meékkych
tkdni a o nejvhodnéjSim ortoticko-
protetickém oSetfeni. Pfipady nevhodné k
operacnim rekonstrukcim (syndrom FFD I.
- V. tfidy podle Pappase - obr. 6a /19 -
1983/, pridruzené systémové vady, obezita,
nespoluprace, prani rodiny aj.) oSetfujeme
pouze ortoprotézami - obr. 6b, c.
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Obr. 6a. Tfidy | - VV syndromu FFD podle Pappase jsou
nevhodné pro operacni rekonstrukce.

Obr. 6b. 13leta divka se syndromem FFD (ll1. tfida
dle Pappase nebo IV. g-h typ podle Hamanishiho).

Obr. 6¢. Obézni pacientka je od batoleciho véku
oSetfovana ortoprotézou levé dolni kongetiny.

LéCeni syndromu femur - fibula -
ulna: U syndromu FFU se doporucuje jiz v
kojeneckém véku operacné feSit
equinovalgosni kontrakturu nohy
(posterolateralni release s resekci
fibrokartilaginosniho fibularniho pruhu a
naslednym ortotickym 1éCenim).
Prolongaci tibie (kalotaxi) indikujeme v 5 -
6 letech. Pred koncem rlstového spurtu
indikujeme u velkych zkratl (vice nez 10
cm) distrakéni epifyzeolyzu proximalni
tibie. V rdstovém obdobi je nutno Fesit i
Castou valgozitu kolenniho kloubu, ktera je
zplsobena posterolateralni kontrakturou
kolenniho kloubu a hypoplazii zevniho
kondylu femuru, pfipadné i pfidruzeny
zkrat femuru. Zkrat tibie i femuru lze
predikovat velmi pfesné ovérenou
antropometrickou metodou podle
telerentgenogrami DK a kostniho véku (16
- Marik et al. 1989, 25 - Zemkové a Mafik
1999). Operacni léCeni deformit nohy
(resp. ruky) je individualné indikovano. S
ohledem na dalSi sdruzené vady a velikost
zkratu dolni koncetiny je indikovano
prolongacni léCeni nebo primarné oSetreni
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ortoprotézou, kdy je nékdy nutno FeSit
biomechanicky zavazny zkrat amputaci
nohy a vybavit dité vhodnou protézou. K
primarni amputaci nohy podle Symeho
(nebo Boyda) se rozhodujeme jednak pfi
predikci biomechanicky zavazného zkratu
DK (10 - 15 cm) spojeného s tézkou
malformaci nohy a jednak podle postoje
rodi¢l, kterym jsou léCebné postupy
vysvétleny (pfipadné ukazany vysledky
léCeni na fotografiich). Amputace nohy je
indikovana jiz ve véku 8 aZ 12 mésicd. Ve
vSech etapach IéCeni syndromu FFU stejné
jako u FFD je vyuzivano ortoticko-
protetické o3ettent, které je neoddélitelnou
soucasti komplexniho lé€eni (17 - Mafik et
al. 1999).

Osobni zkusenost: 12 pfipad( (6
chlapcd a 7 divek) s femoralni fokalni
deficienci, z nichz 11 bylo operovéno. Ze
17 déti (8 chlapclia 9 divek) s komplexem
femur-fibula-ulna bylo operacné 1é¢eno 14.

Kasuistika 1: Kombinace vrozené
kratkého femuru a syndromu femur-fibula-
ulna

Proband pochazi z 2. téhotenstvi
matky, které probihalo bez komplikaci.
Porod byl v terminu, spontanni, hlavickou,
nebyl kFiSen, porodni hmotnost byla 3750
g, délka 52 cm. Po narozeni byla zjisténa
hypoplazie LDK, oligodaktylie nohy (byly
vytvofeny 4 paprsky) s mékkou
syndaktylii 2. a 3. prstu. Abdukce v levém
kyCelnim Kloubu byla mirn& omezena,
vyraznéjsi planovalgozita levé nohy.
Chlapec dobre prospival, zvétSoval se zkrat
LDK.

Ve véku 5 let a 7 mésicl byl pacient s
vrozenym zkratem levé dolni koncetiny
(LDK)  vySetfen na ambulanci pro
systémove a koncetinové vady ve FN
Motol a na zékladé antropometrického

vySetfeni byl indikovan k prolonga¢nimu
léCeni levého femuru. Fenotyp pacienta a
vyrovnani zkratu LDK podloZzenim je
demonstrovdno na obr. 7a. Obr. 7b
zobrazuje oligodaktylii levé nohy - chybi 5.
paprsek. Chlapec méfil 1255 cm - byl
velmi vysoky s predikci vysky v dospélosti
190 cm. Kostni v&k odpovidal
kalendafnimu véku. Celkovy zkrat LDK v
tomto véku byl podle klinického vySetteni
7,0 cm, coz potvrdilo i méfeni z RTG
snimku zhotoveného ve stoje - obr. 7c.
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.
Rustovy potencial levého femuru ginil 87,1
% zdravého pravého femuru a rlstovy
potencial levé tibie 91.2 % zdravé pravé
tibie. Délku zdravého femuru v dospélosti
jsme predikovali u tohoto vysokého
chlapce na 57,5 cm, délka zkréceného
levého femuru by v dospélosti Cinila 50 cm,
tzn. predikovany zkrat levého femuru byl
7,5 cm. Délku zdravé tibie v dospélosti
jsme predikovali na 47,5 cm, délku
postizené tibie na 43,3 cm, tzn. zkrat levé
tibie byl predikovdn na 4,2 cm. Pred
planovanym vykonem bylo provedeno
vySetfeni kardiologické a neurologicke -
nebyly zjistény odchylky od normy.
Genetickym vySetfenim byla potvrzena
polygenni etiologie vady.

V 5 letech a 9 mésicich byl aplikovan
zevni fixator (ZF) POLDI 7 na lateralni
stranu levého femuru a byla provedena
postupna prolongace o 7 cm. Distrakce
fragment( levého femuru je zobrazena na
obr. 8a. Za 6,5 mésice byl ZF extrahovan,
na kontrolnim RTG byla prokazana
infrakce distalni metafyzy levého femuru
pfi vyrazné osteopordze. Na dalSich
obrézcich (obr. 8b,c) je demonstrovan
vysledek prolongaéniho lé€eni. Délka
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Obr. 7a. Chlapec se syndromem FFD (typ llc dle
Hamanishiho) ve véku 5 let a 7 mésictl - vyrovnani
délek DK podlozenimvlevoo 7 cm.

Obr. 7b. Oligodaktylie levé nohy - aplazie 5. paprsku.
Obr..7c. RTG snimek DK ve stoje s podloZenim LDK.

Obr. 8a. Prolongace levého femuru zevnim fixatorem
Poldi VIl o predikovany zkrat femuru 7,5 cm.

Obr. 8b, c. Vysledek prolongace v 7 letech. Varozita
levého femuru vznikla v ddsledku nedostate&né tuhosti
zevniho fixatoru Poldi V1.
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Obr. 9a -d. Fenotyp pacienta a hypoplazie levé doIni koncetiny
ve véku 15 let - vyrovnani DK pfi podlozeni vlevo o 5 cm.
Predikovany zkrat levé tibie pfed prolongaci byl 4,2 cm.
Extenze levé nohy je omezena.
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konCetin byla doCasné témér vyrovnana
diky prolongaci levého femuru o
predikovany zkrat. Podle predikce jsme
predpokladali narlst zkratu bérce na 4 cm,
coz by bylo mozné fesit epifyzeodézou
proximalni tibie pfi kostnim véku 13 let,
pripadné epifyzeodézou proximalni tibie a
distalniho femuru pfi kostnim véku 14 — 15
let.

Pacient se k dalSimu vySetfeni dostavil
az ve véku 15 let, kdy méril 187 cm. V dobé
ristového spurtu mezi 14 - 15 rokem se
zvyraznil zkrat levého bérce. Pacient
kompenzuje zkrat 5 cm upravenou obuvi a
je zdatnym sportovcem. Na obr. 9a - d
demonstrujeme zkrat a hypoplazii LDK.
Pfi podloZeni LDK o 5 cm je postaveni
panve horizontélni a kolenni klouby jsou
priblizné ve stejné vysi od zemé. Obvod
levého bérce je mensi o 3 c¢cm, €éSka je
proximalné a mirné zevné lokalizovana,
bérec je rotovan dovnitf o 10 - 15 stupiid.
Dfep provede s dosednutim - flexe v
kolennich kloubech neni omezend, leva
noha je ve stfednim postaveni - nelze ale ani
pasivné provést extenzi nohy.

Zaveér: klinické vysetreni chlapce v 15
letech potvrdilo diagn6zu vrozené kratkého
femuru a syndromu FFU typ 1A podle
Achtermana a Kalamchiho i spravnost
pdvodni predikce zkratu femuru i tibie.
Zkrat femuru byl adekvatné feSen
prolongaci femuru v predSkolnim véku.
Prohnuti diafyzy femuru zevné vzniklo
béhem prodluzovani a bylo zpdsobeno
nedostatecnou rigiditou ZF POLDI 7 -
vykon byl proveden v dobé, kdy na nasem
trhu jeSté nebyly dostupné kvalitnéjsi ZF.
Infrakce distalni metafyzy femuru po
prolongaci vznikla vlivem osteoporézy z
inaktivity. Osteopenie Ci osteopordza vzdy
provazi prolongacni l1éCeni, Casty je rozvoj
Sudeckova algoneurodystrofického

syndromu. Po skongeni ristu byla zjisténa
dysplazie  kolenniho kloubu a Cé3ky,
malpozice kolenniho a hlezenniho kloubu a
hypoplazie bérce. Chlapci bylo nabidnuto
prodlouzeni levého bérce o 5 cm
kompresné-distrakéni metodou dle
llizarova - toto léCeni Ize provést i v
dospélosti.

Kasuistika 2: Oboustranny komplex

femur-fibula-ulna

Probandka pochazi ze 3. gravidity
zdravé matky, ktera je gracilni (hmotnost
47 kg, vyska 160 cm). V téhotenstvi matka
méla vahovy pfirlstek 15 kg, diabetes
mellitus nebyl prokdzéan. Porod byl v
terminu zahlavim, kfiSena nebyla, porodni
hmotnost 3300 g, délka 50 cm, anomalie
obou DK byly zjistény po porodu. Prvni
gravidita matky, kdy pracovala jako
sportovni trenér, skoncCila spontannim
potratem ve 2. mésici. Druhé téhotenstvi
bylo ukonéeno v 7. mésici pred€asnym
porodem syna, ktery zemfel po porodu -
byla zjisténa agenese jedné ledviny. O 1
rok mladsi sestra je zdrava, v téhotenstvi
byla provedena fetoskopie v  UPMD v
Praze Podoli s negativnim nalezem.

Obr. 10a,b zobrazuje RTG kycli a
dolnich kongetin u 4 resp. 6 mési¢niho
kojence s oboustrannym komplexem
femur-fibula-ulna (FFU). Acetabularni
oboustranna dysplazie se spontanné
reparovala v prvnim roce Zivota.
Rudimentarni noha levé dolni koncetiny
byla v rigidnim equinovalgéznim
postaveni - obr. 10c,d a byla tvofena pouze
palcovym paprskem. Na pravé noze chybél
paty paprsek. Na obr. 10e je RTG snimek
obou nohou ve 4 letech. V 7 mésicich byl
proveden posterolaterdlni release levé
nohy. Vysledek operace v 6 letech je
dokumentovan na obrézcich 11 a,b. Na
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Obr. 10a B Obr. 10e

Obr. 10b

Obr. 10a, b. Oboustranny komplex femur - fibula - ulna. RTG ky¢li u 4
mésicniho kojence, RTG dolnich koncetin v 6 mésicich.

Obr. 10c, d. Rudimentalni noha tvofena palcovym paprskem levé DK.
Obr. 10e. RTG snimek nohou ve 4 letech.

Obr. 11a, b. Vysledek operace v 6 letech.

Obr. 12. Fenotyp 6 leté pacientky.
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obr. 12 je fenotyp 6 leté pacientky, ktera
chodilav ortopedické obuvi s napadanim
na LDK. V tomto véku byla provedena
prolongace levého bérce 0 5 cm zevnim
fixatorem (ZF) llizarov a zkrat byl
vyrovnan - obr. 13a,b.

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 bércll. 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 pFedchozimi
operanimi vykony. Proto jsme k
predikci pouzili telerentgenogramd DK z
kojeneckého véku - obr. 10a. Podle
tohoto snimku méla leva tibie 71,4 %
rlistového potencialu pravé tibie, cozZ by
odpovidalo zkratu tibie v dospélosti asi 9
- 10 cm. Ze zkuSenosti vime, Ze u
fibularni aplazie se témér vizdy
vyskytuje zAdvaznd Céste€na aplazie
tarsalnich kosti (Casto koalice
talokalkanearni), coz se uplatiiuje na
zkratu postizené DK v rozmezi 3 - 4 cm.
Predikovany zkrat celé DK bez l1éCeni by
¢inil 13,3 -16.6 cm. U 12 leté divky byla
provedena postupna prolongace levé
tibie 0 5 cm - obr. 14. V téZe etapé byla
provedena artrodéza hlezenniho kloubu
s fixaci nohy dalSim kruhem. Hojeni
koZniho krytu bylo p.s.i. a bylo feSeno
transplantaci autoepidermdlniho Stépu
na posterolaterdlni krajinu hlezenniho
kloubu. Také hojeni kostniho regeneratu
levé tibie bylo opozdéné. Komplikace
regenerace kostni tkané a hojeni kozniho
krytu byly zplsobeny Sudeckovym
algoneurodystrofickym syndromem.
Komplexni rehabilitaéni 1éCeni bylo

provadéno v Kostelci nad Cernymi lesy,
kde zaCala pIné zatéZovat LDK se ZF a
levy kolenni kloub byl mobilizovan do
plné extenze.

Ve 14,5 letech byl RTG vySetfenim
obou DK ve stoje verifikovan zkrat LDK
05,7 cm (pfevazné zkrat tarzalnich kosti
a femuru) a byla zjisténa valgozita 11
stupiid v proximalni metafyze levé tibie.
V 15,5 letech byla provedena treti
aplikace ZF llizarov na levy bérec, ktery
byl postupné prodlouZzen o 5 cm se
soucasnou korekcei valgozity proximalni
tibie - obr. 15. Dostatecna osifikace
kostniho regenerdtu byla na RTG
prokazana za 6 mésicli po operaci, kdy
byl ZF destabilizovan a za dalSi 2 mésice
extrahovan. Béhem prolongace pro
osteitidu kolem jednoho Kirschnerova
dratu byl kratkodobé podavan Oxacilin v
terapeutické davce s vybornym G¢inkem.
Vysledek prolongacni terapie u 17 leté
pacientky je zobrazen naobr. 16a -d.
Obr. 16e ukazuje RTG obou bérctl v
bocné projekci, levy bérec je po tfech
prolongacich del§i nez pravy, coz
koriguje zkrat tarsu zplsobeny
talokalkanedrni anomalii. Obr. 17
demonstruje podogramy nohou, kde
vlevo je patrno rovnomeérné rozmisténi
koncentrace tlakovych napéti.

Zavér: nestejnd délka DK pfi
oboustranném syndromu FFU
(levostranna longitudinalni terminalni
fibularni aplazie 2. typu a pravostranna
Castecna longitudindlni fibularni aplazie
typu 1A podle Achtermana a
Kalamchiho) byla vyfeSena
opakovanymi prolongacemi levého
bérce - celkem o 15 cm. Po skonceném
komplexnim lé€eni nebyl omezen rozsah
pohybu v kycelnich a kolennich
kloubech, v levém hlezennim kloubu
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Obr. 13a ! Obr. 13b

Obr. 13a, b. Prolongace levého bérce 0 5 cm zevnim fixatorem Ilizarov v 6 letech - vyrovnani délky DK (obr. 13b).
Obr. 14. Stav po dalSi prolongaci levé tibie 0 5 cm a artrodéze hlezenniho kloubu ve 12 letech.

Obr. 15a, b. Treti prolongace levého bérce zevnim fixatorem llizarov v 15,5 letech - soucasné byla provedena
korekce valgozity proximalni tibie.

Obr. 15a
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Obr. 16a 3 : Obr. 16b

Obr. 16a-d. Vysledek korekce rudimentarni nohy a etapové prolongace levého bérce u 17 leté pacientky.

Obr. 17. Podogramy nohou.
W]

Obr. 16d Obr. 17
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bylo artrodézou dosazeno biomechanicky
spravného postaveni rudimentarni levé
nohy pro plné zatiZeni pfi stoji i chlzi.
Rudimentarni leva noha (obr. 18a) je
oSetfovana specialni sandalkovou ortézou z
usng, aby nedochazelo k otlakim a
poranéni kozniho krytu - obr. 18b.
Pacientka dosahla télesné vysky 164,3 cm.
Hmotnosti 48,5 kg je vzhledem k véku a
vySce na 10. percentilu. Zkréaceni dolnich
kondetin - pfevazné bérct - vGci trupu je 3 -
4 cm. Prava tibie méfi 35,5 cm. Leva tibie
po tfech prolongacich méfi 40.6 cm. Podle
uvedené predikéni metody bez
prolongacniho lé€eni by levéa tibie méfila
pouze 25,3 cm. Rozdil 15 cm odpovida
provedenym vykondm.

Genealogické vySetfeni svédCi pro
polygenni etiologii vady, nelze v3ak
vylougit vy3si empirické riziko. Proto je v
pfipadé téhotensvi u probandky (ale i u jeji
zdravé mladSi sestry) indikovano
opakované ultrasonografické vysetfeni
eventuelné i fetoskopické vySeteni.

ZAVER

Syndromy FFD a FFU uvadime pro
Castou vzdjemnou koincidenci spolecné.
Oba syndromy obsahuji kontinualni
stupnici femorélnich resp. fibularnich
defektd a pridruzenych malformaci skeletu
(defekty nohy, tibie, femuru, ruky aj).
Podobné dédi¢nost izolovanych
jednostrannych vad dolnich koncetin je
vétSinou polygenni a oboustrannych
redukénich vad monogenni.

Ristovy potencial epifyzarnich
plotének dlouhych kosti je snizen u
vrozenych dysostdz. Zkrat se mdZe do
ur€ité miry ménit béhem obdobi rdstu.
ZéleZi na zbytkovém potencidlu aktivni
rGstové ploténky, zda se zkrat bude
rovnomérné C€i nerovnomérné zvétSovat
nebo naopak korigovat.

Zavedeni predikénich metod do
problematiky kongetinovych vad usnadnilo
ortopeddm rozhodovani pfi naplanovani
nejvhodnéjSich operacnich metod
(amputace, epifyzeodéza, prolongace,

Obr. 18a, b. Rekonstrukénim operaénim lécenim bylo dosazeno biomechanicky optiméalniho postaveni
rudimentarni levé nohy, ktera je chranéna proti otlakim sandalkem z usné.
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prolongace s korekci dislokace ad axim aad
periferiam) a o nejvhodnéjSim nacasovani
operacnich vykon0. Jako zcela nevhodné
obdobi pro prolongacni l1é¢eni osteotaxi se
ukazaly periody rlstového urychleni
zejména pak puberta, kdy se navic
nezadoucim zplsobem uplatiuji
hormonalni a psychické zmény. K
prolonga¢nimu operacnimu léceni jsou
podle na$i zkuSenosti (15 - Marik et al.
1988, 16 - Marik et al. 1988) individualné
indikovani pacienti s FFD 1. - Ill.a typu
podle Hamanishiho (10 - 1980) nebo 7.-9.
tfidy podle Pappase (19 - 1983). Vlastni
predikéni metoda pouZivana u zkratd pfi
syndromu FFD a FFU se ukazala jako
dosti pfesna pro Kklinickou praxi. Na
klinickém materidlu jsme potvrdili, Ze
diskrepance v délce femuru (a tibie)
rovnomérné nar(std s vékem aZz do
ukonceni rlistu. Uvedené typy syndromu
FFD a syndrom FFU odpovidaji 1. typu
vyvojového vzorce zkratd DK podle
Shapiro (cit. sec. 25 - Zemkova a Mafik
1999). Lze tedy predvidat velikost zkratu
femuru resp. tibie. U malych
jednostrannych zkrati, kde metodou
I1éCebné volby se ukazuje epifyzeodéza v
oblasti kolenniho kloubu zdravé DK, je
nutna dobréa spolupréce rodiny a pacienta v
pfedoperacnim obdobi, kdy je tfeba
sledovat sexualni maturaci, rlstovou
rychlost a zvétSovani zkratu v kratkych (3
mésicnich) intervalech.

U velkych jednostrannych zkratdl je
metodou |éCebné volby distrakeni
epifyzeolyza v oblasti kolenniho kloubu,
kterou indikujeme na konci druhého
rlstového spurtu po zvazeni vsech
nezadoucich faktord. PFi distrakéni
epifyzeolyze vznikd  kvalitni kostni
regenerat v Siti celé rdstové chrupavky,
ktery velmi rychle osifikuje. Operacni

prolongacni léCeni rudimentarnich
koncetin (osteotaxi Ci epifyzarni distrakci)
je téméf vzdy provazeno Sudeckovym
algoneurodystrofickym syndromem, ktery
byva riizné zavazné vyjadren a je pficinou
zminénych komplikaci (infrakce distalni
metafyzy femuru pFi osteopordze u pfipadu
1, osteopor6za a opoZdénd osifikace
kostniho regeneratu s poruchou hojeni
kozniho krytu v pfipadé 2). Sudeckdv
syndrom se zfejmé uplatiuje v doCasné
retardaci rstu prodluzovaného segmentu,
jak jsme pozorovali u pacientky Cislo 2
béhem druhé prolongace a po artrodéze
tibiokalkanearni provadéné ve 12 letech
(délka kostniho regeneréatu levé tibie byla
VétSi nez redlné prodlouzeni pfi srovnani s
rGstem pravé tibie). V soucasné dobé je
metodou volby pFi 1éeni Sudeckova
syndromu vcasné zavedeni lécby
kalciotropnimi léky (kalcitonin,
bifosfonaty aj.) spolu s adekvatni
individudlni rehabilitaci od zaCétku
prolongacni terapie. Autor pozoroval velmi
pfiznivé plsobeni systémové
enzymoterapie. U velkych zkratd dolnich
koncetin se autor na zakladé mnohaletych
zkuSenosti priklani k indikaci ortopedicko-
protetického oS3etfeni jako konecného
feSeni.
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2.13. KOMPLEX FEMUR - TIBIE -
RADIUS

Komplex femur - tibie - radius
analogicky jako FFD a syndrom FFU
zahrnuje spektrum anomalii s rlzné
vyjadfenou hypoplazii, ¢asteCnou aplazii
nebo aplazii tibie, jez se sdruzuje s jinymi
abnormality koncetin, napf. FFD (5 -
Hamanishi 1980, 14 - Pappas 1983),
zdvojenym femurem (13 - Matzen et al.
1976), preaxialni polydaktylii i
zrcadlovymi malformacemi ruky ¢i nohy
(15 - Pfeiffer a Roeskau 1971), roz8tépem
ruky, radialni aplazii, chybénim tibialnich
paprskd  nohy, skolidzou, anomaliemi
gonad, bfiSnimi kylami, vrozenymi defekty
srdce (10 - Kalamchi a Dawe 1985) aj.
Dosud se uzivaji ndzvy tibialni hemimelie,
paraaxiélni tibidlni hemimelie, vrozené
chybéni tibie a longitudinalni deficience
tibie. Oboustranné postizeni se vyskytuje u
30 % popsanych pfipadli. Z
biomechanického aspektu je FTR komplex
zrcadlovym obrazem syndromu FFU. Po
narozeni se zjiStuje vyrazné zkraceni a
zakfiveni postiZzené dolni koncCetiny. Fibula
mliZe mit normalni tvar i délku, vétinou
vSak je dorsalné zakfivena, zkracena a
ztlustéla, coz je vysledek funkéni kostni
adaptace, ktera se v klinickeé praxi oznacuje
jako tibializace fibuly (19 - Stuerz a Witt
1980). Distalni konec fibuly artikuluje se
zadnim zevnim okrajem talu. Hlavicka
fibuly byva dislokovana proximalné. Noha
je v rigidnim equinovarosnim postaveni a
chybi ¢astecné nebo Uplné 1. paprsek (12 -
Koebke a Brade 1981). Setkdvame se s
fixovanou kolenni kontrakturou, nékdy
byva poplitealni pterygium a koZzni dilek
na dorsu kolenniho kloubu a nad
prominujicim distalnim koncem fibuly.
Deformitu provazi hypoplazie m.

quadriceps a Cé3ky. KdyZz je vyvinut
proximalni konec tibie, neni patrna flekeni
kontraktura kolena a funkce extenzord
kolenniho kloubu je zachovéana. Casta je
talokalkanearni fuze. V krajiné tarsu se
zjistuji variace Slach flexorlG prstd (11 -
Koebke a Brade 1980). Svaly vykazuji
nové atypické inserce do kosti tarsu. Ve 3
vySetfovanych pripadech byla prokazéna
inserce m. tibialis anterior do $lach flexor(
prstll, coZ ukazuje na spojeni mezi $lachami
sval(i rliznych blastém( (17 - Selke a
Bogusch 1989). A. tibialis anterior mize
chybét a oblouk plantarni artérie je
nedplny.

Incidence FTR komplexu je velmi
nizka, v USA se odhaduje pfiblizné 1: 1 000
000 ziveé narozenych déti (1 - Brown 1971).
V pisemnictvi bylo uvefejnéno asi 250
pripadd (10 -Kalamchi a Dave 1985). Prvni
pfipad v némecké literatufe byl publikovan
jizvroce 1841.

Dédi¢nost se popisuje jako
autosomalné dominantni (2 - Clark 1975, 9
- Jones et al. 1978) nebo recesivni (4 -
Emami-Ahari a Mahloudji 1974, 16 -
Richieri-Costa et al. 1987), nejvice pFipadd
se ale vyskytuje sporadicky (3 - Czeizel et
al. 1993).

Rozsahly prehled o FTR komplexu u
tzv. dysmelickych thalidomidovych
embryopatii podali Henkel a Willert v
monografii “Klinik und Pathologie der
Dysmelie* (6 - 1969). Mezi dysmelie Fadi
longitudinalni defekty, které rozdélili na
dolni (horni) koncetiné do 4 hlavnich typ(:
. ectromelia - distalni forma (chybéni nebo
abnormality tibidlni strany nohy, tibie a
femuru resp. radidlni strany ruky, radia a
humeru), 2. ectromelia - axialni forma, 3.
phocomelia a 4. amelia. Autofi poukazali
na existenci disto-proximalni posloupnosti
defektu kosti v distalni poloviné koncetiny
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ektromelie

s _nejmirnéjSimi_formami

formami s postiZzenim palce nohy, tibialni
strany tarsu a tibie (palce ruky, radialni
strany karpu a radia). Stfedni a
nejzavazngjsi distalni formy defektd jsou
spojeny s defekty femuru (resp. humeru),
kde se defekt manifestuje v proximo-
distalni posloupnosti. Napf. zbyva dolni
konec femuru, fibula a fibularni ¢ast nohy
(dolni konec humeru, ulna a ulnarni strana
ruky). Na malformované koncCetingé se
pozoruje retardace osifikace, defekty jsou
Casto bilateralni a symetrické. Horni
koncetiny mohou byt postiZzeny
samostatné, ale postiZeni dolnich koncetin
je vzdy sdruzeno s néjakym defektem
hornich koncetin. Mnohocetné malformace
koncetin se vyskytly u 30 % postizenych
déti.

Klasifikace: Jones et al. (9 -1978)
rozliSuji na zakladé rentgenologického
vySetfeni 4 typy longitudinalnich tibialnich
defektl: typ 1A oznaduje aplazii tibie a
hypoplazii distalni epifyzy femuru. Typ 1B
se vyznacuje také rentgenologicky
prokazanym chybénim tibie, ale distalni
epifyza femuru ma normalni velikost a tvar.
Pozdgji se objevuje osifikace proximalniho
chrupavcitého konce tibie. U typu 2 se po
narozeni na RTG zjiSt'uje proximalni konec
tibie rdzné velikosti. Hlavicka fibuly
artikuluje s distalnim koncem zevniho
kondylu femuru a s rdstem migruje
proximalné a lateralng. Typ 3 se vyskytuje
nejvzacnéji. Fibula je dislokovéna
proximalné, na RTG se prokazuje distalni
konec tibie, distalni epifyza femuru je
normalni.

Vzacné se vyskytujici typ 4 je
charakterizovan zkracenim distalniho
konce tibie, proximalni migraci fibuly a
distalni tibiofibul&rni diastazou.

Kalamchi a Dawe (10 - 1985) u
souboru 21 déti (24 tibialnich defektd)
pozorovali 3 typy: Typ | - GpIné chybéni
tibie, vyraznd flekéni kontraktura
kolenniho kloubu a vyraznd inverse a
addukce nohy, typ Il - aplazie distalni 1/2 -
2/3 tibie, flekéni kontraktura kolenniho
kloubu 25 - 45 stupnili a typ Il - ¢aste¢na
aplazie distalni tibie s diastazou
tibiofibularni syndesmaézy. Nepozorovali
typ 3 uvadény Jonesemetal. (9-1978).

Obr. 1a

Obr. la ukazuje schéma vyse
uvedenych longitudinalnich tibialnich
defekt(l a doplnéni dalSich typl (1C, 3B, 4B
a 4C) na zakladé zkuSenosti autora s
Ié8enim 7 pacientl (4 divky a 3 chlapci, 10
tibialnich defektd). Jako novy typ je ve
schématu zafazena vmezefend casteCna
longitudinalni tibialni aplazie, ktera byla
nalezena u skeletu z hrobu v klastefe v
Olomouci - obr. 1b.
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aplazie (Olomoucky klaster - 11. stoleti).

Antropologicky skelet pochazel z 11.
stoleti a vykazoval i dalSi anomalie na levé
horni a dolni kongeting (18 - Smrcka et al.
1998). Diferencidlné diagnosticky
uvaZzujeme i 0 vrozené pseudoartroze tibie,
neurofibromatéze von Recklinghausen (7 -
Hofmann a Galanski 1976) a monostotické
formé fibrosni dysplazie (8 - Landreau-

Jolivet et al. 1992) jako dalSich moZnych
pFi¢inach objevené malformace tibie.

Léceni: Kalamchi a Dawe (10 - 1985)
uvedli, Ze funkce m. quadriceps a zavaznost
flekéni kontraktury kolenniho kloubu jsou
ddlezité faktory pfi vybéru operace, ktera
bude mit nejlepsi funkéni vysledek. | podle
nadich zkuSenosti je biomechanicky
zavaznd flekEni kontraktura v kolennim
kloubu indikaci k exartikulaci v kolennim
kloubu zejména u oboustranného postizeni
- typ 1A. Brownova operace (1 - Brown
1971) s centralizaci hlavicky fibuly do
interkondylarniho Zldbku femuru (tzv.
fibular transfer) je indikovéna u
jednostrannych defektl, kde je mozZna
aktivni plna extenze v kolennim kloubu a
provadi se v 1. roce Zivota. Typ 1B atyp 2
miva funkéni kolenni kloub a metodou
volby je proximalni tibiofibularni
synostdza (side-to-side nebo end-to-end)
kombinovana se Symeho amputaci, anebo
distalni rekonstrukci, kdy se distalni konec
fibuly implantuje do talu pfi equinosnim
postaveni nohy (cilem je i prodlouzeni
DK). Vyhodou je zde vyCkat, az proximalni
chrupavcCity rudiment tibie zosifikuje.
Fibula spojena s proximalnim rudimentem
tibie s rlstem zesiluje (tzv. tibializace
fibuly). U typu 2, kde je téZka kontraktura
kolenniho kloubu, je indikovana
exartikulace. Typ 3 je indikovan k amputaci
nohy podle Symeho nebo v Urovni
Chopartova kloubu. Typ 4 je feden
individualné bud amputaci podle Symeho,
nebo rekonstrukci distalni tibiofibularni
diastazy pfipadné i prolongaci tibie (18 -
Smrckaetal. 1998).

V soucasné dobé je pro vétSinu
pacientli s tibidlnim defektem metodou
lécebné volby amputace (exartikulace v
kolennim kloubu nebo Symeho amputace)
a nasledné ortoticko-protetické oSetfeni.
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Osobni zkusenost: 7 pacientl (2 chlapci a
5divek, celkem 10 tibialnich defektd), ktefi
byli 1é¢eni rekonstrukénimi ortopedickymi
operacemi (pfipadné amputaci) a oSetfeni
ortoticko-proteticky. Na zékladé naSich
zkuSenosti s diagnostikou a lécenim
vlastniho souboru pacientl doporucujeme
rozliSovat i dal3i 4 subtypy (1C, 3B, 4B a
4C), které jsou uvedeny naobr. 1la.

Kasuistika: Komplex femur - tibie -
radius

Probandka pochéazi z prvni gravidity
matky, kterd pro mocovou infekci a
horecku byla lé¢ena v zaCatku téhotenstvi
Furantoinem a trpéla pozdni gest6zou.
Téhotenstvi bylo ukonCeno sekci pro
polohu koncem péanevnim a nepostupujici
porod. Vrozené koncCetinové malformace
byly zjistény hned po porodu, porodni
hmotnost byla 2600g, délka 48 cm, k¥iSena
nebyla. Do 1 roku Zivota byla v
kojeneckém Ustavu (matka studovala), pak
jiz v domaci péci. Matka ma centralni
defekt pravé ruky, stejnou vadu ma jeji
matka. Druha gravidita matky probandky
skoncila spontannim abortem ve 2. mésici.
PFi tfetim neplanovaném téhotenstvi byla
indikovéna fetoskopie ve 4. mésici, kterd
ukazala rozstépovou vadu pravé ruky, a
proto na pfani matky byla gravidita
ukoncena interrupci.

U pacientky se jednd o oboustrannou
aplazii longitudinalni tibialni (typ 1A) a
oboustranny centralni paprskovy defekt
rukou. Obr. 2a dokumentuje fenotyp
tFiletého ditéte. Uchop je vpravo normalni,
vlevo mezi palcem a 2. prstem, 2. a 5.
prstem je ndizkovity - obr. 2b, ¢. DK jsou v
kolennich kloubech varosni, bérce
zkracené a rotované dovnitf, nohy v rigidni
equinovarozité - obr. 2d. V kolenou byla
aktivni extenze v omezeném rozsahu. Na

dalSich obrézcich je RTG nélez rukou a
bércl. Prava ruka je Gtyfprsta, mezi 1.a 2.,
4. a 5. paprskem je vmezeren vidlickovité
rozStépeny 3. metakarp, 3. prst chybi - obr.
3a. Leva ruka je tvofena tfemi paprsky -
chybi 3. a 4. - obr. 3b. Meziprstni prostor
mezi palcem a ukazovakem je zlzen,
karpalni kistky jsou na RTG oboustranné
pfitomny. Na DK chybi oboustranné tibie -
obr. 4a, proximalni konce fibul jsou mirné
subluxovéany proximalné a dorsalné - obr.
4b. Nohy jsou v equinovarosnim postaventi,
na pravé noze neni vytvofen 1. metakarp,
hypoplasticky palec je srostly s
tficlankovym 2. prstem. Dité odpovidalo
duSevnim vyvojem kalendafnimu véku,
hlava, trup, horni koncetiny a femury byly
proporcionalni.

Ve 3 letech byla na pravé DK
provedena astragalectomia s prolongaci
tendinis calcanei a centralizaci distalniho
konce fibuly na kalkaneus a soucasné
repozice s centralizaci hlavicky fibuly do
fossa intercondylaris femoris (Brownova
operace nebo tzv. fibular transfer).
Postaveni v kolennim a hlezennim kloubu
bylo oboustranné fixovano K draty.

Ve 3 letech a 3 mésicich byl stejny
vykon proveden na levé DK. Na obr. 5a je
stav po zhojeni a extrakci K dratd z levé
DK, dit¢ bylo vybaveno bandazemi
kolennich kloubl a vertikalizovéano.
Centralizace hlavicek fibul do obou fossa
intercondylaris femoris je zobrazena na
RTG snimku - obr. 5b.

Rekonstrukce rozstépu praveé ruky byla
provedena ve spolupraci s plastickym
chirurgem ve 3,5 letech - obr. 6, levé ruky
ve 4 letech. Vpravo byl exstirpovan
vidlickovité rozStépeny 3. metakarp.
Vysledek rekonstrukénich operaci dolnich
koncetin a rukou u 13 leté pacientky je na
obr. 7, 8a, b, c. RTG obraz bércd je na obr.
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Obr. 2a. Fenotyp 3 leté probandky.

Obr. 2b, c. Centralni paprskovy defekt obou
rukou - vlevo nlizkovity tchop mezi palcem a
ukazovakem v dlisledku malrotace palce.

Obr. 2d. Kompletni instabilita kolennich
kloubli, bérce jsou zkracené a rotované
dovnitf, nohy v rigidni equinovarozité.
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Obr. 3a, b. Levéa tfiprsta a prava Ctyrprsta
ruka - na pravé ruce je mezi 2. a 4.
metakarpem vidlickovité rozstépeny 3.
metakarp.

Obr. 4a, b. Oboustranna aplazie tibialni,
proximalni a dorzalni subluxace fibul.

Obr. 53, b. Stav po centralizaci hlavicek
fibuly do fossa intercondylaris femoris,
distalni konec po extirpaci talu centrovan
nakalkaneus.
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Obr. 6. Stav po rekonstrukci rozstépu
pravé ruky provedené ve 3,5 letech.

Obr. 7. Vysledek operacniho léceni
dolnich konéetin u 13 leté pacientky.

Obr. 8a, b, c. Stav po operacich rukou
u 13 leté pacientky.
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9a, b. RTG rukou dokumentuje obr. 9c.
Doma je schopnachtize i bez ortéz. V tomto
véku byla provedena na prani pacientky
korekce malpozice pravého kolenniho a
hlezenniho kloubu (derotace, valgizace a
extenze proximalniho konce tibializované
fibuly). Po nekomplikovaném zhojeni byla
vybavena novymi ortézami. K vyrovnani
délky DK je nutno zvySovat podeSev levé
boty 0 25 mm - obr. 10a, b. V 16 letech
dosahla vysky 140 cm, a vahy 55 kg. Prava
noha je v equinovarosnim postaveni, pravy
kolenni kloub ve flexi 30 stupiiCi - obr. 11a,
aktivni flexi proti odporu provede do 80
stupfili. Levy kolenni kloub je zcela
instabilni, aktivni rozsah pohybu proti
odporu je od 10 do 90 stupid. Vyrazna
varozita distalni tretiny fibuly a paty
zplsobuje zatiZzeni zevni hrany nohy pfi
stoji - obr. 11b. Je schopna chlize po
mistnosti bez pomoci, pfi chdzi
cirkumdukuje pravou DK. S pomoci ortéz
jeschopnaujit6 km.

Zavér: z genealogického vySetfeni
vyplynulo, Ze se v rodiné jedna o
autosomalné dominantné dédicnou
konc€etinovou anomdlii (50% riziko
pfenosu pro potomky) s variabilni
penetranci a expresivitou (centraini
longitudinalni defekt ruky byl
diagnostikovan u matky, matky matky
probandky a pfi fetoskopickém vySetfeni v
pribéhu 3. gravidity matky, ktera byla
ukonCena interrupci). Ze 4. chténé
ultrasonograficky monitorované gravidity
se narodila zdravd heterozygoticka
dvojcata.

Pacientka studuje UspéSné 2. ro€nik
gymnasia, do Skoly dojizdi tramvaji.
Vzhledem k aktivni hybnosti v kolennich
kloubech v dostateném rozsahu byla
pacientce navrZzena Symeho amputace
nohou a oSetfeni protézami podkolenniho

typu nebo ortoprotézami s kolennimi
klouby, coz by TeSilo Castecné i jeji
disproporcionalitu a vySku postavy.
Pacientka o navrzeném léceni uvazuje
stejné jako o doporuceném prohloubeni
meziprsti mezi palcem a ukazovéakem levé
ruky se soucasnou rotaci palce do opozice.

ZAVER

Oboustrannd longitudinalni tibialni
aplazie (typ 1A) se vyskytuje velmi zfidkaa
zpravidla se sdruzuje s dalSimi
koncetinovymi anoméliemi - u naSeho
pfipadu s oboustrannym centralnim
defektem rukou. Autor navrhl doplnéni
klasifikace longitudinalnich tibidlnich
defektll o typ 1C, 3B, 4B a 4C - obr. 1a.
Indikace k Brownoveé operaci - centralizaci
hlavicky fibuly do interkodylarniho Zlabku
femuru (tzv. fibular transfer) je vhodna u
jednostrannych tibialnich defektl, kde je
zachovéana aktivni plna extenze v kolennim
kloubu (typ 1A. 1B, 2). TibiaIni aplazie s
flekEni kontrakturou kolenniho kloubu jsou
indikovany k exartikulaci. PFipady s aktivni
extenzi v kolennim kloubu a defektem
distalni tibie nebo distalni tibiofibularni
diastdzou jsou vhodné pro rekonstrukeni
feSeni (typ 4A, 4B).
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Obr. 9a, b. RTG obraz bércl v AP
i bo€né projekci - stav po korekci
proximalniho konce tibializované
fibuly vpravo ve 13 letech.

Obr. 9c. RTG obou rukou ve 13
letech.

Obr. 10a, b. Pro chlzi pacientka pouZiva plastové
ortézy stabilizujici kolenni klouby, vlevo je patrny
zkrat2,5cm.

Obr. 11a, b. Dolni koncetiny u stojici 16 leté
pacientky - equinovarozita obou nohou, vlevo
vyrazna varozita paty, flekéni kontraktura pravého
kolenniho kloubu.
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2.14. TAR(K) SYNDROM
Trombocytopenie - absence
radialni - (dysplazie kolennich
kloubu) syndrom

Vrozené chybeni radia (manus vara
congenita, radial club hand, terminalni
radidlni aplazie), patri mezi casteji se
vyskytujici koncetinové defekty.
Malformaci poprvé popsal Petit v roce
1733 (4 - Heikel 1959). Do roku 1924 bylo
publikovano okolo 250 pripadu (5 - Kato
1924).

Incidence 1 : 35 000 Zive narozenych
(11 - Schéllner 1972). Mezi koncetinovymi
defekty se v cetnosti vyskytu radi na 2.
misto za longitudindini fibularni defekt.
DalSimi v poradi jsou defekty femuru, tibie,
ulny ahumeru (9 - Sharrard 1993).

Etiopatogeneze je multifaktorialni,
teratogen zasahuje ve stadiu ranné
diferenciace blastému. Slacdlkovd v
experimentu na kurecim embryu
prokazala, ze se svalovina vyviji i v
nepritomnosti skeletu a Ze zavislost na
skeletu je pouze prostorova (12 - 1980, 13 -
1981).

Incidence syndromu TAR(K) je na
rozdil od manus vara congenita velmi
nizka - 1 : 500 000 — 1 : 1 000 000 Zive
narozenych (14 - Taybi a Lachman 1996).

Klinicko-radiologicka
charakteristika (6 - Marik 1986):
oboustrannd vmezerend radialni aplazie
(GpIné chybeni vretennich kosti, ruzny
stupen hypoplazie palcového paprsku -
palec je schopny opozice,
brachymesofalangie 5. prstu) byva
sdruzena s dysplazii ramennich, kycelnich
a kolennich kloubu, torzi tibii a
deformitami nohou. Pridruzeny byvaji
hematologické poruchy, abnormality

gastrointestindlniho a mocového Ustroji a
srdecni vady (Fallotova tetralogie a defekty
septa). V kojeneckém veku se rozviji
trombocytopenie, kterd se spontanne
upravuje po 6. mesici Zivota, nejpozdeji do
3.roku (3-Hall 1987).V 1. roce se objevuje
leukemoidni reakce provazena
hepatosplenomegalii, castd je anémie.
Kojenecka imrtnost je vysoka, kolem 30 %
postizenych zemre do 1 roku (vetSinou na
nitrolebni krvacent).

Dedicnost je autosomalne recesivni,
pozoruje se intrafamiliarni a interfamiliarni
variabilita, byla popsana konsanguinita (8 -
Seemanova et al. 1985). Prenatélni
diagnostika je moznd pomoci
ultrasonografického vySetreni a
kordocentézy (2 - Donnenfeld etal. 1990).

Diferencialni diagndza: Fanconiho
pancytopenicky syndrom, Holtuv -
Oramuv syndrom, Robertsuv syndrom,
VACTER syndrom (14 - Taybi a Lachman
1996).

Léceni: V nekterych pripadech je
UspeSna stimulace produkce desticek
thrombopoetinem. Manus vara se od
narozeni koriguje polohovanim v ortéze,
kolem 1 roku uvolneni vazivovych sept na
radialni strane zépesti s maximalnim
Setrenim svalu (12 - Slacalkova 1980). Po
zaloZeni jednotlivych osifikacnich jader
karpu je indikovana tzv. centralizace ruky
vzhledem k poloze ulny, kterou vhodnym
zpusobem upravujeme (osteotomii,
resekci, rozStepenim distalniho konce) a
fixujeme do pripraveného loZe v karpu
(exstirpace lunata a hlavicky kapitata) (1 -
Blauth a Schneider-Sickert 1981).
Centralizaci ruky jako metodu volby
uprednostnuje vetSina autoru, poprvé byla
popsana Sayrem v roce 1893 (7 -
Sayre1893). Rekonstrukcni operacni léceni
pri zavazné trombocytopenii (s nebo bez
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projevi krvacivosti) se zajistuje
transfuzemi trombocytarniho naplavu.

Ortoprotetické oSetfeni HK i DK se
individualné indikuje ve vSech etapach
léCeni. Pacienta je tfeba vybavit vhodnymi
kompenza¢nimi pomdckami, které umozni
sebeobsluhu, vhodna je specialni Gprava
automobill a pod.

V roce 1987 byla zaloZena
"Thrombocytopenia Absent Radius
Syndrome Association - tarsa” (212
Sherwood Dr. Linwood, New Jersey,
08221-9745 USA), které sdruzuje vice nez
100 rodin z USA (17). V roce 1981 P.L
Schoenecker prvni poukazal na vrozené
postizeni kolennich kloubl (10 -
Schoenecker 1984). Az v roce 1993 H.
Watts uvedl klasifikaci syndromu TAR s
ohledem nadysplazii kolennich kloub:

Skupina A - postiZzena pouze predlokti
(HK)

Skupina B - postiZzeni predlokti,
kolennich kloubti a nohou (rozsah pohybu v
kolennich kloubech je 60 a vice stupiid)

Skupina C — tézkeé postizeni HK a DK
(rozsah pohybu v kolennich kloubech je
mensi nez 60 stupiid)

Osobni zku3enost: 1 pfipad TAR -
divka, 4 pfipady TARK - 2 chlapci a 2
divky, operaéniléCeni viech 5 pacient(.

Kasuistika: TARK syndrom a
syndrom Mayerlv-Rokitanského-
Kusterdv

Dité pochéazi z 3. gravidity (1x
spontanni abortus, sestra narozend vr. 1983
zemrela na perforaci rektosigmoidea). Ve
3. mésici téhotenstvi byla provedena
cerclage. Porod byl spontanni ve 40. tydnu,
zahlavim, porodni hmotnost 2900 g, délka
46 cm, nebyla kfiSena. Po narozeni byly
zjistény malformace HK a DK a orofacialni
stigmatizace.

Opakované byla hospitalizovana v 1.
roce Zivota pro neprospivani (Pisek, Praha -
Motol). Byly zjistény protilatky proti
kravskému mléku. Obr. 1la, b ukazuje
fenotyp Sestimesicniho kojence, ktery byl
Ziven nasogastrickou sondou. Uvazovalo
se 0 Fanconiho anémii vzhledem k
ob&asnym nalezdm anémie a
trombocytopenie a prlkazu
chromosomalnich zlomd. Od 3 let zacala
prospivat. V 5 letech a 5 mésicich bylo
provedeno komplexni vySetfeni na détské
klinice v Motole vzhledem k planovanému
operanimu léceni. Nebyla prokazana
anémie, trombocytopenie ani porucha
hemokoagulace. P¥i psychologickém
vySetfeni aktudlni Groven rozumovych
schopnosti byla hodnocena na hranici
pasma podpriméru. Genetické vysetieni
potvrdilo diagn6zu syndromu TAR s
rizikem opakovéanivady v dalsi gravidité 25
%, rodiCe jsou prenaSeci AR syndromu. P¥i
ortopedickém konziliu v 5 letech a 5
mésicich byly zjistény tyto anomalie - obr.
2a - d: oboustrannd vmezefend radialni
aplazie (obr. 2a, d, ), zkracena predlokti v
pronaci, hypoplastické addukované palce
schopné opozice, prsty rukou v drapovitém
postaveni s vyraznym omezenim pohybu v
PIP a DIP kloubech, 5. prsty zakfiveny, v
loketnich kloubech flexe od 40 do 130
stupiill, tizka ramena v ddisledku hypoplazie
ramennich pletenc(, Gzky hrudnik s mirng
vpaCenym sternem. Vyrazné omezeny
rozsah pohybu v pravém kycelnim kloubu,
obou kloubech kolennich, rigidni pes EQV
vlevo, flexibilni pes planovalgus 3. stupné
vpravo.

Na RTG snimcich byla prokézana
vysoka luxace pravého kycelniho kloubu -
obr. 3a, b, subluxace pravého kolenniho
kloubu - extencni typ (flexe mozna do 20
st.), varozita a flekéni kontraktura levého
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Obr.

Obr. 1a, b. Fenotyp Sestimésicniho kojence, ktery musel byt Ziven nasogastrickou sondou.

Obr. 2a, b, ¢, d. Fenotyp a anomalie u ditéte v 5 letech a 5 mésicich: vmezefena radialni aplazie se zkracenim
predlokti a varozitou rukou - drapovité kontraktury prstl, hypoplazie ramennich pletencd - Gizka ramena. Uzky
hrudnik s vpagenym sternem, pes EQV vlevo, pes planovalgus gravis vpravo. Luxace pravého kyc&elniho kloubu,
subluxace obou kolennich kloubli. Obr. 2e. RTG pravé horni kongetiny - manus vara pfi vmezefené radialni
aplazii.

e |
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Obr. 3a, b. RTG kyc¢li v AP aaxialni projekci ukazuje vysokou luxaci pravého kycelniho kloubu.

Obr. 3c, d. RTG kolennich kloub(i v AP a bo&né projekci - vpravo extenéni typ subluxace, vlevo varozita, flekéni
kontrakturaadorzalni subluxace tibie.

Obr. 3e, f. RTG nohou v boéné projekci - vlevo pes EQV, vpravo pes planovalgus, oboustranné hallux flectus.
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kolenniho kloubu s dorsalni subluxaci tibie
a vnitfni torzi bérce (flexe v rozsahu od 20
do 40 st.) - obr. 3c, d, pes equinovarus
congenitus vlevo - obr. 3e, pes planovalgus
vpravo. Na RTG snimku obou nohou v
bocné projekci je patrna deformita palce
oznacovana jako hallux flectus - obr. 3f.
AZ v tomto véku byla urena diagndza
syndrom TARK.

Komplexni IéCeni bylo zaméfeno na
deformity nohou, subluxace kolennich
kloubl, manus vara bilateralis, luxaci
pravého kycelniho kloubu, vyrovnani
biomechanické osy LDK a vyrovnani
nestejné délky DK.

Operacni timing a provedené operace
jsou uvedeny v tabulce 1. Vysledky jsou
dokumentovany na obrazcich.

Somaticky nalez pfi vySetfeni v 15,5
letech je zobrazen na obr. 13a - c.
Operatnim léCenim byla dosaZzena
optimalni biomechanickd osa obou DK,
pfednoZzi jsou v ose, podogramy
oboustranné vyrazné zlepSeny (plochonozi
z 2. -3. stupné se zlepsilo na 1.-2. stupen,
vpravo je vyrazna koncentrace tlakovych
napéti pod hlavickou 4. a 5. metatarsu - obr.
9c, 10c. V kyclich je oboustranné VR i ZR
do 40 stuprili, abdukce vpravo do 20 a vlevo
do 30 stupnili, flexe oboustranné do 120 a
extenze oboustranné do 10 stupiid. Flexe v
levém kolennim kloubu je v rozsahu od 0
do 52 stupiid, v pravém od 0 do 66 stupiid.
K vyrovnani délek DK je tfeba podlozeni
vlevo 0 15 - 20 mm. U pacientky b&hem
prolongace levého bérce jeSté rostl pravy
femur. Na RTG snimku DK ve stoje je
Stérbina levého kycelniho kloubu distalngji
0 27 mm, hlavice jsou subluxovany, CE
hel oboustranng je 15 stupnid, doSlo k
velmi dobré remodelaci pravého acetabula.
Béhem etapovitého léceni podstoupila
komplexni RHB lé¢eni 3x v Kostelci n. C.I.

a5x v LéCebné Dr. Filipav Podé&bradech.

Podle antropologického vysetieni
dosahlavysky 136 cm (pod 3.P), vaha 39 kg
je priméfena vySce. Sexudlni maturace
odpovida kalendafnimu véku, menarche
dosud neméla. Trup i dolni koncetiny jsou
zhruba rovnomérné zkraceny (-3,9 SD
resp. 4,9 SD). Vyznamné je zkraceni HK (-
8,7 SD) a lizk& ramena. Obvod hlavy 53 cm
(10. P) je v souladu se zakladnimi
somatickymi parametry. K vyrovnani délek
DK staci zvyseni podeSve levé boty o 15 -
20mm.

Pro obtize pfi udrZovani osobni
hygieny vzhledem ke zkraceni obou HK se
rozhodla pro prolongaci pravého predlokti
- obr. 14a. ProdluZzovani bylo
komplikovano zvétSujici se kontrakturou v
pravém loketnim kloubu v ddsledku
loketniho pterygia (kozniho i svalového).
Na konci prolongace pravého predlokti o
4,5 cm - obr. 14b - byla flek&ni kontraktura
v pravém loketnim kloubu okolo 80 stuprili
i pres 1éCeni extenéni ortézou - obr. 14c. Na
zaCatku léceni byla flekéni kontraktura
pravého lokte 30 stupiill, levého 15 stupiiti.

Vzhledem k amenorhoe v 16,5 letech
pfi normalné vyvinutych sekundarnich
pohlavnich znacich byla vySetfena
détskym gynekologem a zjistila se aplazie
pochvy a délohy (per rectum a
ultrasonografickym vySetfenim), jako
anatomicka vyvojova vada Millerovych
vyvodl, kterd je znama pod nazvem
syndrom Mayer(v-Rokitanského-Kdisterdv
(15 - Taybi a Lachman 1996). Tento
syndrom byvd v 10 % sdruZen se
skeletalnimi anomaliemi, napf. radialni
dysplazii, brachyfalangii rukou, karpalnimi
abnormalitami, fokomelii, vertebralnimi
anomaliemi, oboustrannou femoralni
hypoplazii aj. Z dalSich vad se vyskytuji
facialni abnormality, Turneriv a
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Tabulka. Provedené vykony a operacni timing.

a pterygium pravého loketniho kloubu
- obr. 14b

VEK DEFORMITA OPERACE
55 pes EQV cong. rigidus . sin. astragalektomie, prolongace tendinis calcanei
6 subluxace kolenniho kloubu I.dx. prolongace Slachy quadricepsu a uvolnéni kloubu
6,5 subluxace kolenniho kloubu 1. sin. uvolnéni kloubu (abnormalni tvar proximalni tibie a
distalniho femuru)
-obr. 4
7 a7,5| manus vara cong. bil. Centralizace karpu pravé a levé ruky na distalni konec
ulny - obr. 5a, b
9,5 vysoka luxace kycelniho kloubu I.dx krvava repozice, zkréaceni a varizace proximal. femuru,
acetabuloplastika - obr. 6
10,5 malpozice LDK, flek¢ni kontraktura derotace prox. femuru a prox. tibie - obr. 7a, b
kolen. kloubu I. sin. 30 st.
115 dysplastické acetabulum I. dx. osteotomie panve dle Kalamchiho - 15 let (obr. 8a, b)
12,5 1. metatarsus varus a hallux flectus 1. plastika palcového paprsku dle Lapiduse
ped. . sin. - obr. 93, ¢ osteotomie bazi MTT - obr. 10a, ¢
2. pes planovalgus gravis I. dx
-obr.9b, c 2. artrodéza TC dle Grice - obr. 10a,b, ¢
13,5 varozita a flexe v kolennim kloubu I.sin | korekéni OT distalni epifyzy femuru I. sin. - obr. 11
14,5 zkrat LDK 0 3,5 cm, vnitfni torse bérce korekce osy a prolongace bérce ZF llizarov 0 4 cm
obr. 12a, b
15,5 biomechanicky vyznamny zkrat obou aplikace ZF Wagner na pravou ulnu
predlokti prolongace predlokti 0 4,5 cm - obr. 14a
16,5 opozdéné hojeni kostniho regeneréatu spongioplastika ulny
17,0 flekéni kontraktura extrakce ZF Wagner

a reinzerce abnormalniho Gponu flexoru lokte
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Goldenharliv syndrom, vrozena hluchota
aj.

V 17 letech byl extrahovan zevni
fixator (Wagner maly) a provedena
plastickd operace kontraktury a pterygia
pravého loketniho kloubu - obr. 15a. Bylo
provedeno zkraceni neidentifikovatelného
svalu, ktery se upinal na bazi |. metakarpu a
jeho reinzerce do radialniho flexoru
predlokti. Kozni defekt, vznikly po
uvolnéni flekéni kontraktury lokte, byl

Obr. 4. Pretrvavajici varozita,
flekéni kontraktura a zadni
subluxace v levém kolennim
kloubu v 6,5 letech.

Obr. 6. Stav po krvavé repozici, zkraceni a varizaci proximalniho konce
femuru vpravo a acetabuloplastice dle Pembertona.

Obr. 5a, b. Klinicky a RTG vysledek
centralizace karpu pravé a levé ruky na
distalni konec ulny.

feSen posunem 2 lalokd. Po zhojeni
nasledovalo ortotické (obr. 15b)a
rehabilitani 1é€eni s velmi dobrym
funkénim vysledkem - obr. 15c, d, e, f. Za
1/2 roku po operaci byl rozsah pohybu v
sagitalni roviné jako pred prolongaci (30 -
90 - 140 stupil), pacientka je diky
prolongaci pravého predlokti schopna
sebeobsluhy a je sobéstacna - obr. 16a,b.
Do lazni nastoupila bez doprovodu matky.
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Obr. 7a, b. RTG snimky po derotaci proximalniho femuru a proximalni tibie vlevo.
Obr. 8a, b. Vysledek osteotomie panve podle Kalamchiho (RTG v 15 letech).

Obr. 9a, b. Metatarsus varus a hallux flectus levé nohy, pes planovalgus gravis vpravo.
Obr. 9c. Podogram pred operaci nohou.
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Obr. 10a

Obr. 10a. Vysledek =
rekonstrukce palcového . 9 ™) '\;}
paprsku levé nohy podle
Lapiduse, osteotomie bazi F.

metatarz(Q.

Obr. 10b. Talokalkanearni

artrodéza dle Grice pravé 1 '

nohy. Obr. 10c

Obr. 10c. Podogram nohou dokumentuje dobré rozlozeni
koncentrace tlakovych napéti po operacich.

Obr. 11. Stav po korekéni valgizacni osteotomii distalni epifyzy
levého femuru.

Obr. 12a. Prolongace a korekce levého proximalniho bérce zevnim
fixatorem llizarov - stabilizace osy kolenniho kloubu b&hem
prolongace individualni ortézou.

Obr. 12b. RTG snimek bércdi po prolongaci.

Obr. 12b 38 Obr. 12a
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Obr. 13a, b, c. Somatotyp 15,5 leté divky po operacnim Ié€eni. Vyrovnani délek DK podlozkou vysky 17 mm.

Obr. 14a. Prolongace pravé ulny zevnim fixatorem Wagner (maly).
Obr. 14b. RTG snimek na konci prolongace 04,5 cm.
Obr. 14c. Flekéni kontraktura pravého loketniho kloubu I1é€ena ortézou.

Obr. 14a
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Obr. 15a. Pterygium pravého loketniho kloubu
zplsobuje kontrakturu 80 stupiid.

Obr. 15b. Postupna korekce kontraktury pravého
lokte po operaci ortézou s dynamickym prepétim.

Obr. 15c¢, d, e, f. Vysledek operacniho, ortotického
a rehabilita¢niho lé€eni. Rozsah pohybu v pravém
loketnim kloubu je stejny jako pred prolongaci

Obr. 15a (30-90-140°).

237



Zavér: Diagnéza syndrom TARK byla
stanovena ve véku 5 let a 5 mésicl. Pro
syndrom TAR resp. TARK je typicka
vmezerenaradialni aplazie, kde je pfitomen
palcovy paprsek s vice ¢i méné funkénim
palcem.

Operacnim lécenim (podstoupila 15
rekonstrukZnich operaci na dolnich a
hornich koncetinach) a komplexni terapii
byl vyrazné zlepsen stereotyp chlize, byla
dosazena "optimalni" biomechanicka osa i
funkce obou DK. Pouze jednou byla
indikovana transfuse trombocytarniho
naplavu.Vzhledem k omezeni flexe
kolennich kloubd (rozsah pohybu je vievo
od 0 do 52, vpravo od O do 66 stupiid)
pacientku klasifikujeme do C skupiny
podle Wattse. Hybnost v kycelnich
kloubech je téméF v normalnim rozsahu,
flexe v kolennich kloubech umoziuje
posazeni a zvedani ze Zidle bez vétsich
obtiZi, nohy jsou v plantigradnim postaveni
s dobrym rozloZenim koncentrace
tlakovych napéti na obou chodidlech. Rst
je ukoncen, doséhla vysky 136 cm (pod 3.
P), hmotnost 39 kg je pfiméfena vysce
postavy. Pacientka se stala sobéstatnou
diky prolongaci pravého predlokti,
vycvicila si i jemnou motoriku (zapne si
knofli€ky, zaSnéruje boty apod.). Dosud
navstévuje zakladni Skolu (vzhledem k
odkladu Skolni dochazky a opakovanému
preruSeni studia béhem operacniho lécenti),
uci se podprdimérné.

PFi genetickém vy3etfeni probandky a
obou rodi¢d byla zjisténa zvysena
frekvence chromosomalnich zlom(, u
matky navic mosaika bunék 45,X0.

Obr. 16a

Obr. 16b

Obr. 16a, b. Po prolongaci pravého predlokti je divka
sobéstacna a schopna sebeobsluhy. Zlepsila se i jemna
motorika.

ZAVER

A7 v 16,5 letech se zjistila aplazie
pochvy a délohy a byla ur€ena diagndza
syndrom Mayerdv-Rokitanského-
Kister(v. Podle naseho zavéru se jedna o
koincidenci obou syndromd. Prezentovany
pfipad syndromu TARK se vyznaCuje i
obliejovou stigmatizaci, ktera je velmi
podobna tzv.”elfin" facies u Williamsova -
Beurenova syndromu (16 - Taybi a
Lachman 1996).
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2.15. VATER ASOCIACE

Synonymni nazvy uzivané v
literatufe jsou VACTEL, VACTERL,
VACTER.

Asociace je definovana
nasledujicimi anomdliemi: V -
vertebralni  (vyskytuji se v 37 %
pripad(), vaskularni defekty, A - analni
anomalie (v 63 %), aurikularni defekty,
C - kardiovaskularni anomalie (v 77 %),
T - tracheoezofagealni pistél (ve 40 %),
E - ezofageélni atrézie, R - renélni
anomalie (v 72 %), radialni defekty (v 58
%), Zzeberni anomalie, L - koncetinové
anomalie (6 - Taybi a Lachman 1996).

Incidence se uvadi 1,6 : 10 000 Zivé
narozenych (5 - Khoury et al. 1991). Z
toho nejfrekventovanéjsi jsou VATER
asociace, kde jsou sdruzeny 3 systémové
anomélie.

Etiologie: faktory zevniho prostredi
pfed 35. dnem téhotenstvi mohou
zplsobit defektni vyvoj mesodermu v
embryogenezi. Ze zevnich faktorl se
uvadi olovo, lovastatin, dibenzepin,
IéCeni pohlavnimi hormony (HRT) aj.

Dédi¢nost: opakovéani VATER
asociace bylo popséano i u pribuznych (1 -
Auchterlonie a White 1982). Czeizel et
al. (4 - 1988) u velkého souboru pacienttl
oddélili pravou VACTERL asociaci, kde
se nezjistily genetické pficiny od
smiSené VACTERL asociace, kterd
pfedstavuje heterogenni skupinu, kde se
v etiologii vzniku uplatiuji mutace a
chromosomalni aberace. Skupina
smiSenych VACTERL asociaci
zahrnovala pridruzené diagndzy, napf.
Rokitanského syndrom, Klippelova-
Feilova sekvence, Goldenhariv
syndrom, Wildervancklv a
kardiofacialni syndrom, chromosomalni

aberace aj.

Klinicky a rentgenologicky obraz:
popisuji se sdruzené systémové anomalie
nejriiznéjdiho typu. Pro diagndézu je
rozhodujici postiZzeni alespoi tii systém(. Z
anomalii koncetin se popisuji kromé radialni
dysplazie (hypoplazie, ¢astecné aplazie nebo
aplazie) hypoplazie palce, tfilankovy palec,
radidlni (preaxialni) polydaktylie,
radioulnarni synost6za, hypoplazie humeru,
centralni anomalie ruky, klinodaktylie,
syndaktylie, hypoplazie stfedniho €lanku 5.
prstu, malpozice prstl, aplazie pubické kosti,
femuru, tibie, fibuly a 2 paprski nohy. Z
dalSich anomdlii skeletu byly popséany
Sprengelova deformita, KlippelQ-Feilliv
syndrom, vertebralni hypersegmentace,
cervikalni kyfoza, okuloaurikulovertebralni
sequence, retardace rlstu, rozstép patra,
patefe, stendza aqueductu, hydrocephalus aj.
(3 - Czeizel a Ludanyi 1984, 6 - Taybi a
Lachman 1996).

Léceni je vzdy komplexni podle
postiZzenych systém0. Anomélie pohybového
aparatu -koncetin a patefe - jsou individualné
indikované k ortopedicko-chirurgickému
(napf. 2 - Blauth a Schneider-Sickert 1981) a
ortopedicko-ortotickému 1éCeni, které je od
narozeni provazeno komplexni rehabilitaci.

Osobni zkuSenost: 1 chlapec a 2 divky,
ktefi byli operacné léceni.

Kasuistika: VACRL asociace

Proband byl doporucen k vySetfeni v
Ambulantnim centru pro vady pohybového
aparatu v Praze pro mnohocetné vrozené
vyvojové vady (VVV) se suspektni
diagnézou Holtlv-Oram0v syndrom.

Dité pochazi z 1. gravidity zdravé matky
(19 let). Porod byl spontanni ve 41. tydnu,
zéhlavim, Apgarové score hylo 4, 7, 10, byl
resuscitovan. Placenta, pupe€nik a plodové
voda byly bez patologického nalezu. Porodni
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hmotnost byla 3650 g, délka 48 cm. Pro
malformace zjisténé po narozeni byl
chlapec 2,5 mésice hospitalizovan na
neonatologickém oddéleni FN Plzen.
Byl zjistén rozstép obratlovych tél C
patefe, horni Th patefe, kde wv.s. i
poloobratle, pedes equinovari cong. bil.,
oboustrannd aplazie vretenich kosti i 1.
metakarpl. USG vysetieni ky¢li bylo v
mezich normy. Sonografické vySetfeni
mozku prokazalo agenezi septi pellucidi.
Kardiologickym vySetfenim bylo
zjiSténo foramen ovale apertum s
nevyznamnych zkratem. Pro opakované
ublinkdvani bylo provedeno
sonografické vySetfeni jicnu, které
svédcilo pro gastroesofagealni reflux. V
2. tydnu Zivota prodélal Klebsiellovou
infekci moCovych cest (ATB IéCeni). Na
scintigrafii ledvin byla snizena filtracni
funkce ledvin pfi v.s. nezralosti
funkéniho parenchymu, sonograficky
obraz ledvin byl v mezich normy. PM
vyvoj byl velmi dobry. Dité bylo
prelozeno do KU Plzef. Ve 3 mésicich
bylo dité svéreno do péce prarodica.

PFi vySetreni v 6,5 mésicich (obr. 1a,
b, ¢, d) byl kojenec eutroficky (8300 g),
usmévavy, Zivy, opaleny. Zahlavi bylo
vpravo oploStélé, hlava rotovana
doprava, oblicej byl vlevo zploStény (tzv.
skolioza obliceje). Pohyblivost hlavy
byla vyrazné omezeng, krk kratky, boltce
udni byly anomalni, pfed levym udnim
boltcem 2 drobné kozni vyrdstky. Nad
kofenem nosu byl plodny hemangiom o
priméru asi 3 cm. Obvod hlavy byl 47
cm, VF 5 x5 cm, obvod hrudniku 45 cm.
Na HK i DK byly povrchni amnialni
zaSkrceniny, které se v.s. uplatnily pfi
vzniku equinovarosnich kontraktur
nohou. DK byly proporcionalni, kycle
stabilni, pohyb symetricky bez omezeni,

na kolennich kloubech byl normélni nalez. Na
HK byla oboustranna manus vara v disledku
radidlni aplazie a afunk¢i plovouci palce.
Postaveni rukou bylo pasivné korigovatelné
do stfedniho postaveni. Ostatni somaticky a
organovy nalez byl v norme.

V 7 mésicich bylo zahajeno ortotické
léCeni oboustranné manus vara congenita a
pedes equinovari (stfidavé sadrovymi
korekénimi obvazy a polohovacimi
ortézami). Babicka ditéte byla zacvitena do
reflexni Vojtovy rehabilitace, peclivé
provadéla i redresni protahovani kontraktur
nohou a rukou. Neurotopicky nalez byl bez
odchylky, dité se opoZzdovalo v posturélni
reaktivité vlivem malformace HK a
blokované sSijni koordinace (kostni tortikolis).
Bipedalni lokomoce byl schopen od 20
mésicd. Sonografické vySetfeni bficha a
retroperitonea neprokazalo anatomickou
abnormalitu jater, Zlu€ovych cest, pankreatu,
sleziny, ledvin amocovych cest.

Pro rebelujici equinovarosni kontrakturu
pravé nohy - obr. 2a a poruseny Kite(v Uhel,
zjiStény pri RTG vySetfeni - obr. 2b, byla ve 2
letech provedena operace pes EQV cong. I.
dx. (modifikovany vykon dle McKaye) a dité
bylo déle ortoticky 1éeno - obr. 2¢. Na obr.
2d je stav po operaci ve 2,5 letech. Obr. 2e
dokumentuje extenzi pravé nohy pfi dfepu ve
3 letech. Az ve 3 letech pro poruchu vyvoje
fe€i a mnohocetnou dyslalii bylo indikovano
ORL vySetfeni - byla zjiSténa tézka
nedoslychavost vlevo a zbytky sluchu vpravo.
Ve 4 letech byla provedena adenotomie a na
zakladé audiometrického vySetfeni
(tympanometrie) byla stanovena diagnoza
hypacusis perceptiva gravis bilateralis. Dité
bylo vybaveno sluchadly a naucilo se mluvit.

Chlapec ve 4,5 letech vySkou 102,7 cm
odpovidal 12. percentilu (maly). Hmotnost
19,6 kg byla vzhledem k vy3ce na horni
hranici normy. Mozkovna byla
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Obr. 1a, b, ¢, d. Kojenec s VACRL asociaci.

242



Obr. 2a, b. Rebelujici pes EQV vpravo s porusenym Kiteovym thlem.
Obr. 2c. Ortotické Ié¢eni po operaci provedené ve 2 letech.
Obr. 2d. Vysledek operaéniho 1é&eni 6 mésict po vykonu.

Obr. 2e. Pi dfepu je patrna extenze pravé nohy.

243



Obr. 4a, b. Varozita 90° obou rukou je zplisobena vmezefenou radialni aplazii (vlevo aplazie i 1. metakarpu).

Obr. 5a, b. NGzkovity Gichop mezi 4. a 5. prst.
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Obr. 6. Korekce varozity rukou plastovymi ortézami.
Obr. 7a, b. Ortotické léeni po policizaci 2. prstu a centralizaci karpu pravé ruky provedené v 6 letech.

Obr. 8a, b, c. Za tfi mésice po operaci chlapec provedl addukci a abdukci palce v rozsahu 40° a flexi v
interfalangealnim kloubu palce 20°.
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Obr. 9a, b. RTG rukou a predlokti v
predozadni (obr. 9a) a boc¢né (obr.
9b) projekci dokumentuje operacni
1éCeni.

Na levé ruce byla provedena
tenodéza a transpozice Slach s cilem
korigovat varositu. Levé zapésti
z0stava dislokovano volarné.

Na pravé ruce byla soucasné
provedena policizace 2. prstu a
centralizace karpu na distalni konec
ulny.

Obr. 10a, b, c. Vysledek operacniho pfesunu ukazovaku na misto palce s rotaci do opozice - policizace 2. prstu
(operaéni technika dle Buck-Gramcko). Chlapec drzi tuzku mezi 2. a 3. prstem a sou¢asné niizkovité mezi 3. a 4.

Obr. 11a. RTG kréni patefe v bocné projekci ukazuje poruchu segmentace (kostény blok C1-3) s redukci poctu
obratlli. Obr. 11b. RTG horni hrudni patefe v AP projekci dokumentuje dorzalni srlist 4.- 5. a 6.-7. Zebravlevo.
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hyperbrachycefalni s Sirokym celem,
vyrazné asymetricka, hypertelorismus.
Mensi levé ucho bylo distalnéji - obr.5b.
Zvyraznila se hypotrofie pravého bérce
(obvod byl mensi o 3,5 cm), prednozi
pravé nohy je v mirné addukci - obr.3a,b.
Témer 90 stupniova varozita rukou - obr.
4a - byla zobrazena i pfi RTG vySetfenti,
které ukazalo oboustrannou aplazii
radialni, aplazii 1. metakarpu vlevo a
Castecnou aplazii 1. metakarpu vpravo -
obr. 4b. Od jednoho roku byla varozita
rukou korigovana ortézami, které
vyrabéla babicka, pozdéji ortézami
plastovymi - obr. 6. Uchop rukou byl
ndzkovity mezi 4. a 5. prst, palce byly
afunkéni - obr. 5a, b. PFi fixaci zapésti
ortézami ve stfednim postaveni se tichop
posunoval mezi 2. a 3. prst, a proto byla
doporucena Castecna tenodéza zapésti.
Chlapec byl pfi vySetfeni stale velmi
bazlivy, pretrvdvala vyraznd akrélni
potivost.

V 5 letech byla plastickym
chirurgem provedena centralizace levé
ruky tenodézou a transpozici Slach na
ulnérni strané ruky (Slachovy $tép ziskan
z extensor( prstl nohy). Stfedni
postaveni levé ruky bylo trvale
zajiStovano ortézou. V 6 letech ve
spolupréci s plastickym chirurgem byla
provedena policizace 2. prstu pravé ruky
a soucasné centralizace karpu na distalni
konec ulny (technika operace podle
Blautha a Schneidera-Sickerta).
Postaveni rukou bylo i nadéle
zajiStovano ortézami - obr. 7a, b. Za 3
mésice po operaci chlapec provedl
aktivni addukci a abdukci palce v
rozsahu asi 40 stupiidi - obr. 8a, b, c a
flexi v interfalangealnim kloubu palce 20
stupiidi. RTG vysledek operaci rukou je
dokumentovan na obr. 9a, b. Na snimku

v bocné projekci je karpus levé ruky
dislokovan volarng, ruka je ale v pfedozadni
projekci v ose ulny. Karpus pravé ruky je v
obou projekcich spravné centrovan na distalni
konec ulny, Ctyfprsta ruka v ose ulny, 2. prst
zkréacen a otocen do opozice.

V 7 letech pro plavajici palec 3. stupné
levé ruky (klasifikace podle Buck-Gramcko)
byl proveden transfer ukazovaku na misto
palce s rotaci do opozice - obr. 10a, b, c.
Kirschnerovy draty fixujici neopalec byly
extrahovany za 6 tydnl po operaci.
Combicastovou fixaci bylo zajisténo
postaveni neopalce v opozici a ruky v ose
pfedlokti a 20 stupfiové extenzi na dalsi 4
tydny, kdy jiz probihala asistovana
mobilizace prstd (3. - 5.) i palce v
interfalangealnim kloubu.

RTG patefe kréni a horni hrudni patere
ukazuje poruchu segmentace s redukci poctu
krénich obratll, fazi obratld C1 - C3 a
proximalnich Th obratld, Castecny srlist4. a 5.
Zebra, 6. a 7. vlevo dorsalné v délce 3 cm
respektive 4 cm - obr. 11a, b. Distdlné od Th 8
nebyla prokdzana porucha formace ani
segmentace patere.

Zaveér: U chlapce byla po narozeni
stanovena suspektni diagnéza Holtliv-
Oramdv syndrom. Klinicko-genetickym a
rentgenologickym vySetfenim byla
kombinovana vada u naSeho pacienta
zafazenamezi VACTERL asociace s netplnou
expresi. U rodi¢l se predpoklada AR
dédicnost s 25% rizikem opakovani vady. V
pripadé dalsiho téhotenstvi u stejnych rodicd
je nutnd prenatalni diagnostika.

Na zékladé zjisténych anomalii koncetin
(oboustranna vmezerena radialni aplazie s
afunkénimi palci rukou), péatefe (porucha
segmentace i formace kréni a hrudni patefe),
Zeber (flze), usi (abnormalni boltce a zavazna
porucha sluchu), srdce (foramen ovale
apertum), CNS (ageneze septi pellucidi) se
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jedna o VACRL asociaci. Uvedené
anomélie lze zahrnout i do
okuloaurikulovertebralni sequence
(hypertelorismus a dalSi jiz uvedené
vady). Rebelujici equinovarosni
deformity nohou byly v.s. zplisobeny
nedplnymi amnialnimi zaSkrceninami
koncetin. Diky komplexnimu IéCeni a
vzorné péc¢i prarodiéli bylo dosaZeno
normalniho psychomotorického vyvoje
u 6 letého chlapce. Sluchova porucha je
uspokojivé korigovana sluchadly.
Operacnim, ortotickym a rehabilitatnim
léCenim byl korigovan rigidni pes
equinovarus pravé nohy, pokracuje
ortotické Ié€eni addukce pfednozi obou
nohou. Ve spolupraci s plastickym
chirurgem je vyfeSena manus vara
congenita obou rukou a predpoklada

se,ze policizaci 2. prstu obou rukou bude
vycvicen Spetkovy tchop.
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3. ZAVER

Cilem 2. asti monografie "Systémové,
koncetinové a kombinované vady skeletu:
vybrana kasuisticka sdéleni" bylo doplnit
kapitolu Komplexni léCeni, ale i ostatni
kapitoly uvefejnéné v 1. Casti monografie -
zameéfené na diagnostické, terapeutické a
biomechanické aspekty. V Gvodu v tabulce
1 je uvedena charakteristika souboru
pacientd 15 vybranych nozologickych
jednotek generalizovanych abnormalit
skeletu dlouhodobé sledovanych a
komplexné lé€enych v Ambulantnim
centru pro vady pohybového aparatu v
Praze v letech 1994 - 2001. Soubor
zahrnuje 296 pacient(l (143 chlapcd/muzd,
145 divek/Zen, 8 s Turnerovym
syndromem), z nichZz 115 bylo (a je)
operatné léceno. V Kkasuistikach jsou
ukadzany jak klinicko-radiologicke a
genetické charakteristiky, tak vysledky
komplexniho léCeni. V zavéru kazdé
kasuistiky je shrnuta konkrétni i obecna
problematika na zakladé vlastnich
zkuSenosti autora.

Jiz v 1. ¢asti monografie byla uvedena
skuteCnost, Ze na planeté Zemé Zije
priblizné 300 - 500 000 lidi s néjakou
zavaznou osteochondrodysplazii a Ze jen v
Ceské republice se kazdorotné narodi
priblizné 100 - 200 novorozencd s kostni
dysplazii ¢i jinou biomechanicky zavaznou
systémovou vadou pohybového aparatu. V
CR Zije napf. kolem 400 postiZzenych
syndromem vrozené lomivosti kosti.

| pfes Uzasné objevy v biochemii
kolagenu a proteoglykantl, cytogenetice a
molekularni genetice téméF polovina
malformaénich syndromd unika spravné
genetické diagndze. Mapovani lidského
genomu Vv roce 2001, které bylo zahajeno
pfiblizné pfed 10 lety, uCinilo velky pokrok.

Byly shrnuty a zvefejnény z&kladni
poznatky o skladbé lidské DNA. Aplikace
molekularné biologickych technik v
mediciné umoznuje napf. studium mutaci a
polymorfism( v lidském genomu daného
individua a jeho pfibuznych, coz se vyuziva
pfi populacnim nebo selektivnim
screeningu, prenatalni diagnostice,
selektivnim umeélém preruSeni téhotenstvi
a pod. Dnes je zndmo vice nez 3000
definovanych lidskych dédi¢né vazanych
chorob, jejichz pri€inou jsou mutace v
jediném genetickém lokusu - tzv.
monogenni onemocnéni. V blizké
budoucnosti se jisté dockame prenatélni a
genové terapie nékterych metabolickych
chorob, napf. umisténim normalniho
klonovaného genu nebo genu
supresorového do genomu ¢lovéka.

U nés jedna z prvnich kostnich
dysplazii diagnostikovanych molekularné
genetickou metodou byla achondroplazie a
neurofibromatosis von Recklinghausen,
typ 1. Poruchy v biosyntéze kolagenu a
proteoglykanl zplsobuji systémové
vrozené vady pojivové tkané. Pricinou jsou
mutace gend COL1A1, COL1A2 a
COL2A2, které koduji 1. a 2. typ
kolagennich Fetézcd. Uvedené pokroky v
analyze molekularni podstaty vrozenych
chorob kolagenu (napf. osteogenesis
imperfecta, Marfanlv a EhlersQv-
Danloslv syndrom) nevedly dosud k
zavérdm, které by sméfovaly k
vypracovani vSeobecné dostupné
prenatalni diagnostiky.

Zavedeni molekularné genetickych
metod pro diagnostiku achondroplazie,
hypochondroplazie (gen FGFR-3),
neurofibromatdzy typ | a zejména prvni
vysledky molekuldrné genetickych
vySetfeni tézkych dominantnich a
recesivnich typd osteogenesis imperfecta,
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kter4d budou rutinné v&as dostupnd pro
vSechny rodiny, kde se Ol diagnostikovala,
pfedstavuji nové moznosti pro prenatalni
diagnostiku s cilem sniZeni po&tu porodd
takto zavazné postizenych jedinci. V
tkanovych bankéach je mozno skladovat
tkanové kultury fibroblastd od pacient( s
mendelovsky dédi€nymi systémovymi
vadami pohybového Ustroji, které mohou
byt v budoucnu vyuzity k molekularné
genetickym studiim. Pfedmétem aktualni
diskuse je hodnoceni souladu mezi
aplikacemi molekularni biologie v praxi,
skute¢nymi klinickymi potfebami,
analytickymi moZnostmi, Urovni vzdélani
v DNA diagnostice, etickymi problémy,
komercnimi (statnimi) zajmy a efektivitou
nakladl, v neposledni fadé i zajmem
postiZzenych a jejich rodin o tato vySetfeni.
Urceni genetické diagndzy je i v sou€asné
dobé zaloZeno predevsim na Klinicko-
radiologickém vySetfeni a je pfedpokladem
pro indikace metod prenatalni diagnostiky.

Na vrozené vady skeletu nahliZzime
jako na experimenty pfirody, které
vyuzivame jak k objasnéni etiopatogeneze
jejich vzniku, tak pfi vypracovani
biomechanicky racionalnich postupl
IéCeni. Pro 1éCeni nékterych systémovych
vad se jako perspektivni jevi vyzkum
zaméfeny na kultivaci pluripotentnich
bunék kostni dfené, na trojrozmérnou
kultivaci chondrocytll rlstovych ¢&i
kloubnich chrupavek, ktery jiz nachazi
aplikace v diagnostice KD i v terapii
defektd kostni tkané a kloubnich
chrupavek.

VCasné zjiSténi opozdéné osifikace
hlavic femurd pfi preventivnim
ultrasonografickém vysetfovani kojencl je
suspektni z vrozené poruchy vyvoje epifyz
(napf. u mnohocetné epifyzarni dysplazie,
spondyloepifyzarni €ijiné KD) a je indikaci

k RTG vysetfeni a dispenzarizaci téchto
déti (9 - Marfik et al. 2000). V¢asné
konzervativni i operaéni léceni
individualné indikované, podlozené
studiem biomechaniky a porozuménim
patobiomechanice rlstu skeletu u
jednotlivych KD, nam pomaha vcas volit
nejucinngjsi  ortopedicko-chirurgickou i
ortopedicko-ortotickou léCbu vcetné
vyvoje novych technickych prostredkd.
Autor podle vlastnich zkuSenosti s
IéGenim 7 pacientl s komplexem femur-
tibie-radius (10 tibialnich defekt() navrhl a
publikoval doplnéni klasifikace
longitudinalnich tibialnich defektll o typ
1C, 3B, 4B a 4C. Zavadi nové postupy pfi
[éCeni deformit koncetin vyuZitim
kombinované lécby ortotické a chirurgické,
napf. pfi feSeni varozity bércli zkracenim
fibuly a naslednou korekci specialnimi
ortézami s dynamickym ohybovym
predpétim (vhodné napf. u achondroplazie,
metafyzarni dysplazie typ Schmid,
pseudoachondroplazie, hypofosfatemické
kfivice aj.). Analogické je vyuziti
kombinované Iécby pfi hypervalgozité
kolennich kloubd u metabolickych
kostnich chorob (napf. osteomalaticky
syndrom se zvySenym kostnim obratem,
idiopaticka juvenilni osteoporéza,
osteogenesis imperfecta,
mukopolysacharidéza typ 1V aj.). U déti na
konci rlstového spurtu, kdyZ ortotické
IéCeni je nedostatecné Ucinné, se indikuje
medialni epifyzeodéza. Zasvéceni
spolupréce s klinickym antropologem je v
téchto pfipadech nezbytna. Byly zlepSeny
vysledky konzervativniho IéCeni deformit
patefe zavadénim novych typl korzetd s
vétSim korekénim GcCinkem. Autor je
zastancem kombinované lécby
(fyzioterapie, reflexni rehabilitace podle
Vojty, elektroléCba, pfipadné i
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elektrostimulace). Korzetoterapii
doporucuje prodlouZit az do dospélosti (ve
shodé se zkuSenostmi J. Cheneau).
Zaslouzil se o zavedeni
prodluZovacich operaci u déti s kratkou
postavou. Indikace k tomuto
rekonstrukénimu velmi naro¢nému léceni
je vzdy individualni a zaleZi na mnoha
okolnostech. | v téchto pfipadech je nutna
Uzka spoluprace s antropologem. Slozity
komplex problémd 1é¢by pacientl s
kratkou postavou je pfiCinou jisté
zdrzenlivosti pfi indikovani
prodluZovacich operaci. Vyznamnymi
faktory jsou psychicky stav ditéte a jeho
rodinné zazemi, které je vZdy nutno velmi
peclivé a individudlné zvazit. Jako zcela
nevhodné obdobi pro prolongacni Iéeni se
ukazaly periody rlstového urychleni
zejména pak puberta, kdy se navic
nezadoucim zplsobem uplatiuji
hormonélni a psychické zmény.
ProdluZovani rudimentarnich segment
koncetin trva déle a je Castéji provazeno
prekazkami (SudeckUv syndrom, opoZdéna
osifikace kostnich regeneratll, infekce
kolem dratld ¢i Sroubl aj.) nebo
komplikacemi (desaxace, kloubni
kontraktury, osteopordza, uvolnéni nebo
porucha zevniho fixatoru, aj.), které je
nutno feSit béhem i po skonceni
prolongace. Nezbytné je propracovani
individualni rehabilitace vedené od zacatku
prolongacni terapie. Prodluzovani
metodou distrakeni epifyzeolyzy je vhodné
u velkych jednostrannych zkratd na konci
druhého rlistového spurtu po zvazeni viech
nezadoucich faktord. PFi distrakéni
epifyzeolyze vznikd kvalitni kostni
regenerat v §ifi celé rdstové chrupavky,
ktery velmi rychle osifikuje. Prodluzovaci
IéCeni (osteotaxi i epifyzarni distrakci) je
témér vzdy provazeno jistym stupném

Sudeckova algoneurodystrofického
syndromu, ktery je ac€inné Ié€itelny
kalciotropnimi léky zejména kalcitoninem.
Jako metodu volby Ize doporugit i vyuziti
systémové enzymoterapie (pozorovani
autora). U velkych jednostrannych zkrat(
dolnich konCetin se autor na zakladé
mnohaletych zkuSenosti priklani k indikaci
ortopedicko-protetického oSetfeni jako
konecného feseni.

Autor prosazuje aktivni pristup k
[éCeni syndromu vrozené lomivosti kosti (i
jinych osteopenickych syndromu)
zavedenim dlouhodobého (nékolik let
trvajicicho) monitorovaného Ié¢eni
kalciotropnimi preparaty a individualné
vedenou rehabilitaci (s cilem dosahnout
maximdalni BMD). Kombinaci
medikamentozniho 1éCeni, ortotického
oSetreni a ortopedického konzervativniho i
operacniho 1éCeni zlomenin a deformit
koncetin (repozice zlomenin v celkové
anestézii, viceCetné osteotomie s
nitrodfenovou pokud mozno
"izoelastickou" fixaci fragmentd, co
nejkratsi fixace po repozici €i operaci, co
nejCasnéjSi zavedeni individualni
rehabilitace, ortézy dle Sarmienta aj.) bylo
dosaZzeno vyznamného pokroku pfi IéCeni
téchto velmi zavaznych systémovych vad.

Na komplexni IéCeni musi navazovat
komplexni dlouhodoba péce, ktera
zahrnuje somatickou, psychickou a
socialni rehabilitaci postizeného ditéte.
Tato péCe se tykd i jeho rodiny a je
zajiStovéna vice ¢i méné spolecnosti, ve
které Zije. Problematika
osteochondrodysplazii (kostnich
dysplazii), konc&etinovych defektd,
dismorfickych (kombinovanych) vad a
genetickych syndromti je celospolecensky
velmi zdvazna a ekonomicky nesmirné
nékladna. Za ukazatele vyspélosti statu se
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celosvétové uznava, jak se stard o obCany
zdravotné postizené. S cilem
zrekapitulovat vystizné problematiku
ob&anl s kratkou disproporcionalni
postavou v Ceské republice je v zavérecné
kapitole uvefejnéna korespondence, a to
vyzadané vyjadieni autora k zdravotni
problematice Spole¢nosti malych lidi
("Palecek™), které bylo ur€eno k osloveni
Vladniho vyboru pro zdravotné postizené
MZ CR (Palackého namésti 4, 120 00 Praha
2). Dopis jiz byl publikovan: Marik |I.
Lékafi nam pomahaji. Zpravodaj
PALECEK, &islo 2, 2000, strana 18 23.
MozZnosti statni podpory jsou uvedeny v
dopisu - odpovédi fteditele Odboru
zdravotni péte MZ CR pana MUDr.
Brezovského. Oba dopisy jsou uvedeny v
pdvodnim znéni.

Vladnivybor pro zdravotné postizené
Mz CR

Palackéhonam. 4

12000Praha?2

V Praze dne 6. 5. 2000

Véc: Wjadfeni a rozklad k zdravotni
problematice ob&anl s kratkou
disproporcionéalni postavou
(achondroplazie ajiné kostni dysplazie)

Byl jsem pozadan jménem vykonné
rady spolecnosti lidi malého vzrdstu
"Palecek" o vyjadfeni k zdravotni
problematice obc&anl s kratkou
disproporcionalni postavou. PFislusné
platné pravni pFedpisy se omezuji na
diagnézu chondrodystrofie, pro kterou se
dnes celosvétové uZivad nézev
achondroplazie. Achondroplazie je ale
pouze jednou z nejCastéji se vyskytujicich

kostnich dysplazii. Pfedmétné pravni
pfedpisy se vztahuji pfevazné na postizené
svySkou postavy mensinez 120 cm.
Kostni dysplazie (KD) neboli
osteochondrodysplazie (OCHD) jsou
riznorodou (heterogenni) skupinou
dédi¢nych chorob skeletu, které vznikaji
jako vrozené poruchy metabolismu
chrupavcité, kostni a vazivové tkané.
Vyzna€uji se zpravidla kratkou
disproporcionalni (nesoumérnou)
postavou, abnormalitami tvaru lebky,
hrudniku, panve, rukou, nohou a Casto
deformovanymi dlouhymi kostmi
kongetin. Soucasné byva r(izné porusena
funkce kloubd konéetin a patefe od vrozené
kloubni hypermobility (byva i jisty stupen
svalové hypotonie) az k znacné
omezenému rozsahu pohybu vlivem
vrozené kloubni dysplazie a predCasné se
rozvijejici preosteoartrézy (v obdobi rdistu)
a osteoartrozy (jiz v Casné dospélosti) z
ddvodl biochemickych (vrozené defekty
kolagenu typu II, I, IX, X, XIl, porucha
metabolismu proteoglykand,
kalciofosfatového metabolismu aj.) a
biomechanickych (vlivem kloubni
inkongruence, porudené osy koncetin a
patefe, ale i mikrotvrdosti zejména
subchondralni kostni tk&né ¢i
abnormalnich biomechanickych vlastnosti
kloubni chrupavky). Nékdy byva poruen i
duSevni vyvoj primarné nebo sekundarné
vlivem télesného postizeni. Systémové
vady skeletu se Casto kombinuji i s
vrozenymi vadami jinych systémi jako
napf. kardiovaskularni, hemopoeticky,
centralni nervovy systém, Casté jsou i
pfidruzené vady mocopohlavniho Ustroji,
smyslovych organd, kiiZze a koznich adnex
a dalSi vrozené vyvojové €i metabolické
vady (hyperlipoproteinemie,
hyperhomocysteinemie, poruchy kostniho
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metabolismu aj.)

Pro kostni dysplazie vétSinou plati
mendelovska dédicnost, KD €asto vznikaji
jako €erstvé dominantni mutace, typicka je
genetickd variabilita a heterogenita u
nékterych nozologickych jednotek a rizné
zavaznd exprese mutovaného genu v
rodokmenu.

V soucasné dobé se rozliSuje podle
Mezinarodni nomenklatury konstitucnich
chorob kosti vice nez 150 nozologickych
jednotek - diagndz a primérnd incidence ve
svétovém pisemnictvi se uvadi 0,3 - 0,45 :
1000 ziveé narozenych déti. Nékteré OCHD
se vSak vyskytuji zcela raritné (i
specializovany osteolog je zna jen z
odbornych vétSinou kazuistickych
publikaci nebo se s nimi setka pouze jednou
v Zivoté), jiné jako achondroplazie jsou
Castéjsi a tim i znaméjsi. Protoze se jedna o
velkou skupinu chorob skeletu, vyskytuji
se relativné cCasto. Podle dostupnych
statistik vrozenych vyvojovych vad (VVV)
odhadujeme, Ze se v CR roéné narodi 200 -
300 novorozencl s kostni dysplazii nebo
kombinovanou koncetinovou vadou (napf.
artrogrypoza).

OCHD se déli do 3 hlavnich kategorii:
1. Chondrodysplazie (epifyzarni i
metafyzarni - napf. achondroplazie -
chondrodysplazie - s nebo bez postizeni
patefe),

2. Deorganizovany vyvoj chrupavky a
fibrosnich slozek (napf. exostdzova
chorobaa enchondromat6za),

3. Osteodysplastie (osteopenické a
osteoporotické syndromy - napf.
osteogenesis imperfecta, sklerotické KD -
napf. pyknodysost6za /francouzsky malif
Toulouse Lautrec/ a idiopatické osteolyzy).
Podle dFivéjSich verzi Mezinarodni
nomenklatury osteochondrodysplazii se
jako samostatnd skupina uvadély i

chromosomalni aberace (odchylky). U nés
se problematikou napf. Turnerova
syndromu zabyva Klub divek s TS.

Jako ortoped a pediatr se jiz 20 let
zabyvam diagnostikou a lé¢enim prevazné
vrozenych vad pohybového apardtu. S
tymem spolupracovnikdi v Ambulantnim
centru pro vady pohybového aparatu v
Praze 3 zajiStujeme komplexni IéCeni i péci
0 pacienty s kostnimi dysplaziemi (KD
nebo OCHD) od zacatku roku 1994.

Na télesném postiZeni déti a dospélych
s KD se kromé kratké postavy nepfiznivé
uplatfiuje disproporcionalita postavy, ktera
rlizné zavazné poruSuje drZeni téla - patere
(coz se projevuje hyperkyfézou a
hyperlord6zou Castéji vSak biomechanicky
zdvaznéjsSi kyfoskolidzou a
lordoskoliézou). Jak jiz bylo zminéno,
postizeni je rdzné podle lokalizace
dysplastickych zmén na skeletu (epifyzy,
metafyzy, obratle) a zménéné struktury
kostni tkéané (sekundarni osteopenie,
osteoporéza Ci osteosklerdza). Klinicko-
radiologicky obraz kazdopadné drive Ci
pozdéji vyusti v riizné zavazné deformity
dlouhych kosti a péatefe s primarnimi Ci
sekundarnimi degenerativnimi  zménami
(osteoartréza nosnych kloubl konéetin a
spondylartréza patere), které jsou pricinou
trvalého zdravotniho postizeni. Lidé s
kostnimi dysplaziemi se stavaji zavisli na
pomoci druhych osob, neobejdou se v
bézném Zivoté bez podplrnych
ortopedicko-protetickych pomdcek,
riznych adjuvatik a kompenzacnich
pomdicek (napf. individualni kondetinové a
trupové ortézy, hole, berle, choditka, rlizné
nastavce a specialni drzéky), pohybuji se
nékdy na mechanickém ¢i dokonce
elektrickém invalidnim voziku. Ti
$tastnéjsi zlstanou mobilni diky
specialnim aloplastikdm nosnych kloub(
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dolnich koncetin, pfipadné operacim
patefe. Kratka postava Casto vyZaduje
specidlni bezbariérové prostfedi (Uprava
bytu, pracovidté - vyska schodl, Zidli,
umyvadel, vypinact, WC aj.).

Spolecnost "PaleCek” sdruzuje a
zastfeSuje déti a dospélé s achondroplazii,
ale i jiné diagnozy kostnich dysplazii
vcetné nepostizenych zdravych rodinnych
prislusnik(. Vyska postavy postizenych s
KD vétSinou neni az tak rozhodujici pro
schopnost sebeobsluhy a nezavislosti na
pomoci druhych. Je to préavé
disproporcionalita a uvedené degenerativni
zmény kloubl konCetin a patefe spolu s
poruchou kvality kostni, chrupavcité a
vazivové tkané. Navic byvaji Casté jiz
uvedené pridruzené vady jinych systém.
Velmi zavazné je postizeni u nékterych
typl syndromu vrozené kostni lomivosti
(osteogenesis imperfecta), tito postiZeni se
stavaji vozickari, ale presto jsou schopni s
jistou pomoci se uplatnit v zaméstnani, jsou
schopni Fidit i specidlné upravené
automobily (automatickd pFevodovka,
nastavitelnd vySka sedadla, které je
pohyblivé i do strany, aby umoznilo
postizenému fidiCi nasednuti a vysednulti,
nastavitelnd vzdalenost volantu a pedald
apod.).

Je nezbytné, abychom si vSichni
uvédomili, Ze komplexni léCeni a péCe o
pacienty s kostnimi dysplaziemi je
mimoradné narocna a nakladna. Naklady
na technické zajisténi operacnich vykoni
(napf. zevni fixatory pro korekce a
prolongace koncetin, specialni individualni
endoprotézy, instrumentaria pro operativu
patefe a dalsi), individualni ortotické
vybaveni pacientl (ortézy pro
konzervativni i pooperacni dlouhodobé
[éCeni), kompenzacni pomlicky a invalidni
voziky, medikamentosni 1é¢bu

(kalciotropni 1éky) vysoce presahuji
primérné thrady zdravotnich pojistoven.

Pro nas lékafe a zdravotnicky i
technicky personal Ambulantniho centra
pro vady pohybového aparatu v Praze je
moralni povinnosti nabidnout v3em
postizenym se systémovymi vadami
pohybového Gstroji moderni [éCebné-
preventivni metody a léky, které umoziuje
védecko-technicky pokrok. Z naSich
zkuSenosti jednoznacné vyplyva, Ze
komplexni péce od narozeni do dospélosti
musi byt vedena tymem specializovanych
odbornikli, pokud moZno "pod jednou
stfechou" &i v Uzké dostupné spolupraci,
protoZze centralizace specializované
komplexni péce vede k zlepSeni kvality
komplexniho léCeni, k ekonomické
koncentraci pacientll, zaskoleného
personalu a materialnich prostfedkl i k
hodnoceni vysledkd [é¢eni a novym
védeckym poznatk(im.

Smyslem ¢&innosti svépomocnych
organizaci a spole€nosti postizenych je
mimo jiné racionalné zménit pFislusné
stavajici pravni predpisy (vétSinou
zastaralé a nevyhovujici - napf. vySka
mensi nez 120 cm jako Kriterium
"disability") tak, aby umoZnily postizenym
pFistup k nékterym formam pomoci a statni
podpory.

Jsem presvédcen, Ze pfi adekvatni
komplexni péci (vedené zainteresovanymi
odborniky, spole¢enskymi organizacemi a
statnimi organy), trvajici od narozeni po
neohraniené dlouhé obdobi, lze
postizenym s osteochondrodysplaziemi
(ale i zavaznymi koncetinovymi a
kombinovanymi vadami) umoznit
ddistojny, smysluplny a spokojeny Zivot a
integrovat je do spoleCnosti jako
maximalné plnohodnotné jedince s dobrym
socialnim zazemim.
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MUDr. Ivo Mafik, CSc., F.A.B.I.
pediatr, ortoped, ortopedicky protetik

vedouci Ambulantniho centra pro vady
pohybového aparéatu

pfi Katedie antropologie a genetiky
Clovéka, PFF UK v Praze,

vedouci redaktor ¢asopisu "Pohybové
Gstroji - pokroky ve vyzkumu, diagnostice
aterapii",

zakladajici €len a clen vyboru
Spole¢nosti pro vyzkum a vyuZziti
pojivovych tkéni (pfedseda prof. MUDr.
M. Adam, DrSc.),

zakladajici ¢len a len vyboru pracovni
skupiny pro osteologii a fosfokalciovy
metabolismus - OPCAM pfi Ceské
pediatrické spolecnosti J.E. Purkyné
(pfedsedadoc. MUDr. Milan Bayer, CSc.)

zakladajici Glen a ¢len vyboru Ceské
IékaFské spolecnosti ortopedicko-
protetické (pfedseda MUDT. Jifi Hrabék)

Na védomi:
Palecek - spole¢nost lidi malého vzristu
Ministr zdravotnictvi CR

Odpovéd

Ministerstvo zdravotnictvi
Ceské republiky
Palackého nam. ¢.4

128 01 PRAHA?2

Véazeny pan

MUDr. Ivo Mafik, CSc.

Ambulantni centrum pro vady pohybového
aparatu

Ol3anska7

13000Praha3

V Praze dne 18.9.2000

Véazeny pane doktore,

kancelaf ministra ndm predala Vase
vyjadreni k zdravotni problematice ob¢an(
s kratkou disproporcionalni postavou. Se
zajmem jsme se seznamili s VaSim
obsahlym rozborem.

Zmifujete i ¢innost svépomocnych
organizaci a spole€nosti postizenych, které
usiluji o to, aby byl umoZnén postizenym
pristup k nékterym formam pomoci a statni
podpory.

Odbor zdravotni a socialni péce
Ministerstva zdravotnictvi poskytuje v
ramci dvou dotagnich program(l podporu
obfanskym sdruZzenim zdravotné
postizenych obcéand. Jednd se o Program
podpory obcanskych sdruzeni a
humanitarnich organizaci a Narodni plan
vyrovnavani pfilezitosti pro obCany se
zdravotnim postiZzenim.

V soucasné dobé& vyhlasilo
Ministerstvo zdravotnictvi dotacni
programy na rok 2001, které jsou pro
vSechny zajemce k dispozici na webovych
strankach MZ (www.mzcr.cz) pod heslem
dotace. Moznosti pozadat o statni dotaci
mlze vyuzit i SpoleCnost lidi malého
vzristu - Palecek.

Dékujeme Vam za VaSi zasluznou
praci, kterou pfispivate ke zkvalitnéni
zdravotni a socidlni péce o pacienty s
vadami pohybového aparatu.

Pfejeme Vam mnoho Uspéchli v
pracovnim i osobnim Zivotg.

Spozdravem

MUDr. Pavel Bfezovsky
feditel Odboru zdravotniasocialni péce
MZCR

K zajistovani odborné individuélni
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komplexni péCe je nezbytné nejen
porozuméni Siroké vefejnosti, spoleCenska
a vladni podpora, ale i Ucelné uvolfiované
statni dotace, bez nichz nékladné
komplexni 1éCeni nelze provadét. Jednou z
moznosti jak ziskavat prostfedky (dotace)
na nakladné technické zajisténi operacnich
vykon(, ortotické vybaveni pacientd,
kompenzacni ortopedicko-protetické
pomicky a adjuvatika je i oboustranna
spolupréce se ,,Spole€nosti lidi malého
vzristu - Paletek®, ktera se stava
zastfeSujici organizaci i pro skupiny
nékterych velmi zavaznych postizeni
pohybového aparétu se zcela specifickou

problematikou (napft¥.
pseudoachondroplazie a osteogenesis
imperfecta). Informace tykajici se zalozeni
Spole€nosti ,,malych lidi*“, ¢lenské
zékladny a hlavnich cilil ,,Palecka” byly
publikovany v roce 1998 v Casopisu
Pohybové Ustroji, rocnik 5, Cislo 3+4,
strana 206 - 208. ,,PaleCek spolecnost lidi
malého vzristu“ kazdorogné vydava svij
Zpravodaj, ob¢asnik (zodpovédny redaktor
je Mgr. Tomas Cikrt, kontakt: Zdravotnické
noviny, Karlovo nameésti 31, 121 00, tel.
296 162 718, ciki@quick.cz), kam mUzete
posilat své navrhy, zkuSenosti a napady, jak
prospét svym bliznim.
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ZIVOTNI JUBILEA

ANNIVERSARIES

Prof. Ing. Jan Culik, DrSc. pétasedesatnikem

Dne 17. Cervence 2001 se doZil v
plném zdravi pan Prof. Ing. Jan Culik,
DrSc. Sedesati péti let. Absolvoval s
vyznamenanim v roce 1960 Stavebni
fakultu Ceského vysokého uceni
technického v Praze obor pozemni
stavitelstvi. V oboru mechanika kontinua
byl v roce 1968 jmenovan kandidatem véd
a v roce 1990 doktorem véd. V roce 1978
byl jmenovdn docentem a v roce 1992
profesorem pro obor mechanika.

Po ukongeni fakulty nastoupil do praxe
jako projektant v Statnim UGstavu
dopravniho projektovani. V roce 1963
presel na Fakultu jadernou a fyzikalné
inZzenyrskou Ceského vysokého uceni
technického v Praze. Na Jaderné fakulté
pracoval v Matematické laboratofi, prvém
pracovisti na Ceském vysokém uceni a
jednom z prvych v republice, které se
vénovalo pouzivani pocitagl. Byl ¢lenem
poradniho shoru rektora pro vypocetni
techniku, prfedsedou softwarové sekce
»,SdruZeni uzivateld poéitaci“ a
zodpovédnym pracovnikem pro spravu
software na Jaderné fakulté a
zodpovédnym pracovnikem pro vyuziti
pocitaCe pracovniky Stavebni fakulty.
Wucoval studenty numerické metody a
pracovniky fakult CVUT programovani
pro pocitaCe a tak se zaslouZil o zavedeni
vypocetni techniky naCVUT.

Od roku 1972 pasobil na Stavebni
fakulté Ceského vysokého uceni
technického postupné jako asistent, docent
a profesor. Béhem své pedagogické
¢innosti  pfednd3el Numerické metody,
Programovani na pocitai, Mechaniku,

Statiku, Dynamiku, Pruznost a pevnost,
Simulaci a modelovani na pocitaci, Statiku
a dynamiku na pocitaci, ReSeni konstrukci
na pocitaci. Napsal fadu skript a ucebnich
text.

Ve své védecké praci se vénoval
pfedevSim ¢&islicové simulaci, tzn.
modelovani dynamickych systémi na
pocitaGi. Sestavil 12 systém0l Cislicové
simulace, napf. v roce 1968 sestavil systém
URAL-SIS, coz byl prvy systém pro
spojitou Cislicovou simulaci sestaveny v
Ceskoslovensku a v roce 1972 system
CDCSIS, prvy systém v Ceskoslovensku
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pro kombinovanou diskrétné spojitou
simulaci. O tento software pro €islicovou
simulaci byl velky zajem v praxi. Jeho
systémy byly pfedany do 7 podnikl a
instituci, napf. do Skody Plzefi. Uzavfel
obstaratelskou smlouvu s podnikem
zahrani¢niho obchodu KOVO o prodeji
jeho simulaénich systém( do zahranici a v
ramci této smlouvy jezdil pfednaSet o
Cislicové simulaci do zahraniCi, napf.
pfedaval systém SIS4 do Techniscche
Hochschule Magdeburg, kde mél také
prednasky.

Déle se vénoval materialovému
inZenyrstvi, zejména lomové mechanice
kovovych implantatl. Sestavil systém na
simulaci Sifeni trhlin v téchto implantatech
atim pro Zivotnost implantatu.

Nyni své zkuSenosti z cislicového
modelovani na pocitai a ze studia
materidlovych vlastnosti aplikuje v
biomechanice. Vénuje se predevsiim
problémdm remodelace kostni tkané,
biomechanice koncetin a biomechanice
patere.

Publikoval pfes 200 plvodnich praci,
prednasel na mnoha eskych i zahranic¢nich
kongresech a symposiich a feSil Fadu
vyzkumnych ukold, vétSinou jako
odpovédny TFeSitel. VV soucasné dobé je
zodpovédnym feSitelem grantu Ceské
grantové agentury ¢. 106/00/0006

"Funkéni adaptace a patobiomechanika
koncetinového a axiélniho skeletu pfi
silovych G€incich”. Tento grant se vénuje
vyzkumu pUlsobeni konéetinovych a
trupovych ortéz pri léceni skolidzy,
varosity a valgosity koncCetin u déti. Na
tomto grantu spolupracuje s pracovniky
Ambulantniho centra pro vady
pohybového aparatu vedenych MUDr. Ivo
Marikem, CSc. a s Ing. Pavlem Cernym z
firmy Ortotika.

V roce 1987 byla jeho prace na Ceském
vysokém uceni technickém ocenéna
"Medaili za zasluhy o CVUT" av roce 2001
Solinovou medaili.

Panu Prof. Janu Culikovi, DrSc.
prejeme do dalSich let pevné zdravi a
mnoho tvlréich sil, pracovni vykonnost a
Uspéchy ve védecké praci i osobnim Zivoté.

Zaredakéniradu:

Prof. Ing. Miroslav Petrtyl, DrSc.
Katedra stavebni mechaniky, Laborator
stavebni bioniky a biomechaniky, Fakulta
stavebni CVUT, Praha

MUDr. Ivo Marik, CSc.
Ambulantni centrum pro vady pohybového
aparatu pfi Katedre antroplogie a genetiky
Clovéka, PFF UK, Praha
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ZIVOTNI JUBILEA

*

ANNIVERSARIES

Zivotni jubileum prof. MUDr. Jaromira Kolafe, DrSc.

V cervenci 2001 oslavil pan prof.
MUDr. Jaromir Koléf, DrSc. své 75.
narozeniny.

Alesponi ve strucnosti spise heslovité
pfipominame ¢tendflim jeho profesni
Zivotopisné Gdaje.

Promoce na Lékarské fakulté UK v
Praze 27.9. 1950 (absolvoval vSechny
zkousky na vyte€nou "summacum laude"),

Zahajeni lékafské cinnosti -
15.10.1950 radiodiagnostické oddéleni
KUNZ Usti nad Labem.

Dvouletd vojenska prezentni sluzba
1951-53.

Absolutorium pllroéniho
specializaéniho kurzu v UDL Praha (1953-
54), zakoncené specializaCni zkouSkou v
bfeznu 1954 s mimoFadnou pochvalou.

V fijnu 1955 nastup po konkurznim
fizeni na Radiologickou Kliniku prof.
Svéba, ktery byl znamy osteologickymi
pracemi a zamérenim. V roce 1958 se stal
odbornym asistentem, v roce 1961
kandidatem véd, v roce 1965 doktorem
Iékafskych véd na_zakladé obhajoby
monografie, vydané CSAV "The Physical
Agentsand Bone".

V roce 1966 byl habilitovan
(neplaceny docent do roku 1969), pak statni
docent (1969).

Od z&fi 1976 prevzal funkci vedouciho
katedry a Radiodiagnostické kliniky IPVZ
na Bulovce po prof. MUDr. S. VéSinovi,
DrSc. a vénoval se organizovani a rozvijeni
postgradualni vychovy lékar(. V zari 1981
byl jmenovan profesorem. Propagoval
moderni vzdélavaci systémy pfi vyuzivani

Vv

nejnovéjsich vysetfovacich postupd, pro

které se snazil zajistit i technické zazemi.
Védecké, organizacni a pedagogické préci
vénoval viechen svilj Gas.

Vedeni katedry ukonCil v Iété 1992.
Jako lektor pokraguje od roku 2000.

Publika¢ni a pfednaskova ¢innost:

17 monografii, z toho 1/3 v zahranici.
U nas se nejvétsi oblibé tési jeho "Narys
kostni diagnostiky" (Kolaf J, Zidkova H.
Praha, Avicenum 1986.419s.).

483 odbornych Casopiseckych praci,
takfka presna polovinav zahranici.

PrileZitostna sdéleni na (neoriginalni)
odbornd a profesionalni témata: 327
prednasek, 2983 referatd.

Kromé této nesmirné rozsahlé
publikacné-pfednaskové aktivity obétavé
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vypracoval Uctyhodny pocet seri6znich
posudkd a recenzi na kandidatské,
doktorské a habilitacni prace a vyzkumné
projekty.

Dalsi ¢innost:

Clenem (postupng) redakénich rad 11
Casopisli, pfevazné radiologickych (v
souCasne dobé jesté 3), vedoucim
redaktorem "Ceské radiologie" od roku
1981 az dosud. Je  pFedevSim jeho
zasluhou, Ze Casopis "prospivd" a ma stéle
vysokou odbornou droven.V roce 1993 se
podilel na vzniku mezioborového ¢asopisu
Pohybové Ustroji - pokroky ve vyzkumu,
diagnostice a terapii - je dosud aktivnim
Clenem redakéni rady.

V roce 1979 byl zvolen clenem
International Skeletal Society.

Cestny ¢&len 9 zahraniénich
spole¢nosti. Clen Ceskoslovenské
radiologicke spolecnosti (sekretaiem
vyboru od roku 1969), Ceské radiologické
spolecnosti (sekretdfem vyboru do
podzimu 1997, ¢lenem vyboru do prosince
2001), Slovenskeé radiologické spolecnosti,
Ceské Iékarské spolecnosti JEP, Slovenskej
lekarskej spolo€nosti. 3

V roce 1976 diplom MZ CSSR za
soubor studif kosti s pouZitim radioizotop(
(zavedeno vySetfovani radionuklidy kostry
vCSSR).

Obdrzel 5 pamétnich medaili "za
zasluhy" Cs. radiologické spolecnosti, Cs.
lékarské spole€nosti JEP, Slovenskej
lekarskej spoloCnosti. Pamétni medaile
CLS JEP u prileZitosti 75. narozenin (2001)
a medaile za pedagogickou €innost LF UK
v PIzni (2001).

Byl jednim ze zfizovateld Nadace pro
déti s vadami pohybového Ustroji (1992 -
1994).

V roce 1993 mu byla udélena Medaile
Borise Rajevského, zakladatele European

Association of Radiology "in appreciation
of extraordinatory contributions to
European Radiological Community" -
prvnimu z "vychodniho bloku" za vice nez
devitiletou ¢innost v pfipravnych vyborech
této Associace prfi pripravé "European
Congress of Radiology".

S prof. Whnénkem a doc. Stloukalem
se Ctyfi roky podilel na vyzkumech
kosternich pozdstatkd Velkomoravské Fise
v depozitafich MikulCice.

Prof. Kolaf se vénoval cely Zivot
osteologii a v této specializaci ziskal
svétovy véhlas.  Wychoval fadu zakd, u
kterych ziskal nadSeni pro osteologickou
radiologii. S charakteristickou skromnosti
prohlasil, Ze splnil své mladické
(nehordzné a nedomyslené) predsevzeti -
pét set publikaci za Zivot a Ze jiz nebude
"vystrkovat publikacné hlavu". Jeho
rozhodnuti vice nepublikovat plyne i z
faktu, Ze Radiodiagnosticka klinika IPVZ a
1.LF UK, FN Bulovka postrada
magnetickou rezonanci. Cenime si jeho
nadSeni "pro véc", ochoty, preciznosti,
serioznosti, stejné jako hlubokych
diagnostickych znalosti a zkuSenosti, které
jsme nejednou vyuZili zejména u nejasnych
osteologickych pfipadd - kostnich
dysplazii.

Jménem redak¢ni rady vazenému
milému panu profesorovi MUDr.
Jaromirovi Kolafovi, DrSc. upfimné
pfejeme do dalSich let mnoho zdravi a
spokojenost, aby diky své mimoradné
pracovni vykonnosti a télesné kondici mohl
i nadale pfedavat své védomosti a Zivotni
moudrost mlad$im koleglm a dalsi
generaci student(i 1. LF UK v Praze.

Zaredakéniradu:
MUDr. Ivo Mafrik, CSc.
vedouci redaktor
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Orf@flkﬂ sro. - Ortopedicka protetika

VWysokoUc€inné nocni polohovaci dlahy pro korekci deformit dolnich koncetin
podle MUDr. Mafika. Moznost postupného zvétSovani korekce pomoci
Sroubového teleskopu. Ortézy jsou vyrabény individualné na zaklade
poukazu PZT, vystavenym oSetrujicim Iékarem. (kddy: 05 00949,05 23412).

Provozovna: Truhlarska 8, 110 00 Praha 1, tel.: (02) 231 4760

Korekce valgozity kolenniho kloubu.

Kombinace ortézy a
zevniho fixatoru.

\_ www.ortotika.cz ortotika@ortotika.cz J




A5 (188x120mm)

- zadni strana obalky barevné ...
- vnitini strana obalky barevné ..

- ¢ernobile uvnitr seSitu .

- dvojstranka Cernobile (A4) .

PLACENA INZERCE
"POHYBOVE USTROJI"

PFi vice inzeratech a pri opakovani
moznost slevy po dohodé s vydavatelem

. 8.000,- KC
. 5.000,- K¢

. 8.000,- K¢

10.000,- K¢

forméat 120x90mm)

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

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

forméat 60x90mm)

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

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




