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prof. MUDr. Milana ADAMA, DrSc.

Origindini cesky kolagenni dopinék stravy GELADRINK® byl vyvinut
na zdkladé vyzkumu revmatologa a spoluzakladatele spolecnosti Orling
s.r.o. prof. MUDr. Milana ADAMA, DrSc., clena Akademie véd v New Yorku,
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(twice a year) is published the supplement.

Chief editor:  Ivo Mafik
Associate Editors:  Miroslav Petrtyl, Martin Braun
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Submitted papers: Locomotor System will review for publication manuscripts engaged in diagnos-
tics and interdisciplinary treatment of genetic and metabolic skeletal disorders, limb anomalies,
secondary osteoporosis, osteo/spondyloarthritis and another disorders that negatively influence
development and quality of locomotor appartus during human life. Both papers on progress in
research of connective tissue diagnostics, medical and surgical therapy of multiple congenital
abnormalities of skeleton mainly in the fields of paediatric orthopaedic surgery and plastic surgery,
orthotics and prosthetics treatment, and papers dealing with biomechanics, clinical anthropology
and paleopathology are appreaciated.

The journal has an interdisciplinary character which gives possibilities for complex approach to the
problematics of locomotor system. The journal belongs to clinical, preclinical and theoretical medical
branches which connect various up-to-date results and discoveries concerned with locomotor system.
You can find the volumes of Locomotor System journal at http://www.pojivo.cz/cz/pohybove-ustroji/
since 1997 (free of charge). Since 2013 only electronic edition of the journal is available. That is why we
recommend to all subscribers and those interested apply at http://www.pojivo.cz/en/newsletter, enter
personal data, titles and e-mail address where the journal will be mailed.

Abstracts of presented papers are excerpted in EMBASE/Excerpta Medica (from the year 1994) and
in the Bibliographia medica Cechoslovaca (from the year 2010). We prefer the manuscripts to be
prepared according to Uniform Requirements for Manuscripts Submitted to Biomedical Journals
(Vancouver Declaration, Brit med J 1988; 296, p. 401-405).
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23. ro¢nfk ¢asopisu Pohybové Ustroji,
je vénovan jubilantdm ¢lendm redakéni rady

prof. MUDr. Jaromirovi Kolarovi, DrSc. (90 let)
prof. MUDr. Jané Pafizkové, DrSc. (85 let)
prof. MUDr. RNDr. Eugenovi Strouhalovi, DrSc. (85 let)
prof. Ing. Janovi Culikovi, DrSc. (80 let)
prof. Ing. Miroslavovi Petrtylovi, DrSc (75 let)
RNDr. Daniele Zemkové, CSc. (65 let)
doc. MUDr. Vaclavovi Smrckovi, CSc. (65 let)
MUDr. Petrovi Krawczykovi (50 let)

The 23" volume of Locomotor System journal,
is dedicated to the anniversary of

Professor Jaromir Kolaf#, MD, DSc (90 yrs.)
Professor Jana Pafizkova, MD, DSc (85 yrs.)
Professor Dr. Eugen Strouhal, DSc (80 yrs.)

Professor Eng. Jan Culik, DSc (80 yrs.)
Professor Eng. Miroslav Petrtyl, DSc (75 yrs.)
Dr. Daniela Zemkova, PhD (65 yrs.)
Assoc. Professor Vaclav Smrcka, PhD (65 yrs.)

Petr Krawczyk, MD (50 yrs.)
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SLOVO CTENARUM | A WORD TO READERS

Vazeni ¢tenafi, autofi a inzerenti!

Dékujeme za Vasi pomoc pfi tvorbé mezioborového odborného recenzovaného casopisu
,Pohybové ustroji — pokroky ve vyzkumu, diagnostice a terapii (ddle PU)"

Znovu upozoriiujeme, Ze od roku 2013 je ¢asopis PU vydavan pouze v elektronické formé (v roce
2014 bylo pfidéleno nové ISSN 2336-4777). Casopis PU byl v roce 2008 zafazen Radou pro vyz-
kum, vyvoj a inovace vlady CR na Seznam recenzovanych neimpaktovanych periodik vydavanych
v Ceské republice. V souvislosti se zménou v elektronickou formu vydavani v roce 2013 &asopis
nedopatienim vypad| ze Seznamu. Od roku 2015 je elektronickd forma Pohybového Ustroji opét
na Seznamu recenzovanych neimpaktovanych periodik. Od roku 2016 vychazi dvé ¢isla ¢asopisu
v elektronické verzi jako ro¢nik s prbéznym vydavanim pfispévki po recenzi. Pri pfilezitosti sym-
pozii je dvakrat ro¢né vydavan supplement.

Pro zajemce o zasilani elektronické formy ¢asopisu PU doporucujeme pfihlasit se na http://www.
pojivo.cz/en/newsletter/, zadat jméno ae-mailovou adresu, na kterou bude casopis posilan.
Upozornujeme, Ze viechna jednotliva ¢isla a dvojcisla ¢asopisu (véetné Suplement) vydand od
roku 1997 naleznete ve formatu PDF na webové doméné Spole¢nosti pro pojivové tkané CLS JEP
z.s. http://www.pojivo.cz/ cz/pohybove-ustroji/ (bezplatny pfistup).

Vzhledem k elektronickému vyddavani casopisu a trvajicimu nedostatku odbornych pfispévku
vhodnych tématicky k dosud vydavanym dvojcislim se redakéni rada rozhodla vydavat od roku
2016 prispévky pfijaté po recenzi k publikaci v ¢asopisu PU v chronologickém pofadi jako ro¢nik
addle dvé samostatnd Suplementa s pfispévky ze symposii Kubatovy dny a Prague-Lublin-
Sydney-St.Petersburg Symposium.

23. ro¢nik ¢asopisu Pohybové ustroji je vénovén jubilantim ¢lenm redakeni rady, ato prof.
MUDr. Jaromirovi Kolarovi, DrSc. (90 let), prof. MUDr. Jané Pafizkové, DrSc. (85 let), prof. MUDr.
et PhDr. Eugenovi Strouhalovi, DrSc. (85 let), prof. Ing. Janovi Culikovi, DrSc. (80 let), prof. Ing.
Miroslavovi Petrtylovi, DrSc (75 let), RNDr. Daniele Zemkové, CSc. (65 let), doc. MUDr. Vaclavovi
Smrckovi, CSc. (65 let) a MUDr. Petrovi Krawczykovi (50 let), predsedovi Ortopedicko — protetické
spole¢nosti CLS JEP z.s.

V suplementu ¢ 1 casopisu Pohybové Ustroji 23, 2016 jsou publikovédna abstrakta referatd
prednesenych na symposiu 21. Kubatovy dny, které se konalo 4. a 5. brezna 2016 v Lékarském domé
v Praze 2, Sokolskd 31. Dvoudenni symposium, jehoz hlavni téma bylo ,ortopedicka protetika —
vrozené a ziskané poruchy ristu - diabeticka noha — mezioborovy pohled” mélo vysokou uroven
odbornou a spolecenskou diky ocenéni vyse uvedenych jubilant. Pan prof. MUDr. RNDr. Eugen
Strouhal, DrSc. byl ocenén Zlatou pamétni medaili CLS JEP z.s., kterou pFijal z rukou emeritniho
predsedy CLS JEP pana prof. MUDr. Jaroslava Blaho3e, DrSc. Béhem 2. dne symposia pani MUDr.
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Marie Souckova piedstavila podiatrickou sekci p¥i Ortopedicko-protetické spole¢nosti CLS JEP z.s.
MUDr. Sou¢kova, predsedkyné Ceské podiatrické spole¢nosti, v roce 2015 Uspé$né zavedla systém
vzdélavani lékarl v podiatrii jako certifikovany kurz IPVZ v Praze. Kromé zésadnich ortopedicko-
protetickych sdéleni byly predneseny ojedinélé prace tykajici se diagnostiky a komplexni péce
0 pacienty s vrozenymi a ziskanymi poruchami rlistu. V suplementu ¢. 1 jsou také uvedeny odborné
biografie vyse uvedenych jubilant(i az na biografie doc. MUDr. Smrcky a RNDr. Zemkové. Tyto budou
uvetejnény v Suplementu ¢. 2 spolu s abstrakty z chystaného The 18" Prague-Lublin-Sydney-St.
Petersburg Symposia.

V rubrice zpravy naleznete informace o tomto mezindrodnim Symposiu, které se bude konat v pol-
ském Zwierzynieci (pension “Zacisze") ve dnech 21.-25. zafi 2016. Hlavni organizace se ujali prof.
Tomasz Karski, MD, PhD s Jackem Karskim, MD, PhD, University of Vincent Pol & Medical University
in Lublin, Lublin, Poland. Sestavenim odborného programu byli povéfeni prof. MUDr. Ivo Mafik,
CSc. predseda Spole¢nosti pro pojivové tkané (SPT) CLS JEP a MUDr. Petr Krawczyk, predseda
Ortopedicko-protetické spole¢nosti (OPS) CLS JEP, Praha — Ostrava, CR. Na mezinarodni organizaci se
podileji Prof. Mikhail Dudin, MD, PhD s Assist. Prof. Alekseyem Shashko, MD, Children’s Rehabilitation
Center of Orthopaedics and Traumatology “Ogonyok”, St. Petersburg, Russia. Téma symposia je
,Congenital and acquired disorders of growing skeleton - interdisciplinary approach”.

Jako v dfivéjsich letech je predmétem a poslanim ¢asopisu PU publikovat védecké prace, tykajici se
diagnostiky a symptomatické mezioborové [écby genetickych kostnich chorob, vrozenych defektl
koncetin, sekunddrni osteopordzy, osteo/spondyloartrézy, ale ijinych chorob, které ve svych
dlsledcich negativné ovliviuji vyvoj a kvalitu pohybové Ustroji v pribéhu lidského Zivota. Déle
prace vychézejici z vyzkumu pojivovych tkani na viech urovnich poznani (makro, mikro, nano-),
prace orientované na biochemickou, morfologickou, genetickou a molekularni diagnostiku chorob
pohybového Ustroji. Zvlastni pozornost je prikladana pracim z oblasti ortopedické a antropologické
biomechaniky, neuroadaptivnim zménam skeletu, fizené remodelaci pojivovych tkani v zavislosti na
Ié¢ebnych metodach (kalciotropni léky, rehabilitace, ortoticko-protetické a operacni léceni), v nepo-
sledni fadé studiim muskuloskeletdlnich aneurondlnich interakci isdélenim antropologickym
a paleopatologickym. Oceniujeme predevsim interdisciplindrné zamérené prace.V anglickém jazyce
jsou publikovana sdéleni zahrani¢nich i nasich autord. Zadanym doplnénim obsahu ¢asopisu jsou
zpravy ze sjezdl a konferenci. V rubrice zpravy zvefejiiujeme oznameni o zZivotnim vyroci ¢lend RR
¢asopisu, SPT CLS JEP zs., OPS CLS JEP zs. a vyznamnych osobnosti, sdéleni o prioritnich pozo-
rovanich, ze studijnich a poznavacich cest aj.

V kazdém ro¢niku uvadime smérnice pro autory pfispévkd, kterym vénujte prosim pozornost pfi
tvorbé Vasich védeckych sdéleni.

Souhrny praci publikovanych v ¢asopisu jsou excerpovany v EMBASE / Excerpta Medica (od r. 1994)
a v Bibliographia medica Cechoslovaca (od r. 2010).

K prosazeni casopisu Pohybové Ustroji mezindrodné je velmi vyznamné citovat prace v nasem
Casopisu uveiejnéné v prispévcich posilanych do zahrani¢nich casopist simpakt faktorem. Pro
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zvyseni Urovné Zasopisu PU je nezbytné ziskavat plvodni kvalitni prace a kasuistiky, které
doporucujeme publikovat vangli¢tiné s cilem zvysit zdjem ona$ casopis v odborném svété.
Souhrny pUlvodnich praci doporucujeme psat co nejvystiznéji, strukturované cesky a anglicky
(objectives, methods, results and discussion), s klicovymi slovy. Snahou redakéni rady je zvysit
uroven Casopisu tak, aby byl pfijat mezi ¢asopisy citované v databéazi SCOPUS.

Tésime se na Vasi spolupraci a tvardi pfipominky v roce 2016.

Redakéni rada

<
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. A
POJIVOVE H %,
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OBRAZEK NA TITULNi STRANE CASOPISU DEMONSTRUJE
CHARAKTERISTICKE RENTGENOLOGICKE PROJEVY
CHONDROEKTODERMALNI DYSLAZIE ZNAME JAKO

ELLISUV-VAN CREVELDUV SYNDROM (MIM NO. 255500).

V pisemnictvi se uziva také nazev Mesoektodermdlni dysplazie.
Rentgenologické pfiznaky

Hexadaktylie s ¢i bez fize metakarpd anebo falang, u kojencl dysplazie panve s nizkymi lopatami
kycelnimi a distalni hdkovitou protruzi medidlniho a casto i laterdlniho okraje acetabula, pfed¢asna
osifikace hlavice femuru, Uzky hrudnik, kratkd zebra. Béhem détstvi dochézi k normalizaci tvaru
panve a hrudniku, progreduje zkraceni tubuldrnich kosti distalné s kratkymi Sirokymi stfednimi
¢lanky a hypoplastickymi distalnimi ¢lanky. U kojench nebo v détstvi dochézi kfuzi kapitatum
a hamatum. Konické epifyzy stiednich a distalnich ¢lankd prstd. Ke stranam sklonéné proximalni
metafyzy tibie a osifikacni centrum epifyzy je pfilehlé k medidlni ¢asti tibidIni metafyzy, soucasné se
prokazuje hypoplazie lateraIni ¢asti epifyzy.

NA TITULNIM OBRAZKU jsou zobrazeny patognomonicky vyznamné rentgenologické nalezy na
snimcich rukou (pacientka 1 a 2), pravé nohy (vlevo nahofre - pacientka 2), kolen a bérct (vlevo dole,
pacientka 2) a panvi a kyclich (uprostfed - pacientka 1 a vlevo - pacientka 2) u dvou divek.

Ruce 1. pacientky: 17 més. - oboustranna hexadaktylie, pseudoepifyzy 2., 4. a 5. metakarpu,
konické epifyzy stiednich ¢lankl 2. - 5. a zakl. ¢lanku palce; 5 let - stav po redukci nadpocetnych
6. paprskU, zobrazeny konické epifyzy stfednich a distalnich ¢lankd, které jsou velmi malé, pseu-
doepifyzy 2.a 5. metakarpu, zkraceny distalni konec ulny a flze kapitata s hamatem; 17 let - leva
ruka — konicka epifyza stfedniho ¢lanku 5. prstu, malé uzké distalni ¢lanky, fuze kapitata s hamatem.

Ruce 2. pacientky: 6 a 13 let - oboustranné proximalni fuze 3. a 4. metakarpu, vpravo vidlickovité
postaveni 3.a 4. prstu, fuze kapitata s hamatem, konické epifyzy strednich ¢lankd, velmi malé dis-
talni clanky, proximalni pseudoepifyza 2. a 5. metakarpu, vyrazné zkraceni distalniho konce ulny.

Prava noha - 2. pacientka: 6 let - addukce prednozi, fuze kuboidea a 3. kuneiforme, robustni
1. metatars a baze 2. a 3. metatarsu, konické epifyzy 2. a 3. metatarsu a zakladnich ¢lankd prstd.

Kolena a bérce 2. pacientky: 5,5 roku - hypervalgozita kolen, osifika¢ni centrum epifyzy tibie
je prilehlé k medialni ¢asti tibialni metafyzy, laterdni ¢ast epifyzy neni osifikovand, zkraceni prox.
konc fibuly bil., vpravo drobnd exostéza na prox. metafaze tibie medialné,

Oboustranné zevni dislokace ¢ésky: 14 let vysledek ortopedického léceni (korekéni ostetomie
prox. tibie bil. v 6 letech, plastickd operace luxace ¢é3ek bil. v 8 letech, ¢aste¢nd medialni epifyzeo-
déza dist. femuru, prox. a dist. tibie pfi kostnim a biologickém véku 12 let).
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Pouzity kopie RTG snimkd z archivu Ambulantniho centra pro vady pohybového aparatu s.r.o. OlSanskd 7,
130 00 Praha 3.

Panev akycelni klouby 1. pacientky: 17 més — dysplazie panve s nizkymi lopatami kycelnimi,
acetabulum siroké a horizontalni, velkd osifikacni centra hlavic femurd, sedaci a kubické kosti jsou
kratké robustni. 17 let - normalizace tvaru panve a prox. femurd.

Pacientka 2: 13 let - valgozita krck, relativné vétsi prox. epifyzy femuru bil. - nalez je v mezich
Siri normy.

Klinicka manifestace

Ellis-van CreveldGv (EvC) syndrom se vyznacuje disproporciondlni kratkou postavou s kratkymi
koncetinami. Vyska dospélych byva vrozmezi 107-160 cm. Kratké koncetiny a polydaktylie se
manifestuje jiz pfi narozeni, s ristem se zvyraznuje zkraceni koncetin distalné. Pro diagndézu patog-
nomonické pfiznaky: postaxidlni (nebo axidlni) hexadaktylie prsti rukou, nékdy i nohou a hypo-
plastické nehty, kratky horni ret spojeny vice¢etnymi frenuly (uzdickami) s alevolarnim vybézkem,
neonatalni zuby, ¢aste¢nd anodoncie, malokluze, hypoplazie skloviny, vrozené srdecni vady u vice
nez 50 % pfipadl (defekt sifiového septa nebo jedna spole¢nd sin), genua valga, nékdy kratky hrud-
nik (u novorozencu).
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Na zékladé RTG snimku Ize sjistotou potvrdit genetickou diagnézu. Urceni spravné radiologické
diagnoézy je vyznamné také pro védecké pracovniky, zabyvajici se kostni biologii.

Léceni je zaméfeno na obtize plicni a srde¢ni, zubni péci pro abnormalni dentici, plastické a ortope-
dické zakroky pti polydaktylii a genua valga.

Diferencialni diagnostika

Asfykticka torakalni dysplazie (ATD) se podobné jako EvC syndrom vyznacuje tzkym hrudnikem,
ale méné vyjadienou panevni dysplazii. Polydaktylie se u ATD vyskytuje zfidka. Hypoplazie prstd
a nehtd, stejné jako vicecetné uzdicky se u ATD nezjistuji. Rentgenologické charakteristické deform-
ity pro EvC syndrom, a to abnormalni vyvoj proximalnich epifyz tibie a abnormalini tvar a velikost
karpalnich kosti, se u ATD také nevyskytuje.

EvC syndrom patii mezi choroby oro-facio-digitalniho spektra, které zahrnuje anomalie ledvin,
hydrocephalus, Dandy-Walkerovy cysty, situs viscerum inversus, coZ podporuje nazor patogenetick-
ého vztahu mezi EvC syndromem a ostatnimi chorobami z rodiny syndromu kratkych zeber a poly-
daktylie, napf. Beemer(iv-Langerudv typ.

Priibéh a prognéza

Kojenecka umrtnost je zvyseng, je zplsobena plicnimi a kardidlnimi komplikacemi (vrozené srde¢ni
defekty, plicni hypoplazie spojena s malym hrudnikem). Urcitd disabilita je vysledkem hyperval-
gozity kolennich kloubd, nékdy je dlisledkem opakovanych bronchopulmonalnich infekci. Zivotni
prognéza a délka Zivota muZe byt negativné ovlivnénd vyse uvedenymi kardiopulmonalnimi komp-
likacemi.

Genetika a molekularni patologie

Geneticky prenos EvC syndromu je AR se znac¢nou variabilitou exprese. Napf. Weyersova akroden-
taIni dysostoza, kterd zahrnuje dentdlni anomalie, postaxialni polydaktylii, dysplazii nehtd a kratsi
postavu, se povazuje za heterozygotni manifestaci EvC syndromu a muze byt rozpoznana u rodicd
pacientl s EvC syndromem.

Mutovany gen EvC syndromu je lokalizovany na 4p16. Syndromy kratkych zeber a polydaktylie
(short rib polydactyly syndrome — SRPS) sdileji spole¢né molekuldrni mechanismy, zahrnuji letalni
varianty SRPS a asfyktickou torakalni dystrofii (asphyxiating thoracic dystrophia, ATD) a dale nefa-
talni, méné vyjadreny Ellis-van Creveldlv syndrom.

Mutace spojené s SRPS, ATD a EvC syndromem postihuji geny duleZité pro funkci primarni cilie, tj.
organely na bazi mikrotubul, jeZ vy¢niva z povrchu vétsiny savcich bunék, a slouzi predevsim jako
signalni centrum pro morfogeny z rodiny hedgehog (Hh). Jedna se o geny, které jsou nezbytné pro
zakladni funkce primarni cilie, jako jsou komponenty anterogrddnich (smérem nahoru) transport-
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nich motor( nezbytnych pro rist primarni cilie (IFT80, IFT43, IFT122, IFT144), nebo komponenty
dyneinovych motord zprostiedkovavajici retrogradni (smérem dold) transport v cilii (DYNC2H1,
NEKT1). Dalsi zndmé SRPS geny reguluji specializované funkce primarni cilie, predevsim prenos
signélu. Patii mezi né EvC proteiny zapojené do signalovani morfogent rodiny hedgehog (Hh), které
u savcl predstavuji hlavni signalni systém vyuzivajici primarni cilie, nebo neddvno objevené mutace
v proteinu WDR34, ktery reguluje funkci transkripéniho reguldtoru NF-kappa B. Systematické
analyzy cilia proteomu ukazuji na vice nez 200 genl, které se podileji na regulaci funkce primarni
cilie, coz naznacuje, ze seznam znamych gent asociovanych s SPRS neni v zadném piipadé konecny.

Mechanismy vzniku celé fady SPRS jsou v soucasnosti neznamé a jsou predmétem experimental-
niho zkoumani.

Klicova slova

kostni dysplazie, syndromy kratkych zeber a polydaktylie, Ellis-van Creveldv syndrom, chondroek-
todermalni dysplazie, choroby oro-facio-digitalniho spektra, primarni cilie.
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TITLE PICTURE DEMONSTRATES TYPICAL RADIOGRAPHIC
FEATURES OF ELLIS-VAN CREVELD SYNDROME
(MIM NO. 255500). SYNONYMS: CHONDROECTODERMAL
DYSPLASIA, MESOECTODERMAL DYSPLASIA.

You see films of hands (patient 1 and 2), right foot (left upper corner of a picture - patient 2), knees
(on the left lower corner - patient 2) and pelvis and hips (in the middle — patient 1 and on the left
edge - patient 2) of two girls followed up in the Centre for Defects of Locomotor Apparatus in
Prague.

Major radiographic features (Spranger et al. 2002)

Postaxial or axial hexadactyly with or without fusion of metacarpals and/or phalanges; in infancy
dysplasia of the pelvis with low iliac wings and hook-like downward protrusion of the medial and
frequently also the lateral aspects of the acetabulum; often premature ossification of the capital
femoral epiphyses; sometimes narrow thorax and short ribs; in childhood normalization of the
shape of both the pelvis and thorax; progressive distal-ward shortening of the tubular bones with
short, broad middle phalanges and hypoplastic distal phalanges; in childhood fusion or overlapping
of capitate and hamate bones; cone-shaped epiphyses of the middle and distal phalanges; slanting
proximal tibial metaphyses with apex centrally located, and epiphyseal ossification centre in young
child adjacent to medial portion of the tibial metaphysis with hypoplasia of the lateral epiphyses.

Major clinical findings

Disproportionate short-limb dwarfism with progressive distal-ward shortening of the extremities;
postaxial or axial hexadactyly of fingers and sometimes toes; hypoplastic nails; short upper lip con-
nected by multiple frenula to alveolar ridge; dental abnormalities (neonatal teeth, partial anodon-
tia, small teeth, malocclusion, enamel hypoplasia); cardiac defects in up to 50 % of patients (most
commonly atrial septal defects or single atrium); knock-knee deformity; occasionally short thorax at
birth. The adult height ranges between 107 and 160 cm.

Genetic transmission of EvC syndrome is autosomal recessive with variability of expression; some
patients may reach near-normal height. Prenatal diagnosis is possible by ultrasound examination
(15th week of gestation). Mutated gene EvC is located on chromosome 4p16 (Spranger et al. 2002).
The highest rate of the condition is seen among the Old Order Amish population of Lancaster
County, Pennsylvania. It is fairly rare in the general population.

Molecular pathology

The short rib polydactyly syndromes (SRPS) are frequently lethal conditions affecting skeletal devel-
opment.
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X-rays come from archive of the Ambulant Centre for Defects of Locomotor Apparatus l.l.c. in Prague, Czech Republic.

EvC syndrome is associated with abnormalities (mutations) in two genes on the number 4 chromo-
some called EVC and EVC2. These gene mutations result in the production of abnormally small EVC
and EVC2 proteins. Molecular genetic testing for the EVC and EVC2 genes is available on a research
basis only. Although SRPS are broadly characterized as ciliopathies, most of them result from
unknown biologic mechanisms. The effect of alterations in cilia function has a profound effect on
the skeleton.

Note: Underlying pathogenesis in the field of cell signaling is the aim of experimental grant work
of the laboratory headed by Mgr. Pavel Krej¢i, PhD from Masaryk University Faculty of Medicine,
department of biology in Brno, Czech Republic.

Course and prognosis

Infant mortality is elevated and is caused by pulmonary and cardiac complications (congenital heart
defects, pulmonary hypoplasia associated with the small thoracic cage). Dental and orthopaedic
problems as mentioned above. In the absence of cardiopulmonary complications the life span is
normal.
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Treatment includes appropriate dental procedures, plastic and orthopaedic surgery and appropri-
ate procedures for pulmonary and cardiac difficulties.

Differential diagnoses

In Asphyxiating thoracic dysplasia (ATD) also occur polydactyly, narrow thorax and less marked
pelvic dysplasia. But hexadactyly is rare in ATD. In ATD do not occur congenital heart defects, severe
hypoplasia of the fingers and nails, X-ray abnormality of the proximal tibial epiphysis and carpal
bones.

Key words: skeletal dysplasia, Ellis-van Creveld syndrome, chondroectodermal dysplasia, short rib
polydactyly syndrome, primary cilia, oro-facial-digital spectrum disorders.
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Ucelem této nosologie je poslouzit jako vzorovy seznam genetickych chorob skeletu, ktery usnadni
diagnostiku a pom0ze vymezit varianty a nové rozpoznané onemocnéni. Jedna se o 9. vydani této
nosologie a ve srovnani s jejimi pfedchldci obsahuje méné onemocnéni, ale mnoho novych gent.
V pfedchozich vydanich diagnézy, které byly fenotypicky k nerozeznani, ale geneticky hetero-
genni, byly uvedeny oddélené. Citili jsme, Ze toto bylo nadbytecné rozliseni. A tak celkovy pocet
onemocnéni se snizil 456 na 436, pocet skupin se ale zvysil na 42 a pocet genl na 364. Nosologie
se dnes stava stéle vice dilezitou a zitra v éfe velkych dat, kdy castou otazkou pro genetika je zda
identifikovana mutace v konkrétnim genu prokazana pomoci dalsi generace sekvenacni technolo-
gie maze vysvétlit klinicky a radiologicky fenotyp jejich pacientu. Zvlasté obtizné je toto presvédciveé
zodpovédét v prenatalnim obdobi. Personalizovand medicina zdlraznuje dlezitost vyrobit na
miru diagnézu a léceni pro jednotlivce. Pro nade pacienty se vzacnymi skeletdlnimi chorobami
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je dllezité zachyceni zdrojG, kde genetickd data mohou byt centralizovdna a dostupna a neméla
by byt zapomenutad nebo nedocenénd. Nosologie mUze také poslouzit jako odkaz pro vytvoreni
lokus-specifickych databazi, kde se ocekava, ze pomohou vymezit korelace genotypu a fenotypu
a uchovavat informace, které budou ziskany kombinaci klinickych pozorovani a vysledk( ziskanych
dalsi generaci sekvenacni technologie.

Klic¢ova slova: skeletalni dysplazie; nosologie; molekularni zdklad choroby; dwarfismus

Key words: skeletal dysplasias; nosology; molecular basis of disease; dwarfism

uvoD

Publikace nosologie skeletdlnich chorob byla uvedena pfed 45 lety v PafiZi a zazila mnohocetné
revize (1970, 1971a,b, 1979, 1983, 1998; Hall, 2002; Lachman, 1998; McKusick and Scoot, 1971;
Rimoin, 1979; Spranger, 1992; Superti-Furga and Unger, 2007; Warman et al., 2011). Revize soucasné
nosologie se konala v italské Boloni pfed setkdnim the 11th International Skeletal Dysplasia Society,
kterou zorganizoval Professor Luca Sangiorgi

Ve verzi nosologie 2015 se pocet onemocnéni snizil, zatimco pocet gen(i se dramaticky zvysil. Toto
je odrazem slouceni opakovanych prispévk do jednotlivych revizi, kdyz neexituje rozeznatelny
rozdil fenotypu, pfestoze jsou ve stejné dobé objeveny nové geny.

Zafazeni MIM (Mendelian Inheritance of Man) ¢islovani je zachovano stejné jako tato neocen-
itelnd databaze, kterd je casto prvnim odkazem pro kliniky. Neexistuje uplnd shoda mezi MIM
anosologii zdlvodu odlisného zafazeni arevidovanych kritérii atak MIM si zachovava nékteré
obsoletni diagndzy a duplikuje jiné (pod odliSnymi ndzvy a eponymy). Tato verze nosologie je 9.
vydani a i kdyz obsahuje nékolik novych chorob, neni zésadné odlisna od pfedchozi (Warman et
al, 2011). Skupiny chorob zGstavaji hybridni smési, protoze jsou definovany bud’ jednim genem
nebo skupinou pfibuznych gend (napf. skupina FGFR3 chondrodysplazie a skupina poruch sulfa-
tace) nebo zvlastnim fenotypickym znakem (napf. dysplazie s mnohocetnymi kloubni dislokacemi)
nebo néjakym rentgenologickym nalezem (napf. skupina metafyzarni dysplazie a skupina dysplazie
stihlych kosti). Kdyz koncept rodin kostnich dysplazii byl poprvé do detailu vypracovan, dou-
falo se, ze bude omezeny pocet skupin s molekuldrnim zakladem a kazda skupina bude obsahovat
mnohocetné alelické choroby (Spranger, 1985). Avsak ukazalo se, ze biologie kostnich dysplazii je
mnohem bohatsi a komplexnéjsi nez se predpokladalo. A tak presto se vytvaii dojem, ze skupina
kolagennich chorob typ 2, kde je jistd podobnost mezi onemocnénimi, ale dostatecnd fenotyp-
icka odlisnost, aby zarucila samostatné diagndzy (napf. Stickler(iv syndrom versus achondrogen-
esis typ 2). Existuje mnoho jinych gend, které podle nasich nejlepsich védomosti nejsou sdruzeny
v ,rodiny kostnich dysplazii” a tyto nemaji Siroké spektrum (napt. Spondyloepifyzealni dysplazie
tarda — SEDL nebo Spondyloepimetafyzérni dysplazie s kloubni laxicitou - lepto-daktylicky typ).
Pro tyto geny a onemocnéni je stale smysl vytvofit skupinu s klinicky nebo radiologicky podobnymi
chorobami.
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Tabulka I byla zjednodusena - sloupec,locus” a ,gene” byl spojen do jednoho. Pro nékteré choroby
etiologie je kopii poctu poruch (narudeni) a tak nejsou chorobami jednoho genu v klasickém smyslu.
Pro tyto choroby se zndmym kauzativnim genem poloha tohoto genu na chromosomu ¢asto nenf
dilezitd (zvlasté kdyz to je autosom) a kdyz je nezbytné, informace mohou byt snadno vyhledany
z publikovanych databazi.

Kriteria pouzita pro zafazeni chorob se nezménila od predchozi revize (Warman et al., 2011).
Jsou to:

1) Signifikantni postizeni skeletu, odpovidajici definici kostnich dysplazii, metabolickym kostnim
chorobam, dysostézdm a skeletdlnim malformacim a nebo redukénim syndromam.

2) Publikace anebo zdznam v MIM (pozorovani, dokonce expertli v oboru by neméla najit cestu do
nosologie dfive nez tyto dosdhnou statut ,peer-reviewed".

3) Geneticky zéklad prokézany rodokmenem nebo velmi pravdépodobny podle homogenity feno-
typu v nepfibuznych rodinach.

4) Nosologickd autonomie byla potvrzend experimentalni analyzou. Zafadili jsme onemocnéni,
kterd byla popsana pouze v jedné rodinég, ale u kterych gen byl identifikovan. Napt. heterozy-
gotni mutace v FZD2 u dominantni Omodysplazie (Saal et al., 2015).

Celkovy pocet onemocnéni se snizil (z 456 na 436) diky seskupeni podle fenotypicky nerozeznatel-
nych jednotek i pfes objeveni nékolika novych onemocnéni (napf. MAGMAS related skeletal dyspla-
sia) (Mehawej et al., 2014). Nékolik skupin v tomto vydani zménilo ndzvy a celkovy pocet se zvysil
ze 40 na 42. Skupina Dysplazie kratkych zeber (s nebo bez polydaktylie) se stala skupinou Ciliopatie
s pfevaznym postizenim skeletu. Diky zvy3ujicimu se poctu a komplexnosti brachydaktylii, tato
skupina nyni vytvorila dvé oddélené kategorie: brachydaktylie bez mimoskeletalni manifestace
a brachydaktylie s extraskeletalni manifestaci.

Ektrodaktyliim byla déna jejich vlastni skupina. Oblast osteogenesis imperfekta (Ol) pokracuje
s expanzi mnohocetnych novych gen(. Vyfadili jsme Sillenceovu klasifikaci ktera byla zalozena
fenotypicky a ne molekularné. [Sillence and Rimoin, 1978; Sillence et al.,, 1979]. Z tohoto dlvodu, je
zarazen Ol typ 5, protoZze je radiologicky odlisitelny od typ0l 1 a 4.

Ol je typicky pfiklad kostni dysplazie, u které molekuldrni diagnéza spoléha na pfisti generaci
sekvenovani, ale progndza je zalozend na peclivém pozorovani fenotypu, ktery byl shroméazdény
za posledni Ctyfi desetileti (Van Dijk and Silence, 2014). Priklady jsou také dostupné z jinych oblasti
Iékarské genetiky (spino-cerebellarni ataxie nebo MeckelGv-Gruberdv syndrom).

DISKUSE

Rychlost objevovéni gent souvisejicich s chorobou se mimoradné urychlila v poslednich letech diky
vyvoji technologii pfisti generace sekvenovéni a zvyseni dostupnosti sekvenace celého geonomu.
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Toto vedlo jak k expanzi tak zuZeni nosologie. Ta se rozsifila zahrnutim novych genl a novych
onemocnéni ale také zUzila, jak poznavame limity v rozliSovani fenotypu. Pfestoze kazdy pacient
muUzZe byt jedinecny, existuji jisté vyhodylékaiské a lidské pro sounalezitost ke skupinam podobnym
jedincl [Superti-Furga, 2014]. Toto je vzrusujici doba, protoze usilujeme o spravnou interpretaci
spousty genetickych informaci a tésime se zvidavosti na 10. vydani této nosologie.

TABULKA 1

Locus or

Group/Name of Disorder Inheritance MIM No. Gene Protein Notes

1. FGFR3 chondrodysplasia group

Thanatophoric dysplasia type 1 (TD1) AD 187600 FGFR3 FGFR3 Includes previous San Diego type

Thanatophoric dysplasia type 2 (TD2) AD 187601 FGFR3 FGFR3

Severe achondroplasia with developmental delay and AD 187600 FGFR3 FGFR3

acanthosis nigricans (SADDAN)

Achondroplasia AD 100800 FGFR3 FGFR3

Hypochondroplasia AD 146000 FGFR3 FGFR3

Camptodactyly, tall stature and hearing loss syndrome AD 610474 FGFR3 FGFR3 Inactivating mutation

(CATSHL)

Hypochondroplasia—like dysplasia(s) AD, SP Similar to hypochondroplasia but unlinked
o FGFR3, probably heterogeneous;
uncertain diagnostic criteria

See also group 33 for craniosynostoses syndromes linked

to FGFR3 mutations, as well as LADD syndrome in group
41 for another FGFR3-related phenotype

2. Type 2 collagen group

A genesis type 2 (ACG2; Langer-Saldino) AD 200610 coL2A1 Type 2 collagen

Platyspondylic dysplasia, Torrance type AD 151210 coLza1 Type 2 collagen See also Severe Spondylodysplastic
dysplasias (group 14)

Hypochondrogenesis AD 200610 coL2A1 Type 2 collagen

i dysplasia (SEDC) AD 183900 coL2AL Type 2 collagen

Spondyloepimetaphyseal dysplasia (SEMD) Strudwick type AD 184250 coL2A1 Type 2 collagen Includes previous SMD Algerian type,
Dysspondyloenchondromatosis and
former SMD with severe genu valgum

Kniest dysplasia AD 156550 coL2A1 Type 2 collagen

Spondyloperipheral dysplasia AD 271700 coL2At Type 2 collagen

Mild SED with premature onset arthrosis AD coL2AL Type 2 collagen

SED with metatarsal shortening (formerly Czech dysplasia) ~ AD 609162 coL2A1 Type 2 collagen

Stickler syndrome type 1 AD 108300 coLeAl Type 2 collagen See also COL11A1, COL11A2, and COL9AL

3. Type 11 collagen group

Stickler syndrome type 2 AD 604841 COL11A1 Type 11 collagen alpha-1 chain

Marshall syndrome AD 154780 CoL11A1 Type 11 collagen alpha-1 chain

Stickler syndrome type 3 (non-ocular) AD 184840 C0L11A2 Type 11 collagen alpha-2 chain

Fibrochondrogenesis AR 228520 COL11A1, Type 11 collagen alpha-1 chain,

AR, AD 614524 coL11A2 Type 11 collagen alpha-2 chain

Oto-spondylo-mega-epiphyseal dysplasia (0SMED), AR 215150 coL1142 Type 11 collagen alpha-2 chain

recessive type

Oto-spondylo-mega-epiphyseal dysplasia (0SMED), AD 277610 COL11A2 Type 11 collagen alpha-2 chain

dominant type [Wei: ner—. i y X
Stickler syndrome type 3)

See also Stickler syndrome type 1 in group 2

4. Sulphation disorders group

Achondrogenesis type 1B (ACG1B) AR 600972 DIDST SLC26A2 sulfate transporter Formerly known as Fraccaro type
achondrogenesis

Atelosteogenesis type 2 (A02) AR 256050 D10ST SLC26A2 sulfate transporter Includes de la Chapelle dysplasia,
McAlister dysplasia, and “neonatal
osseous dysplasia”

Diastrophic dysplasia (DTD) AR 222600 D10ST SLC26A2 sulfate transporter

MED, autosomal recessive type (rMED; EOM4) AR 226900 DIDST SLC26A2 sulfate transporter See also multiple epiphyseal dysplasias
and pseudoachondroplasia group
(group 9)

SEMD, PAPSS2 type AR 612847 PAPSS2 PAPS-Synthetase 2 Formerly “Pakistani type”. See also SEMD
group (group 13)

Brachyolmia, recessive type AR 612847 PAPSS2 PAPS-Synthetase 2 Probably includes Toledo and Hobaek
types of brachyolmia

Chondrodysplasia gPAPP type (includes Catel-Manzke-like AR 614078 IMPAD1 Golgi 3-prime phosphoadenosine

syndrome S-prime phosphate 3-prime

phosphatase

(Continued)

24 | LOCOMOTOR SYSTEM vol. 23, 2016, No. 1 / POHYBOVE USTROJI, ro¢nik 23, 2016, ¢. 1



Group/Name of Disorder
% with ital joint
type (recessive Larsen syndrome)

CHST3

Ehlers-Danlos syndrome, CHST14 type (“musculo-skeletal
variant”)

See also group 7 and group 20 for other conditions with
multiple dislocations.

5. Perlecan group

D dysplasia, Sil type

Dyssegmental dysplasia, Rolland-Desbuquois type

Schwartz—Jampel syndrome (myotonic chondrodystrophy)

6. Aggrecan group

SED, Kimberley type

SEMD, Aggrecan type

Familial osteochondritis dissecans

7. Filamin group and related disorders
Frontometaphyseal dysplasia

Osteodysplasty Melnick—Needles

Otopalatodigital syndrome type 1 (OPD1)

Otopalatodigital syndrome type 2 (OPD2)

Terminal osseous dysplasia with pigmentary defects
(ToDPD)

Atelosteogenesis type 1 (A01)

Atelosteogenesis type 3 (A03)

Larsen syndrome (dominant)

Spondylo-carpal-tarsal dysplasia

Frank-ter Haar syndrome

(see also group 4 for recessive Larsen syndrome and group
20 for conditions with multiple dislocations)

8. TRPV4 group

Metatropic dysplasia

Spondyloepimetaphyseal dysplasia, Maroteaux type
(Pseudo-Morquio syndrome type 2)

Spondylometaphyseal dysplasia, Kozlowski type
Brachyolmia, autosomal dominant type

Familial digital arthropathy with brachydactyly
9. Ciliopathies with major skeletal involvement

Chondroectodermal dysplasia (Ellis~van Creveld)

Short rib-polydactyly syndrome (SRPS) type 1/3
(Saldino-Noonan/Verma-Naumoff)

Asphyxiating thoracic dysplasia (ATD; Jeune)

SRPS type 2 (Majewski)

SRPS type 4 (Beemer)

SRPS type 5

Oral-facial-digital syndrome type 4 (Mohr-Majewski)
Crani dysplasia (Levin- Jtype 1,2

Inheritance
AR

AR

AR
AR
AR

AD
AR
AD
XLD
XLD
XLD
XLD
XLD
AD
AD
AD

AR
AR

AD

AD

AD

AD

AD

AR

AR

AR

AR

AR
AR
AR
AR

MIM No.

608637

601776

224410
224400
255800

608361
612813
165800
305620
309350
311300
304120
300244
108720

108721

150250
272460
249420

156530

184095

184252

113500

606835

225500

208500

613091

263510

263520

269860
614091
258860
218330

Locus or
Gene
CHST3

CHST14

PLC (HSPG2]
PLC (HSPG2]
PLC (HSPG2)

SH3PXD2B

TRPV4

TRPV4

TRPV4

TRPV4

TRPV4

DYNC2H1
IFT80

WDR34
DYNC2H1

IFT80

WDR34
Tic218

WDR19
IFT172
IFT140
DYNC2H1

NEK1
WDOR35

TCTN3
IFT122

Protein
Carbohydrate sulfotransferase 3;

Notes
Includes recessive Larsen syndrome,

chondroitin 6-

Carbohydrate sulfotransferase 14;
dermatan 4 ase

Hi pinal D and SED
Omani type
Includes Adducted Thumb-Clubfoot

Perlecan
Perlecan
Perlecan

Aggrecan
Aggrecan
Aggrecan

Filamin A

Filamin A
Filamin A
Filamin A
Filamin A

Filamin B

Filamin B
Filamin B
Filamin B
TKS4

Transient receptor potential
cation channel, subfamily V,
member 4

Transient receptor potential
cation channel, subfamily V,
member 4

Transient receptor potential
cation channel, subfamily V,
member 4

Transient receptor potential
cation channel, subfamily V,
member 4

Transient receptor potential
cation channel, subfamily V,
member 4

EVC gene 1

EvC gene 2

Dynein, cytoplasmic 2, heavy
chainl

Intraflagellar transport 80
(homolog of)

WD repeat-containing protein 34

Dynein, cytoplasmic 2, heavy
chainl

Intraflagellar transport 80
(homolog of)

WD repeat-containing protein 34

Tetratricopeptide repeat domain-
containing protein 21B

WD repeat-containing protein 19

Intraflagellar transport 172

Intraflagellar transport 140

Dynein, cytoplasmic 2, heavy
chainl

Never in mitosis gene a-related
kinase 1

WD repeat-containing protein 19
Tectonic family, member 3
Intraflagellar transport 122

Y

Mild and severe forms; includes previous
Burton dysplasia

Some cases apparently lack FLNA
mutations

Includes Boomerang dysplasia, Piepkorn
dysplasia, and spondylohumerofemoral
(giant cell) dysplasia

Some cases unlinked to FLNB

Includes “hyperplastic’, lethal and non-
lethal forms

Includes Parastremmatic (MIM 168400)

See also Weyers acrofacial

(acrodental) dysostosis in group 34

There is significant clinical and
radiological overlap between SRP1/3
and ATD. Some forms of both remain
unlinked to the known genes.

Not yet proven ciliopathy

(Continued)
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Group/Name of Disorder

Thoracolaryngopelvic dysplasia (Barnes)

See also paternal UPD14 and cerebro-costo-mandibular
syndrome

10. Multiple epiphyseal dysplasia and
pseudoachondroplasia group

Pseudoachondroplasia (PSACH)

Multiple epiphyseal dysplasia (MED) type 1 (EDM1)

Multiple epiphyseal dysplasia (MED) type 2 (EDM2)

Multiple epiphyseal dysplasia (MED) type 3 (EDM3)

Multiple epiphyseal dysplasia (MED) type 5 (EDM5)

Multiple epiphyseal dysplasia (MED) type 6 (EDMB)

Multiple epiphyseal dysplasia (MED), other types

Stickler syndrome, recessive type

Familial hip dysplasia (Beukes)

Multiple dysplasia with phaly and
nystagmus (Lowry—Wood)

See also Multiple Epiphyseal Dysplasia, recessive type
(FMED; EDM4) in sulphation disorders (group 4), Familial
osteochondritis dissecans in the Aggrecan group, as well
as ASPED in the Acromelic group

11. Metaphyseal dysplasias

Metaphyseal dysplasia, Schmid type (MCS)

Cartilage-h: ia (CHH; mi dysplasia,
McKusick type)

Metaphyseal dysplasia, CHH-like, POP1 type

Metaphyseal dysplasia, Jansen type

Eiken dysplasia

Metaphyseal dysplasia with pancreatic insufficiency and
cyclic penia ( —Bodian-Di d
syndrome, SBDS)

Metaphyseal anadysplasia type 1

Metaphyseal anadysplasia type 2

Metaphyseal dysplasia, Spahr type

Metaphyseal dysplasia with maxillary hypoplasia
12. Spondylometaphyseal dysplasias (SMD)
Spondyloenchondrodysplasia (SPENCD)

Odontochondrodysplasia (0DCD)
SMD, Sutcliffe type or comer fractures type

SMD with cone-rod dystrophy

SMD with retinal degeneration, axial type

See also SMD Kozlowski (group TRPV4) as well as SMD
Sedaghatian type in group 14; there are many individual
reports of SMD variants.

13. Spondylo-epi-(meta)-physeal dysplasias (SE(M)D)

Dyggve-Melchior—Clausen dysplasia (DMC)

Immuno-osseous dysplasia (Schimke)

SED, Wolcott—Rallison type

SEMD, Matrilin type
SEMD, short limb—abnormal calcification type

SED tarda, X-linked [SED-XL)
Ehlers—Danlos
SPONASTRIME dysplasia
(br ) with

imperfecta

CODAS syndrome

See also: Opsismodysplasia (group 14),
mucopolysaccharidosis type 4 (Morquio syndrome) and
other conditions in group 27, as well as PPRD (SED with
progressive arthropathy) in group 31

Inheritance

AD

AD
AD
AD
AD
AD
AD

AR
AD
AR

AD
AR
AD
AR
AR
AD, AR
AR
AR
AD

AR

AR
AD

AR
AR

AR

AR

AR

AR
AR

XLR
AR
AR
AR

AR

MIM No.

613610
614099

187760

177170
132400
600204
600969
607078
120210

120210
142669
226960

156500

250250

156400

600002

260400

602111

613073

250400

156510

271550

184260
184255

608940
602271

223800
615222
242900

226980

608728
271665

313400
612350
271510
601216

600373

Locus or

Gene
WDR35

WDR19
IFT43

MATN3
COL9A1

CoL9A1
4q35

COL10A1
RMRP

POP1
PTHR1

PTHR1

SBDS

PCYTIA

oYM
RAB33B
SMARCAL1
EIF2AK3

MATN3
DDR2

SEDL
SLC39A13

LONP1

WD repeat-containing protein 35
WD repeat-containing protein 19
Intraflagellar transport 43

comp

coMp

Collagen 9 alpha-2 chain
Collagen 9 alpha-3 chain
Matrilin 3

Collagen 9 alpha-1 chain

Collagen 9 alpha-1 chain

Collagen 10 alpha-1 chain
RNA component of RNAse H

Processing of precursor RNA
PTH/PTHIP receptor 1

PTH/PTHrP receptor 1

SBDS protein

Matrix metalloproteinase 13
Matrix metalloproteinase 9
Matrix metalloproteinase 13

Runt-related transcription factor 2

Tartrate-resistant acid
phosphatase (TRAP)

Phosphate cytidylyltransferase 1

Dymeclin

RAS-associated protein rab33b

SWI/SNF-related regulator of
chromatin subfamily A-like
protein 1

Translation initiation factor 2-
alpha kinase-3

Matrilin 3

Discoidin domain receptor family,
member 2

Sedlin

Zinc transporter ZIP13

LON peptidase 1

Notes

Some MED-like cases unlinked to known
genes
See also groups 2 and 3

Includes anauxetic dysplasia

Activating mutations-see also
Blomstrand dysplasia (group 23)

Activating mutations-see also
Blomstrand dysplasia (group 23)

Includes SEMD Missouri type.

Includes autosomal recessive
anadysplasia

Includes combined immunodeficiency
with autoimmunity and
spondylometaphyseal dysplasia (MIM
607944)

Some cases are linked to COL2A1 but not
the original family

Includes Smith-McCort dysplasia (MIM
607326)

See also matrilin-related MED in group 10
See also other dysplasias with stippling
in group 21

(Continued)
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Group/Name of Disorder
14. Severe spondylodysplastic dysplasias
Achondrogenesis type 1A (ACG1A)

Schneckenbecken dysplasia

physeal dysplasia, ian type

Severe spondylometaphyseal dysplasia (SMD Sedaghatian-
like)

Opsismodysplasia

MAGMAS related skeletal dysplasia

See also: Thanatophoric dysplasia, types 1 and 2 (group 1);
ACG2 and Torrance dysplasia (group 2J;
Fibrochondrogenesis (group 3); Achondrogenesis type
1B (group 4); and Metatropic Dysplasia (group 8)

15. Acromelic dysplasias

Tricho-rhino-phalangeal dysplasia types 1/3
Tricho-rhino-phalangeal dysplasia type 2 (LangerGiedion)

Acrocapitofemoral dysplasia
Geleophysic dysplasia

Acromicric dysplasia

Weill-Marchesani

Myhre dysplasia

Acrodysostosis

Angel-shaped phalango-epiphyseal dysplasia (ASPED)

Albright hereditary osteodystrophy

See also brachydactyly group (group 37)
16. Acromesomelic dysplasias

dysplasia type (AMDM)

Grebe dysplasia

Fibular and complex (Du Pan)

Acromesomelic dysplasia with genital anomalies

c ic dysplasia, Oseb
1?2, lic and rhi:
Dyschondrosteosis (Leri-Weill)
Langer type (homozygous dyschondrosteosis)
Omodysplasia

Omodysplasia, dominant

Robinow syndrome, recessive type

d type

Robinow syndrome, dominant type

Mesomelic dysplasia, Kantaputra type

Mesomelic dysplasia, Nievergelt type

Mesomelic dysplasia, Kozlowski-Reardon type

Mesomelic dysplasia with acral synostoses (Verloes—David
—Pfeiffer type)

Inheritance

AR

AR

AR
AR

AR

AR

AD
AD

AR

AR
AD

AD

AD
AR
AR

AD

AD

AD

AD

AR

AR

AR

AR

AD

Pseudo-AD

Pseudo-AR

AR

AD
AR

AD

AD

AD
AR
AD

MIM No.

200600

269250

250220

258480

190350
150230

607778
231050
614185
102370

139210

101800

105835

103580

602875
200700

228900

609441

112910

127300

249700

258315

164745
268310

180700

601365
156232

163400
249710
600383

Locus or
Gene

TRIP11

SLC35D1

GPX4
SBDS

INPPL1

MAGMAS

TRPS1
TRPS1 and
EXT1

IHH
ADAMTSL2

FBN1
ADAMTS10

ADAMTS17

LTBPZ

SMAD4

PDE4D

PRKAR1A

GNAS

NPR2

GDF5

GDF5

BMPR1B

WNT5A

ovie1

SULF1 and
SLCO5A1

Protein

Golgi-microtubule-associated
protein, 210-KD; GMAP210

solute carrier family 35 member
D1; UDP-glucuronic acid/UDP-N-
acetylgalactosamine dual
transporter

Glutathione peroxidase 4

SBDS gene, function still unclear

Inositol polyphosphate
phosphatase-like 1

Presequence translocase-
associated motor 16

Zinc finger transcription factor
Zinc finger transcription factor
and Exostosin 1

Indian hedgehog
ADAMTS-like protein 2
Fibrillin 1

Fibrillin 1

Fibrillin 1

A disintegrin-like and

metalloproteinase with

thrombospondin type 1

motif, 10,17

Latent transforming growth
factor-beta-binding protein 2

Mothers against decapentaplegic,
drosophila, homolog of, 4

Phosphodiesterase 4D, camp-
specific

Protein kinase, camp-dependent,
regulatory, type 1, alpha

Guanine nucleotide-binding

Notes

Includes lethal and milder cases

Microdeletion syndrome; see also
Multiple Cartilagineous Exostoses in
group 28

Some forms unlinked to either gene

Includes acrolaryngeal dysplasia,
previously known as Fantasy Island
dysplasia or Tattoo dysplasia

Includes some cases of
acroscyphodysostosis

Possibly related or allelic to
Brachydactyly type C
Includes some cases of

protein, alph
activity polypeptide 1

Natriuretic peptide receptor 2
Growth and Differentiation Factor
5

Growth and Differentiation Factor
5

Bone morphogenetic protein
receptor 18

Short stature—homeobox gene

Short stature—homeobox gene

Glypican 6

Frizzled 2

Receptor tyrosine kinase-like
orphan receptor 2

Wingless-type mmtv integration
site family, member 5a

Dishevelled 1

Duplications in HOXD gene cluster

Heparan sulfate 6-0-
endosulfatase 1 and solute
carrier organic anion
transporter family member SA1

acr sostosis

Includes acromesomelic dysplasia
Hunter~Thompson type; see also
Brachydactylies (group 34)

See also Brachydactylies (group 34)

Includes Reinhardt—Pfeiffer dysplasia,

Includes previous COVESDEM (costo—
vertebral segmentation defect with
mesomelia); see also brachydactyly
type B

Includes Mesomelic dysplasia, Korean
type

Microdeletion syndrome involving two
adjacent genes

(Continued)
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Group/Name of Disorder

Mesomelic dysplasia, Savarirayan type (Triangular Tibia—
Fibular Aplasia)

18. Campomelic dysplasia and related disorders

Campomelic dysplasia (CD)

Stiive—Wiedemann dysplasia

Kyphomelic dysplasia, several forms

See also group 33 for craniosynostoses syndromes linked
to FGFR2

19. Slender bone dysplasia group

3-M syndrome

Kenny—Caffey dysplasia

Kenny—Caffey dysplasia
Osteocraniostenosis

Microcephalic osteodysplastic primordial dwarfism type
1/3 (MOPD1)

Microcephalic osteodysplastic primordial dwarfism type 2
(MOPD2; Majewski type)

IMAGE syndrome (intrauterine growth retardation,
metaphyseal dysplasia, adrenal hypoplasia, and genital
anomalies)

Hallermann-Streiff syndrome

See also Cerebro-arthro-digital dysplasia

20. Dysplasias with multiple joint dislocations

Desbuquois dysplasia (with accessory ossification centre
in digit 2)

Desbuquois dysplasia with short metacarpals and
elongated phalanges (Kim type)

Desbuquois dysplasia type 2

Pseudodiastrophic dysplasia

SEMD with joint laxity (SEMD-JL) leptodactylic or Hall type

SEMD with joint laxity (SEMD-JL) Beighton type

See also: SED with congenital dislocations, CHST3 type
(group 4); Atelosteogenesis type 3 and Larsen
syndrome (group 7)

21. Chondrodysplasia punctata (CDP) group

CDP, X-linked dominant, Conradi-Hiinermann type (CDPX2)

CDP, X-linked recessive, brachytelephalangic type (CDPX1)

CHILD (congenital hemidysplasia, ichthyosis, limb defects)

Keutel syndrome

Greenberg dysplasia

Rhizomelic CDP type 1
Rhizomelic COP type 2

Rhizomelic COP type 3

COP tibial-metacarpal type
Astley—Kendall dysplasia

Note that stippling can occur in maternal auto-immune
disease and several syndromes such as Zellweger,
Smith—Lemli~Opitz and others. See also
desmosterolosis as well as SEMD short limb-abnormal
calcification type in group 13.

Inheritance
SP

AD

AR

AR

AR

AD

AD

AR

AR

AD

AR

AR
AR
AR
AR

AD
AR

XLD
XLR
XLD
AR

AR

AR
AR

AR

AD/AR

MIM No.

605274

114290

601559

211350

273750
612921
614205

244460

127000

602361

210710

210720

614732

234100

251450
251450
615777
264180

603546
271640

302960
302950
308050
245150

215140

215100
222765

600121

118651

Locus or
Gene
6p22.3
deletions

S0X9

LIFR

cuL?
0BSL1
ccocs

TBCE

FAM111A
FAM111A
RNU4ATAC
PCNT2

CDKNIC

CANT1
CANT1
XYLT1

KiFz2
B3GALTE

EBP
ARSE
NSDHL
MGP

LBR

PEX?
DHPAT

AGPS

Protein

SRY-box 9

Leukemia Inhibitory Factor
Receptor

Cullin 7

Obscurin-like 1

Coiled-coil domain-containing
protein 8

Tubulin-specific chaperone E

Family with sequence similarity
111, member A

Family with sequence similarity
111, member A

RNA, U4ATAC small nuclear

Pericentrin 2

Cyclin-dependent kinase inhibitor
1c

Calcium-activated nucleotidase 1
Calcium-activated nucleotidase 1
Xylosyltransferase 1

Kinesin family member 22
Beta-1,3-galactosyltransferase
polypeptide 6

Emopamil-binding protein

Arylsulfatase E

NAD(P)H steroid dehydrogenase-
like protein

Matrix gamma-carboxyglutamic
acid

Lamin B receptor, 3-beta-
hydroxysterol delta (14)-
reductase

Peroxisomal PTS2 receptor

Dihydroxyacetonephosphate
acyltransferase (DHAPAT)

Alkylglycerone-phosphate
synthase (AGPS)

Notes
Possibly related to Nievergelt dysplasia.

Includes acampomelic campomelic
dysplasia (ACD), mild campomelic
dysplasia (MIM 602196) and isolated
Pierre—Robin

Includes former neonatal Schwartz—
Jampel syndrome or SJS type 2

Probably heterogeneous

Includes dolichospondylic dysplasia and
Yakut short stature syndrome

Referred to in OMIM as type 1 but does
not correspond to disorder described
by Kenny and Caffey which is the
dominant form

Includes Taybi-Linder cephaloskeletal
dysplasia

Possibly heterogeneous

Mutations in GJAI reported in one case
only

Other variants with or without accessory
ossification centres unlinked to CANT1

Includes hydrops-ectopic calcification-
moth-eaten appearance dysplasia
(HEM) and dappled diaphyseal
dysplasia

Nosologic status uncertain
Relationship to 0l and to Greenberg
dysplasia unclear

(Continued)
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Group/Name of Disorder
22. Neonatal osteosclerotic dysplasias
Blomstrand dysplasia

Desmosterolosis

Caffey disease (including prenatal, infantile and attenuated
forms)

Caffey dysplasia (severe variants with prenatal onset)

Raine dysplasia (lethal and non-lethal forms)

See also Astley—Kendall dysplasia and CDPs in group 21

23. Osteopetrosis and related disorders

Osteopetrosis, severe neonatal or infantile forms (OPTB1)

Osteopetrosis, severe neonatal or infantile forms (OPTB4)

Osteopetrosis, severe neonatal or infantile forms (OPTB8)

Osteopetrosis, infantile form, with nervous system
involvement (OPTBS)

petrosis, i form, -poor (OPTB2)

Osteopetrosis, infantile form, osteoclast- poor with
immunoglobulin deficiency (OPTB?)
Osteopetrosis, intermediate form (OPTB6)

Osteopetrosis, intermediate form (OPTA2)
Osteopetrosis with renal tubular acidosis (OPTB3)
Osteopetrosis, late-onset form type 1 (OPTA1)

Osteopetrosis, late-onset form type 2 (OPTA2)
Osteopetrosis with ectodermal dysplasia and immune
defect (OLEDAID)

Osteopetrosis, moderate form with defective leucocyte
adhesion (LAD3)

Osteopetrosis, moderate form with defective leucocyte
adhesion

Pyknodysostosis
Osteopoikilosis

Melorheostosis with osteopoikilosis
Osteopathia striata with cranial sclerosis (0SCS)
Melorheostosis

Dysosteosclerosis

Note: osteomesopyknosis may represent a form of
osteopetrosis

24. Other sclerosing bone disorders

Crani dysplasia,

dominant type

Diaphyseal dysplasia Camurati~Engelmann
Hematodiaphyseal dysplasia Ghosal
Hypertrophic osteoarthropathy

Pachydermoperiostosis (hypertrophic osteoarthropathy,
primary, autosomal dominant)

Oculo-dento-osseous dysplasia (0DOD) mild type

Oculo-dento-osseous dysplasia (0DOD) severe type

Osteoectasia with hyperphosphatasia (juvenile Paget
disease)

Sclerosteosis

Endosteal hyperostosis, van Buchem type

Trichodentoosseous dysplasia

Crani ‘ dysplasia, recessive type

Diaphyseal medullary stenosis with malignant fibrous
histiocytoma

Craniodiaphyseal dysplasia

Craniometadiaphyseal dysplasia, Wormian bone type

Endosteal sclerosis with cerebellar hypoplasia

Lenz-Majewski hyperostotic dysplasia

Metaphyseal dysplasia, Braun-Tinschert type

Pyle disease

Inheritance

AR

AR
AD
AR
AR

AR
AR
AR
AR

AR

AR

AR

AR
AR
AD

AD
XL

AR

AR

AR
AD

AD
XLD
SP

AR

AD

AD
AR
AR

AD

AD
AR
AR

ARAD

AR

AD
AR
AD

AD
AR
AR
SP
AD
AR

MIM No.

215045

602398
114000
114000

259775

259700
611490
615085
259720

259710

612302

611497

259710
259730
607634

166600
300301

612840

612840

265800
155950

155950
300373

224300

123000

131300
231095
259100

167100

164200
257850
239000

269500,
614305

239100

190320
218400
112250

122860
615118
213002
151050
605946
265900

Locus or
Gene

PTHR1

DHCR24

COL1A1

FAM20C

TCIRG1
CLCN?
SNX10
0STM1

RANKL
(TNFSF11]

RANK
(TNFRSF11A)
PLEKHM1

CLCN?
cA2
LRPS

cLen?
IKBKG
(NEMO)
FERMT3
(KIND3)
RASGRP2

(CalDAG-
GEF1)

SLC29A3

ANKH
T6FB1

TBXAS1
HPGD

GJAL
GJAL
0PG

S0sT,
LRP4

S0ST
OLX3
GJAL

S0ST

PIDSS1

Protein

PTH/PTHrP receptor 1

3-beta-hydroxysterol delta-24-
reductase
Collagen 1, alpha-1 chain

Dentin matrix protein 4

Subunit of ATPase proton pump

Chloride channel 7

Sorting Nexin 10

Grey lethal/Osteopetrosis
associated transmembrane
protein

Receptor activator of NF-kappa-B
ligand (Tumor necrosis factor
ligand superfamily, member
11)

Receptor activator of NF-kappa-B

Pleckstrin homology domain-
containing protein, family M,
member 1

Chloride channel pump

Carbonic anhydrase 2

Low density lipoprotein receptor-
related protein 5

Chloride channel 7

Inhibitor of kappa light
polypeptide gene enhancer,
kinase of

Fermitin 3 (Kindlin 3)

Ras guanyl nucleotide-releasing
protein 2

Cathepsin K
LEM domain-containing 3

LEM domain-containing 3
FAM1238

Solute carrier family 29
(nucleoside transporter)

Homolog of mouse ANK
(ankylosis) gene

Transforming growth factor beta 1

Thromboxane A synthase 1

15-alpha-hydroxyprostaglandin
dehydrogenase

Gap junction protein alpha-1
Gap junction protein alpha-1
Osteoprotegerin

Sclerostin,

Low density lipoprotein receptor-
related protein 4

Sclerostin

Distal-less homeobox 3

Gap junction protein alph-1

Sclerostin

Phosphatidylserine synthase 1

Notes

Caused by recessive inactivating
mutations; see also Eiken dysplasia
and Jansen dysplasia

See also other sterol-metabolism related
conditions

See also osteogenesis imperfecta related
to collagen 1 genes (group 24)

Includes lethal and non-lethal cases

Includes former osteopetrosis with
infantile neuraxonal dysplasia

See also Familial expansile osteolysis in
Osteolysis group (group 28)

Includes Worth type osteosclerosis (MIM
144750)

Includes Buschke—Ollendorff syndrome
(MM 166700)
Includes mixed sclerosing bone dysplasia

No germ line LEMD3 mutations identified
so far

Gain of function mutations

Includes cranio-osteoarthropathy and
cases of recessive
pachydermoperiostosis

Relationship to recessive form (MIM
259100, HPGD deficiency) unclear

Possibly homozygous form of mild 0D0D

Specific 52 kb deletion downstream of
S0sT

Also known as Hardcastle

Dominant negative
Also known as Schwartz—Lelek dysplasia

(Continued)
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Group/Name of Disorder
25. is i

g p and bone density
group
For the classification of
imperfecta, please refer to the text
imperfecta, form (01 type 1)

Osteogenesis imperfecta, perinatal lethal form (0l type 2)

imperfecta, pr
(01 type 3)

Iy deforming type

Osteogenesis imperfecta, moderate form (Ol type 4]

Osteogenesis imperfecta with calcification of the
interosseous membranes and/or hypertrophic callus (Ol
type 5)

X-linked osteoporosis

Bruck syndrome type 1 (BS1)

Bruck syndrome type 2 (BS2)
Osteoporosis-pseudoglioma syndrome

LRPS primary osteoporosis

Calvarial doughnut lesions with bone fragility
Idiopathic juvenile osteoporosis

Cole-Carpenter dysplasia (bone fragility with
craniosynostosis)

Spondylo-ocular dysplasia

Osteopenia with radiolucent lesions of the mandible

Ehlers-Danlos syndrome, progeroid form

Geroderma osteodysplasticum
Cutis laxa, autosomal recessive form, type 2B (ARCL2B)

Cutis laxa, autosomal recessive form, type 2A (ARCL2A)
(Wrinkly skin syndrome)

Singleton—Merten dysplasia

26. Abnormal mineralization group

Hypophosphatasia, perinatal lethal, infantile and juvenile
forms

Hypophosphatasia, juvenile and adult forms

Hypophosphatemic rickets, X-linked dominant

Inheritance

AD

AD, AR

AD, AR

AD, AR

AD

XL

AR

AR

AR

AD

AD
SP

AD
AR

AD
AR

AR
AR

AR

AD

AR

AD

XLD

MIM No.

610967

300910

259450

609220

259770

126550
259750

112240
605822

166260
130070

231070
612940

278250,

219200

182250

241500

146300

307800

Locus or
Gene

COL1A1
coLia2
COL1A1
coL142
CRTAP

LEPRE1

PPIB
COL1A1
coL14z,
CRTAP
SERPINH1
BMP1
FKBP10
pPLODZ
SERPINF1

sp?
WNT1
TMEM388
CREB3L1
SEC24D
COL1A1
coL1A2,
CRTAP
PPIB
FKBP10
SERPINF1
WNT1
sp?

IFITMS

PLS3

FKBP10

P4HB
xverz
B4GALT?

GORAB
PYCR1

ATPEVOA2

ALPL
ALPL

PHEX

Protein

Collagen 1 alpha-1 chain,
Collagen 1 alpha-2 chain,

Cartilage-associated Protein

Leucine proline-enriched
proteoglycan (leprecan) 1

Peptidylprolyl isomerase B
(cyclophilin B)

Serpin peptidase inhibitor, clade
H, member 1

Bone morphogenetic protein 1

FK506 binding protein 10

Procollagen lysyl hydroxylase 2

Serpin peptidase inhibitor, clade F,
member 1

SP? transcription factor (Osterix)

Wingless-type MMTV integration
site family, member

Transmemebrane protein 388

0AsIS

SEC24-related gene family,
member D

Interferon-Induced
Transmembrane Protein 5

Plastin 3
FK506 binding protein 10

Procollagen lysyl hydroxylase 2
LDL-receptor related protein 5

Notes

Form with persistently blue sclerae

See also Bruck syndrome (below)

Sclerae generally normal

May be the same as Juvenile idiopathic

osteoporosis (MIM259750)

See autosomal recessive 0l, above;
intrafamilial variability between 013
and BS1 documented

May mimic Ol types 3 and 4

Some patients reported with

heterozygous mutations in the LRP5

gene and perhaps X-linked
osteoporosis

Prolyl 4-hydroxylase, beta-subunit
Xylosyltransferase 2

Xylosylprotein 4-beta-
galactosyltransferase
deficiency

SCYL1-binding protein 1

Pyrroline-5-carboxylate reductase
1

ATPase, H+ transporting,
lysosomal, VO subunit A2

Alkaline phosphatase, tissue non-
specific (TNSALP)

Alkaline phosphatase, tissue non-
specific (TNSALP)

X-linked hypophosphatemia
membrane protease

See also cr
group 30
Probably heterogeneous

Skeletal features overlapping with
progeroid EDS and geroderma
osteodysplasticum

Skeletal features overlapping with
progeroid EDS and geroderma
osteodysplasticum

Intrafamilial variability

Includes odontohypophosphatasia

(Continued)
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Group/Name of Disorder

Hypophosphatemic rickets, autosomal dominant

Hypophosphatemic rickets, autosomal recessive, type 1
(ARHR1)

Hypophosphatemic rickets, autosomal recessive, type 2
(ARHR2)

Hypophosphatemic rickets with hypercalciuria, X-linked
recessive

L rickets with
recessive (HHRH)

Neonatal hyperparathyroidism, severe form

Familial hypocalciuric hypercalcemia with transient
neonatal hyperparathyroidism

Calcium pyrophosphate deposition disease (familial
chondrocalcisnosis) type 2

See also Jansen dysplasia and Eiken dysplasia

27. Lysosomal Storage Diseases with Skeletal Involvement
(Dysostosis Multiplex group)

Mucopolysaccharidosis type 1H/1S (Hurler, Hurler—Scheie,
Scheie)

Mucopolysaccharidosis type 2 (Hunter)

Mucopolysaccharidosis type 3A (Sanfilippo A)

Mucopolysaccharidosis type 38 (Sanfilippo B)

Mucopolysaccharidosis type 3C (Sanfilippo C)

Mucopolysaccharidosis type 3D (Sanfilippo D)
Mucopolysaccharidosis type 4A (Morquio A)
Mucopolysaccharidosis type 4B (Morquio B)
Mucopolysaccharidosis type 6 (Maroteaux-Lamy)
Mucopolysaccharidosis type 7 (Sly)
Fucosidosis

Alpha-Mannosidosis

Beta-Mannosidosis

Aspartylglucosaminuria

GMI Gangliosidosis, several forms

Sialidosis, several forms

Sialic acid storage disease (SIASD)
Galactosialidosis, several forms

Multiple sulfatase deficiency
Mucolipidosis II (I-cell disease), alpha/beta type

Mucolipidosis 11l (Pseudo-Hurler polydystrophy), alpha/
beta type

Mucolipidosis 11l (Pseudo-Hurler polydystrophy), gamma
type

Other conditions resembling storage diseases: congenital
disorders of glycosylation and geleophysic

28. Osteolysis group

Familial expansile osteolysis

Mandibuloacral dysplasia type A
Mandibuloacral dysplasia type B
Progeria, Hutchinson—Gilford type
Torg-Winchester syndrome

Hajdu—Cheney syndrome

Multicentric carpal-tarsal osteolysis with and without
nephropathy

See also Pycnodysostosis, cleidocranial dysplasia, Keutel
and Singleton—Merten syndrome. Note: several
neurologic conditions may cause acroosteolysis

29. Di i pment of skeletal
group

Multiple cartilaginous exostoses 1

Multiple cartilaginous exostoses 2

Multiple cartilaginous exostoses 3

Cherubism

Fibrous dysplasia, polyostotic form (McCune—Albright)

Progressive osseous heteroplasia

Inheritance
AD
AR

AR

XLR

AR

AR
AD

AD

AR

XLR
AR

AR

AR
AR
AR
AR
AR
AR
AR
AR
AR
AR
AR
AR
AR

AR

AR

AR

AR

AD

AD
AR
AD
AR

AD

AD

AD
AD
AD
AD
SP

AD

MIM No.

193100
241520

613312

300554

241530

239200
145980

118600

607014

309900
252900
252920
252930

252940
253000
253010
253200
253220
230000
248500
248510
208400
230500
256550
269920
256540

272200

252500

252600

252605

174810

248370
608612
176670
259600

102500

166300

133700
133701
600209
118400
174800

166350

Locus or
Gene
FGF23
DOMP1
ENPP1
CICNS
SLC34A3

CASR
CASR

ANKH

SUMF1
GNPTAB

GNPTAB

GNPTG

RANK
(TNFRSF114)
LMNA
ZMPSTE24
LMNA

MMP2
NOTCHZ

MAFB

EXT1
EXT2

SH3BP2
GNAS

GNAS

Protein
Fibroblast growth factor 23
Dentin matrix acidic
phosphoprotein 1
Ectonucleotide pyrophosphatase/
phosphodiesterase 1
Chloride channel 5

Sodium-phosphate cotransporter

Calcium-sensing receptor
Calcium-sensing receptor

Homolog of mouse ANK
(ankylosis) gene

Alpha-1-Iduronidase

Iduronate-2-sulfatase
Heparan sulfate sulfatase
N-Ac-beta-D-glucosaminidase
Ac-CoA: alpha-glucosaminide N-
acetyltransferase
N-Acetylglucosamine 6-sulfatase
Galactosamine-6-sulfate sulfatase
Beta-Galactosidase
Arylsulfatase B
Beta-Glucuronidase
Alpha-Fucosidase
Alpha-Mannosidase
Beta-Mannosidase
Aspartyl-glucosaminidase
beta-Galactosidase
Neuraminidase (sialidase)
Sialin (sialic acid transporter)
Beta-Galactosidase protective
protein
Sulfatase-modifying factor-1
N-Acetylglucosamine 1-
phosphotransferase, alpha/
beta subunits
N-Acetylglucosamine 1-
phosphotransferase, alpha/
beta subunits
N-Acetylglucosamine 1-
phosphotransferase, gamma
subunit

Lamin A/C

Zinc metalloproteinase
Lamin A/C

Matrix metalloproteinase 2

NOTCH2
V-maf musculoaponeurotic

fibrosarcoma oncogene family,
protein b

Exostosin-1
Exostosin-2

SH3 domain-binding protein 2
Guanine nucleotide-binding

Notes

Part of Dent’s disease complex

Loss of function mutations (see

craniometaphyseal dysplasia in group

24)

Includes expansile skeletal
hyperphosphatasia (MIM 602080)

Includes Nodulosis—Arthropathy—

Osteolysis syndrome (MIM 605156)

Includes serpentine fibula-polycystic
kidney syndrome

Unclear if other genes/loci

Somatic mosaicism and imprinting

protein, alph:
activity subunit 1

Guanine nucleotide-binding
protein, alpha-stimulating
activity subunit 1

Gene subject to imprinting

(Continued)
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Group/Name of Disorder
Gnathodiaphyseal dysplasia
Metachondromatosis

Osteoglophonic dysplasia

Fibrodysplasia ossificans progressiva (FOP)

Neurofibromatosis type 1 (NF1)

Carpotarsal osteochondromatosis

Cherubism with gingival fibromatosis (Ramon syndrome)

Dysplasia epiphysealis hemimelica (Trevor)

Lipomembraneous osteodystrophy with
leukoencephalopathy (presenile dementia with bone
cysts; Nasu—Hakola)

Enchondromatosis (Ollier) and Enchondromatosis with
hemangiomata (Maffucci)

Metaphyseal chondromatosis with D-2-hydroxyglutaric
aciduria

Genochondromatosis

Gorham-Stout

See also: Proteus syndrome in group 30;
Spondyloenchondrodysplasia in group 12;

30. Overgrowth (tall stature) syndromes with skeletal
involvement

Weaver syndrome

Sotos syndrome

Sotos-like syndrome
Marshall-Smith syndrome

Proteus syndrome
CLOVES

Congenital contractural arachnodactyly
Loeys-Dietz syndrome types 1A,1B, 2A, 2B, 3, 4

Overgrowth syndrome with 2q37 translocations

Overgrowth with macrodactyly and NPR2 gain of function

Overgrowth syndrome with skeletal dysplasia (Nishimura—
Schmidt, endochondral gigantism)

See also: Shprintzen—Goldberg syndrome in
Craniosynostosis group

31. Genetic inflammatory/rheumatoid-like
osteoarthropathies

Progressive pseudorheumatoid dysplasia (PPRD; SED with
progressive arthropathy)

Chronic infantile neurologic cutaneous articular syndrome
(CINCA) | onset multi i y
disease (NOMID)

Sterile multifocal itis, and
(CINCA/NOMID-like)

Chronic recurrent multifocal osteomyelitis with congenital

dyserythropoietic anemia (CRMO with CDA; Majeed

syndrome)

Hyr yper|

yndroms

Hyaline fibromatosis syndrome

32. Cleidocranial dysplasia and related disorders

Cleidocranial dysplasia

CDAGS syndrome (craniosynostosis, delayed fontanel
closure, parietal foramina, imperforate anus, genital
anomalies, skin eruption)

Yunis—Varon dysplasia

Parietal foramina (isolated)

See also: wrinkly skin sy , and
several others. See also metaphyseal dysplasia with
maxillary hypoplasia in Group 11

Inheritance
AD

AD

AD
AD, SP
AD

AD

AR

SP

AR

SP

SP

SP/AD

SP/AD

AD

AD

SP

SP

SP

AD
AD

SP

AD
SP?

AR

AD

AR

AR

AR

AR

AD

AR

AR
AD

MIM No.

166260
156250

166250
135100
162200
127820
266270
127800
221770
166000
614875

137360

277590

117550

602535
176920
612918
121050
609192,
610168,
608967,
610380,

613795,
614816

208230

607115

147679

609628

610233

236490
119600
603116

216340
168500

Locus or
Gene
TMEM16E
PIPN11
FGFR1

ACVR1
NF1

TREM2,
TYROBP

IDH1, IDH2

IDH1, IDH2

EZH2
NSD1
SET2
NFIX
AKT1
PIK3CA
FBN2
TGFBR1
TGFBR2,
SMAD3
TGFB2

NPPC

NPR2

WISP3

CIAS1

ILIRN

LPIN2

GALNT3

ANTXRZ

RUNX2

Protein
Transmembrane protein 16E
Protein-tyrosine phosphatase

nonreceptor-type 11
Fibroblast growth factor receptor
1
Activin A (BMP type 1) receptor
Neurofibromin

Triggering receptor expressed on
myeloid cells 2, Tyro protein
tyrosine kinase-binding protein

Isocitrate dehydrogenase 1, 2

Isocitrate dehydrogenase 1, 2

Enhancer of zeste, drosophila,
homolog 2

Nuclear receptor-binding su-var,
enhancer of zeste, and
trithorax domain protein 1

Set domain containing protein2

nuclear factor I/X

v-akt murine thymoma viral
oncogene homolog 1

Phosphatidylinositol 3-kinase,
catalytic, alpha

Fibrillin 2

TGFbeta receptor subunit 1

TGFbeta receptor subunit 2

SMA related protein3

TGFbeta 2

Natriuretic peptide precursor C

Natriuretic peptide receptor 2

WNT1-inducible signaling pathway
protein 3

Cryopyrin

Interleukin 1 receptor antagonist

Lipin 2

UDP-N-acetyl-alpha-D-
galactosamine:polypeptide N-

acetylgalactosaminyltransferase

Anthrax toxin receptor 2

Runt related transcription factor 2

Aristaless-like 4
Muscle segment homeobox 2

Notes

See also Craniosynostosis syndromes in
group 30

Role of PTHR1 mutations found in a few
cases only, role still unclear

Some cases reported with NSD1
mutations (see Sotos syndrome)
Some cases may have NFIX mutations
(see Marshall-Smith syndrome)

Some clinical overlap with Sotos
syndrome (see above)

Some Proteus-like cases have mutations
in the PTEN gene

Overgrowth probably caused by
overexpression of NPPC

Nosologic status unclear but
conspicuous skeletal phenotype(s)

Previously known as Infantile systemic
hyalinosis, Juvenile Hyaline
Fibromatosis (JHF, 228600) and
Puretic syndrome

See also Frontonasal dysplasia type 1
(group 34)

(Continued)
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Group/Name of Disorder
33. Craniosynostosis syndromes

Peiffer syndrome (FGFR1-related)

Apert syndrome

Craniosynostosis with cutis gyrata (Beare—Stevenson)
Crouzon syndrome

Bent bone dysplasia

Crouzon-like craniosynostosis with acanthosis nigricans
(Crouzonodermoskeletal syndrome)
Craniosynostosis, Muenke type

Antley-Bixler syndrome

Craniosynostosis Boston type

Saethre~Chotzen syndrome
Shprintzen—Goldberg syndrome
Baller—Gerold syndrome

Carpenter syndrome

Coronal craniosynostosis

Complex craniosynostosis

See also Cole-Carpenter syndrome in group 24, CDAGS
syndrome in group 29, and Craniofrontonasal syndrome
in group 34, Philadelphia type craniosynostosis (IHH
duplication) in group 39

4. with p i

Mandibulo-facial dysostosis (Treacher Collins,

Franceschetti—Klein)

Oral-facial-digital syndrome type | (OFD1)
Weyers acrofacial (acrodental) dysostosis
Endocrine-cerebro-osteodysplasia (ECO)
Craniofrontonasal syndrome

Frontonasal dysplasia, type 1
Frontonasal dysplasia, type 2
Frontonasal dysplasia, type 3

Hemifacial microsomia

Miller syndrome (postaxial acrofacial dysostosis)
Acrofacial dysostosis, Nager type

Acrofacial dysostosis, Rodriguez type
Mandibulofacial dysostosis with microcephaly

See also Oral-facial-digital syndrome type IV in the
Ciliopathies with major skeletal involvement group

35. Dysostoses with predominant vertebral with and
without costal involvement

Currarino triad

Spondylocostal dysostosis type 1 (SCDO01), type 2
(SCD02), type 3(SCDO3), type 4 (SCDO4),

type 5 (SCDO5)

Spondylothoracic Dyostosis (STD)

Vertebral segmentation defect (congenital scoliosis) with
variable penetrance

Klippel—Feil anomaly with laryngeal malformation

Cerebro-costo-mandibular syndrome (rib gap syndrome)
Cerebro-costo-mandibular-like syndrome with vertebral

defects
Diaphanospondylodysostosis

Inheritance

AD

AD

AD

AD

AD

AD

AD

AR

AD

AD
AD
AR

AR

AD
AD

AD, AD, AR

XLR
AD

AR
XLD
AR

AR

AR
SP/AD

AR
AD/AR
AR
AD

AD
AR

AD
AR
AD
AD

AR
AD

AR

AR

MIM No.

101600

101200

123790

123500

614592

612247

602849

201750

604757

101400
182212
218600

201000
614976
615314
600775

154500

311200
193530
612651
304110
136760
613451
613456
164210

263750
154400
201170
610536

176450
277300
608681
609813
613686
122600

148900
613702
214300
117650

611209

608022

Locus or
Gene

FGFRI,
FGFR2

FGFR2

FGFR2

FGFR2

FGFR2

FGFR3

FGFR3

Msx2

TWIST1
SKI
RECOL4

RAB23
MEGF&
TCF12
ERF

TCOF1,
POLR1D,
POLRIC

CXORFS
EVCI EVC2

DHODH
SF3B4

EFTUD2

Protein

Fibroblast growth factor
receptor 1 and 2

Fibroblast growth factor receptor
2
Fibroblast growth factor receptor

Fibroblast growth factor receptor
2
Fibroblast growth factor receptor

Fibroblast growth factor receptor
3

Fibroblast growth factor receptor
3

Cytochrome P450 oxidoreductase

MSx2

TWIST
SKI
RECO Protein-like 4

Transcription factor 12
ETS2 repressor factor

Treacher Collins-Franceschetti
syndrome 1, Polymerase (RNA)
I polypeptide D, Polymerase
(RNA) | polypeptide C

chr. X open reading frame 5

Ellis-van Creveld 1 protein

Intestinal cell kinase

Ephrin B1

Aristaless-like-3

Aristaless-like-4

Aristaless-like 1

Dihydroorotate dehydrogenase
Splicing factor 3, subunit 4

Elongation factor tu gtp-binding
domain-containing 2

Homeobox gene HBY

Delta-like 3

Mesoderm posterior 2

Lunatic fringe

Hairy-and-enhancer-of-split-?

T box 6

Mesoderm posterior 2

Mesoderm posterior 2

Hairy-and-enhancer-of-split-?

Growth and differentiation factor
6and 3

Mesenchyme homeobox 1

Small Nuclear Ribonucleoprotein
polypeptide B and B-prime

Component of oligomeric Golgi
complex 1

Bone morphogenetic protein-
binding endothelial cell
precursor-derived regulator

Notes

Most have FGFRI P252R mutation
Includes Jackson-Weiss syndrome (MIM
123150) and Antley—Bixler variants
caused by FGFRZ mutations (see

below)

Defined by specific FGFR3 A391E
mutation

Defined by specific FGFR3 P250R
mutation

Similar cases with FGFR2 mutations
classified by MIM as Antley—Bixler
without genital anomalies may be
variants of Pfeiffer syndrome

Heterozygous P148H mutation in a two
families

RECOL4 might not account for all cases
of Baller—Gerold

See also ciliopathy group

Includes Goldenhar syndrome and
Oculo—Auriculo-Vertebral spectrum;
probably genetically heterogeneous

Role of GDF6 mutations in dominant
spondylothoracic dysostosis unclear

Also classified as COG type lig

Possibly overlaps with ischiospinal
dysostosis

(Continued)
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Group/Name of Disorder

pondyl dysplasia (SMMD)
See also Spondylocarpotarsal dysplasia in group ?
36. Patellar dysostoses
Ischiopatellar dysplasia (small patella syndrome)
Nail-patella syndrome

Genitopatellar syndrome
Ear-patella-short stature syndrome (Meier—Gorlin)

See also MED group for conditions with patellar changes as
well as ischio-pubic-patellar dysplasia as mild expression
of campomelic dysplasia

37. ies (without
manifestations)

Brachydactyly type AL

Brachydactyly type Al

Brachydactyly type A2

Brachydactyly type A2
Brachydactyly type A2
Brachydactyly type B

Brachydactyly type B2
Brachydactyly type C

Brachydactyly type D
Brachydactyly type E

Brachydactyly type E
Brachydactyly with anonychia (Cooks syndrome)

38. ies (with i ions)
Brachydactyly-mental retardation syndrome

t ia with mental ion,

brachytelephalangy, and distinct face

Brachydactyly-hypertension syndrome (Bilginturan)
lo-d duodenal syndrome

p H
(Feingold syndrome)
Hand-foot-genital syndrome
Rubinstein-Taybi syndrome
Rubinstein—Taybi syndrome
Brachydactyly, Temtamy type
Christian type brachydactyly
Coffin—Siris syndrome1

Adams—0liver

Catel-Manzke syndrome

See also group 20 for other conditions with brachydactyly
as well as brachytelephalangic CDP.

39. Limb hypoplasia—reduction defects group

Ulnar-mammary syndrome

de Lange syndrome

Fanconi anemia [see note below]

Thrombocytopenia-absent radius (TAR)
Thrombocythemia with distal limb defects

Holt-Oram syndrome
Okihiro syndrome (Duane-radial ray anomaly)
Cousin syndrome
Roberts syndrome

Inheritance
AR

AD
AD

AR?
AR

AD
AD
AD

AD

AD

AD

AD
AD, AR

AD
AD

AD
AD

AD

AR

AD
AD

AD
AD
AD
AR
AD
AR

AD
AR
AD
AR
AR

AD
AD
XL
AD
AD
XL
AR

AR
AD

AD
AD
AR
AR

MIM No.

613330

147891
161200

606170
224690
613800
613803
613804
613805

112500

112600

112600

112600

113000

611377
113100

113200
113300

113300
106995

600430

112410
164280

140000
180849
180849
605282
112450
135900

100300
614219
614814
615297
616145

181450
122470
300590
619759
614701
300882
227650

274000

142900
607323
260660
268300

Locus or
Gene
NKX3-2

IHH
BMPR1B
BMP2
GDF5
ROR2

NOG
GDF5

HOXD13
PTHLH

HOXD13
S0X9

HDAC4

PIGY

PDE3A
MYCN

HOXA13
CREBBP
EP300
CHSY1

ARHGAP31
DOCKE

HDAC8
(several]

RBMBA
THPO

TBX5

SALL4
TBX15
ESCO2

Protein
NK3 Homeobox 2

T-box gene 4
LIM homeobox transcription factor
1

Origin recognition complex

Indian Hedgehog

Bone Morphogenetic Protein
Receptor, 1B

Bone Morphogenetic Protein Type
2

Growth and Differentiation Factor
5

Receptor Tyrosine Kinase-like
Orphan Receptor 2

Noggin

Growth and Differentiation Factor
5

Homeobox D13

Parathyroid hormone-like
hormone (Parathyroid hormone
related peptide, PTHRP)

Homeobox D13

Histone deacetylase 4

Phosphatidylinositol-glycan
biosynthesis class V protein
(GPI mannosyltransferase 2)

Phosphodiesterase 3A

nMYC oncogene

Homeobox A13

CREB-Binding Protein
E1A-Binding Protein, 300-KD
Chondroitin sulfate synthase 1

TDP-Glucose 4,6 Dehydratase

T-box gene 3
Nipped-B-like

Thrombopoietin

T-box gene 5

SAL-like 4

T-box gene 15

Homolog of Establishment of
Cohesion - 2

Notes

Regulatory mutations

See also Robinow syndrome/COVESDEM

See also ASPED (group 14) and other
GDF5 disorders

Regulatory mutations

Some patients have microdeletions
involving contiguous genes (chr. 2q37
deletion syndrome)

Mutations in various components of the
SWI/SNF complex have been reported
in patients with a diagnosis of Coffin-
Siris syndrome

See also Chondrodysplasia gPAPP type in
Group 4

Several complementation groups and
genes

Distal limb defects postulated as
consequence of vascular occlusions

(Continued)
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Group/Name of Disorder

split-hand-foot malformation with long bone deficiency
(SHFLD3)

Tibial hemimelia

Tibial i i thumb

Acheiropodia

Tetra-amelia

Terminal transverse defect
Al-Awadi Raas-Rothschild limb-pelvis hypoplasia-aplasia

Fuhrmann syndrome

RAPADILINO syndrome
Poland
Femoral hypoplasia-unusual face syndrome (FHUFS)

Femur-fibula-ulna syndrome (FFU)

Hanhart syndrome (Hypoglossia-hypodactylia)
Gollop-Wolfgang

Scapulo-iliac dysplasia (Kosenow)

Note: the particularly complex genetic basis of Fanconi
anemia and its complementation groups is

acknowledged but not further listed in this Nosology. The
Reader is referred to MIM or to specialized reviews. - See
also CHILD in group 20 and the mesomelic and
acromesomelic dysplasias.

40. Ectrodactyly with and without other manifestations

Ankyloblepharon-ectodermal dysplasia-cleft lip/palate
(AEC)

Ectrodactyly-ectodermal dysplasia cleft-palate syndrome
Type 3 (EEC3)

yly dysplasia cleft-palate sy
type 1 (EEC1)

Ectrodactyly-ectodermal dysplasia-macular dystrophy
syndrome (EEM)

Limb-mammary syndrome (including ADULT syndrome)

Split hand-foot malformation, isolated form, type 4
(SHFM4)

Split hand-foot malformation, isolated form, type 1
(SHFM1)

Split hand-foot malformation, isolated form, type 3
(SHFM3)

Split hand-foot malformation, isolated form, type 5
(SHFMS)

Hartsfield syndrome

41. Polydactyly-Syndactyly-Triphalangism group
Preaxial polydactyly type 1 (PPD1)
Postaxial polydactyly type A
Postaxial polydactyly type B
i thumb (TPT) d
Preaxial polydactyly type 3 (PPD3)
Preaxial polydactyly type 4 (PPD4)
Greig cephalopolysyndactyly syndrome
Pallister—Hall syndrome
Synpolydactyly (complex, fibulini-associated)
Synpolydactyly
Townes—Brocks syndrome (renal-ear-anal-radial
syndrome)
Lacrimo-auriculo-dento-digital syndrome (LADD)

Lacrimo-auriculo-dento-digital syndrome (LADD)

Lacrimo-auriculo-dento-digital syndrome (LADD)
Acrocallosal syndrome
Acro-pectoral syndrome
Acro-pectoro-vertebral dysplasia (F-syndrome)

Mirror-image polydactyly of hands and feet (Laurin—
Sandrow syndrome)
Cenani-Lenz syndactyly

Cenani-Lenz like syndactyly

Syndactyly, Malik—Percin type

Inheritance
AD

AD
AR
AR

?
AR

AR

AR
SP/AD?
SP?

AD

AD
AD

AD
AD
AR

AD
AD

AD
AD

AD
AR
AD

AD
AD
Complex
AD
AD
AD
AD
AD
AD
AD
AD

AD
AD
AD
AR
AD
AD
AD
AR
SP (AD?)

AD

MIM No.

612576

275220

188740

200500

273395

102650
276820

228930
266280
134780
228200
103300

228250
169550

106260

604292

129900

225280

603273
605289

183600
246560
606708
615465
174400
174200
174500
174600
174700
175700
146510
608180
186000
107480
149730
149730
149730
200990
605967
102510
135750

212780

609432

Locus or

SHH-ZRS
LMBR1

WNT3

WNTZA
WNTZA

RECOL4

BHLHA9

P63 (TP63)

P63 (TP63)

CDH3

P63 (TP63)
P63 (TP63)

DLX5 DLX6
10q
WNT10B
FGFR1
SHH-ZRS
GLI3

SHH-ZRS

FGF10
KIF?

WNTE
SHH-ZRS

LRP4

BHLHA9

Protein

Putative receptor protein

Wingless-type MMTV integration
site family, member 3

Wingless-type MMTV integration
site family, member 7A
Wingless-type MMTV integration
site family, member 7A
RECQ Protein-like 4

Tumor Protein p63

Tumor Protein p63

Cadherin 3

Tumor Protein p63
Tumor Protein p63

Distal-less Homeobox 5 Distal-less
Homeobox 6

Wingless-type MMV integration
site family, member 7A

Fibroblast growth factor receptor
1

Sonic Hedgehog
Gli-Kruppel Family Member 3

Sonic Hedgehog

Gli-Kruppel Family Member 3
Gli-Kruppel Family Member 3
Gli-Kruppel Family Member 3
Fibulin 1

Homeobox D13

SAL-like 1

Fibroblast growth factor receptor

Fibroblast growth factor receptor
3

Fibroblast growth factor 10

Kinesin family member 7

Notes
Duplications

Also mesomelic dysplasia Werner type

Partial LMBR1 deletion affecting
expression of Sonic Hedgehog (SHH)
gene

Some phenotypic overlap with FFU
syndrome (below)

Triplications

Duplications

Regulatory mutation
Most cases are not GL/3 related

Regulatory mutation

Wingless-type mmtv
site family, member 6
Sonic Hedgehog

Low density lipoprotein receptor-
related protein 4
Gremlin 1, Formin 1

Regulatory

Regulatory mutations; some cases
unlinked

Monoallelic duplication of both loci
(observed in one case only so far)

(Continued)
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Group/Name of Disorder

STAR syndrome (syndactyly of toes, ano- and
renal malformations)
Syndactyly type Lueken
dysplasia, type 3 (IV-V)

Syndactyly Haas type
Syndactyly with metacarpal and metatarsal fusion
Metacarpal 4-5 fusion syndrome
with crani is (Phi ia type)
with mi and mental i
(Filippi syndrome)
Meckel syndrome type 1,2,3,4,5,6

Note: the Smith—Lemli—Opitz syndrome can present with

polydactyly and/or syndactyly. See also the SRPS group.

42. Defects in joint formation and synostoses
Multiple synostoses syndrome type 3
Proximal symphalangism type 1

Proximal symphalangism type 2

Radio-ulnar synostosis with amegakaryocytic
thrombocytopenia
Liebenberg syndrome

Congenital club foot

See also Spondylo-carpal-tarsal dysp
dysplasia with Acral Synostoses; and others.

REFERENCES

Inheritance
XL

AD
AD
AD
AD
XL
AD
AR

AR

AD
AD
AD
AD
AD

AD

MIM No.

300707

185900
185900
186200
186300
309630
185900
272440

249000
603194
607361
611134
611561
612284

612961
185800
185800
605432
186550

119800

Locus or

Gene

FAMS58A

IHH

GJAL

SHH-ZRS

HOXD13

FGF16

IHH
CKAP2L

MKS1
TMEM216
TMEME7
CEP290
RPGRIP1L
cc2p2A

FGF9
NOG
GDF5
HOXA11
PITX1

PITX1

Protein

Indian Hedgehog
Gap junction protein alpha-1
Sonic Hedgehog

Fibroblast growth factor 16

Indian Hedgehog

Cytoskeleton associated protein
2-like

FGF9

Noggin

Growth and Differentiation Factor
5

Homeobox A11

Paired-like homeodomain
transcription factor 1
Paired-like homeodomain
transcription factor 1

Notes

Regulatory mutations

Regulatory mutations

Regulatory mutations

Regulatory mutations

Includes forms with polydactyly/limb
malformations
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KAZUISTIKY | CASE REPORTS

OSTEOGENESIS IMPERFEKTA, TYP IA
HRUSKOVA LUCIE", MAZURA IVAN", ZEMKOVA DANIELA? 4, MARIK IVO?) 4

) 1. Lékarska fakulta Univerzity Karlovy, Praha
2) Pediatricka klinika, Fakultni nemocnice Motol Univerzity Karlovy, Praha

w

) Katedra fyzioterapie a ergoterapie, Fakulta zdravotnickych studii Zapadoceské
Universita, Plzen

S

) Ambulantni centrum pro vady pohybového aparétu s.r.o., Praha

SOUHRN

Autofi v kazuistickém sdéleni prezentuji onemocnéni osteogenesis imperfecta, typ |. Demonstruji
charakteristické klinicko-radiologické ptiznaky a molekuldrné-genetickou podstatu onemocnéni.
Kazuistika je doplnéna obrazovou dokumentaci a vysledky doplnujicich vysetfeni (antropometrie,
RTG, denzitometrie DEXA).

Kli¢ova slova: Osteogenesis imperfecta typ IA, kolagen, antropometrie, komplexni 1é¢eni, dédi¢nost

SUMMARY

The authors present a case report of osteogenesis imperfecta, type |. There are described characteris-
tic clinical features and molecular-genetic origin of the disease. Case report is accompanied by visual
documentation and results of additional examination (anthropometric, X-rays, densitometry DXA)

Key words: Osteogenesis imperfecta type IA, collagen, anthropometry, comprehensive therapy,
inheritance.

UvoD

Osteogenesis imperfecta (Ol) je dédicné onemocnéni ¢lovéka charakterizované zvysenou lomivosti
kosti vlivem snizené kostni density. Jednd se o klinicky vysoce heterogenni poruchu projevujici
se mirnym az prenatélné letalnim fenotypem. Zakladnimi klinickymi znaky jsou vysokd frekvence
zlomenin a deformace kosti. DalSimi fenotypovymi rysy popisovanymi u pacientl s diagnézou
Ol jsou modry/Sedy kolorit sklér, dentinogenesis imperfecta (DI), nedoslychavost, trojuhelnikovy
tvar obliceje, soudkovity hrudnik, wormianské kosti, basilarni imprese a dalsi (1). Plvodni klasifi-
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kace onemocnéni byla vytvofena na zdkladé klinickych znak( a zahrnoval ¢tyfi formy (Ol I-1V) (7).
S rozvojem molekularné-genetickych technik doslo k rozsiteni klasifikace Ol na stavajicich 12 typt
s autozomalné dominantni ¢i recesivni formou dédic¢nosti (5).

90 % pripadl Ol ma svou genetickou podstatu v mutacich jednoho ze dvou gent kédujicich kola-
gen typ |, COL1A1 nebo COL1A2. Kolagen typ | je hlavni slozkou pojivové tkané. Jeho molekula je
tvofena dvéma alpha 1(l) fetézci kddovanymi genem COL1AT a jednim alpha 2(l) fetézcem, ktery
je kddovan genem COL1A2. Mutace téchto genli maji za nasledek funkéni poruchu osteoblastd,
osteoklastll, chondroblast, fibroblastt, odontoblastd a ameloblastd, ktera se projevuje bud' tvor-
bou snizeného mnozstvi neporuseného proteinu (znak typicky pro prvni typ onemocnéni), nebo
biomechanickou poruchu vyvoje skeletu (Ol typ II-IV). Abnormalni produkty téchto bunék Ize
prokdzat histologickym vysetfenim a elektronovou mikroskopii (10). Porucha tvorby kolagenu typ
| je genetickym znakem prvnich Ctyf typG Ol (1). Zbyvajici formy onemocnéni maji svou genetickou
podstatu v mutacich genl podilejicich se na syntéze kolagenu typ | (IFITM5, SERPINF1, CRTAPR,
LEPRE1, PPIB, SERPINH1, FKBP10, BMP1) (9).

S diagndzou Ol jsou mimo vyse uvedenych mutaci genl spojovany geny SP7, TMEM38B, WNT1.
Ol vyplyvajici zmutaci téchto tfi gend nebyla doposud zaclenéna do soucasné klasifikace
onemocnéni (9).

Vyskyt onemocnéni ve svétové populaci je odhadovan na 1:16-20000 zivé narozenych (1).
V soucasnosti neni zndma prevalence tohoto onemocnéni pro ¢eskou populaci.

Autofi prezentuji pacienta s vrozenou kostni lomivosti, u kterého stanovili diagnézu Ol typ IA na
zakladé klinického, antropologické a rentgenologického vy3etfeni. Ol typ | je nejcastéji se vysky-
tujicim typem Ol (vyskyt v evropské populaci je uvadén 1:25000 Zivé narozenych (9). Pacienti
postizeni prvnim typem onemocnéni maji modie zbarvené skléry, zvysenou frekvenci zlomenin
(Cetnost zlomenin vyrazné klesa po puberté), mohou mit deformované kosti, trpét nedoslychavosti
¢i poruchou dentice (1). Pro tuto formu Ol je déle typické zkraceni trupu nebo dolnich koncetin (4,
9). Z genetického hlediska se jednd o autozomalné dominantni typ s pravdépodobnosti vyskytu
modrych sklér blizici se 100 % (9). Na zakladé piitomnosti dentinogenesis imperfecta (DI) Ize prvni
typ Ol rozdélit na dva podtypy: Ol IA (DI nepfitomna) a Ol IB (DI pfitomna). Obecné Ize fici, Ze pacien-
s diagnodzou Ol typ IB. Nizsi vzrast pacient s typem IB je dlisledkem piitomnosti vaznéjsich deform-
it dlouhych kosti a pétefe (6, 9, 4).

Za Ucelem molekularné-genetického potvrzeni diagndzy byla provedena analyza gend kolagenu
typ | (COL1A1, COL1A2).V kazuistickém sdéleni uvadime mozné klinicko-radiologické projevy iden-
tifikované zmény DNA.
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KAZUISTIKA

Pacient byl v Ambulantnim centru pro vady pohybového apardtu v Praze poprvé vysetien
v jedenacti letech na doporuceni doc. MUDr. Z. Sumnika, PhD (Détska klinika LF FN v Motole a UK
v Praze) s diagnézou osteogenesis imperfecta.

Jedna se o prvni vyskyt onemocnéni v rodiné. Diagndéza byla stanovena ve véku tii let, kdy byl
pacient hospitalizovan s nedislokovanou zlomeninou obou kosti pravého bérce. Pacient nasledkem
Urazu utrpél k dne$nimu dni celkem osm zlomenin (Tab. 1).

Vék Typ zlomeniny Mechanismus trazu

3r nedislokovana zlomenina kosti pravého bérce neznamy

4r subperiostalni fraktura distalni ulny vpravo neznamy

8r zlomenina distalni metafyzy levé fibuly, Salter-Harris |l neznamy

10r fraktura obou kosti levého predlokti neznamy

1r kompresivni fraktura prvniho bederniho obratle (prolomeni uder o $kolni lavici
horni kryci desticky), komprese druhého bederniho obratle nasledkem padu
(snizeni téla obratle pfiblizné o 1/3)

11r5m  dislokovana zlomenina olecranon ulnae vpravo pad na pravy loket

12r fraktura 3. prstu pravé nohy ndraz pravou nohou

do pevné prekazky
17r10m fraktura distalniho ¢lanku palce levé nohy neznamy

Tab.1. Historie zlomenin pacienta.

Vjedenacti letech byla u pacienta zahajena Iécba bisfosfonaty (Fosamax), vitaminem D a kalciem
z divodu kompresivni zlomeniny obratle L2 (obr. 2A, B) a snizené kostni denzity prokadzané denzi-
tometrickym vysetifenim (denzitometrie DXA delphi W prokazala v L pétefi Z-skore -1,8, v priméru
chybélo 24 % kostniho minerdlu oproti zdravym vrstevnikiim. Celotélovad denzitometrie ukézala
normalni pasmo kostni denzity, Z skore 0,5). Léceni bylo ukonceno po dvou letech, kdy kostni den-
zita v oblasti bederni patere i celotélova denzita byly jiz v pdsmu normy. Dalsi pfiznivy vyvoj kostni
denzity v obdobi 14,5 az 17 let je ukdzan na obr. 3. Na celotélovém DXA skenu v 17 letech bylo
zhodnoceno i sloZeni téla pacienta: celkovy télesny tuk byl 26,7 % (tj. 77. percentil americké popu-
lace), pomér svalové tkané k vysce byl 19,0 kg/m?, coz odpovidalo 62. percentilu americké populace.

Antropometricky byl pacient poprvé vysetien ve véku 11 let. Télesnou vyskou 145 cm byl stfedni
(0,3 SD), ale puberta byla urychlena ajiz v 11 letech zacal rlistovy spurt. Télesnd hmotnost 47 kg
byla vzhledem k vysce na horni hranici normy, tloustka koznich fas rovnéz. Obvod hlavy 54,7 cm
odpovidal 75 P. Chlapec byl vyznamné disproporcionalni, mél zkraceny trup (vyska vsedé 71,7 cm,
tj. 1,5 SD) a relativné dlouhé koncetiny (subischidlni délka 73,3 cm, tj. +1,1 SD, rozpéti hornich
koncetin 152,5 cm, tj. 105,2 % télesné vysky). Diky urychleni puberty bylo zpomaleni rdstu zazna-
menano jiz po 14.roce Zivota, kdy pacient dosahoval télesné vysky 167,2 cm (-0,1 SD). Disproporce
mezi trupem a koncetinami se ponékud zmirnila, ale po korekci na vyssi biologicky vék bylo zkraceni
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Obr. 1A-B. A, B - fenotyp pacienta
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Obr. 1C - fenotyp pacienta
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Obr. 2A. RTG vysetieni v 11 letech. RTG
patefe v AP projekci zobrazuje platyspon-
dylii bedernich obratld.
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Obr. 2B. RTG vysetieniv 11 letech.
RTG patefe v bo¢né projekci zob-
razuje platyspondylii bedernich
obratld, mirné bikonkdvni tvar
obratlovych tél Th11, Th12, L1,
L2-L5 a vyrazné oplosténi bion-
kavniho obratle L2 - v.s. stav po
nizko energetické kompresivni
frakture.

44 | LOCOMOTOR SYSTEM vol. 23, 2016, No. 1 / POHYBOVE USTROJI, ro¢nik 23, 2016, €. 1



Obr. 2C. Obé nohy v Sikmé projekci: napadné rozsifeni kortikalis a zzeni nitrodfenového kanalu metatarsd I11.-V.
Pro diagnézu nespecifickym nalezem jsou kladivkové kontraktury 5. prst v supradukci, mirné zkraceni 5. metatarst
a fuze stiednich a distalnich ¢lankad 5. prsta bilateralné.

trupu hrani¢ni. Posledni antropometrické vysetfeni bylo provedeno ve véku 18 let. V tomto véku
dosahoval vysky 170 cm (-1,5 SD, 7.percentil), hmotnost 79 kg byla vzhledem k vy3ce nad horni
hranici normy. Vyska vsedé 86 cm (-2,1 SD) vyznamné snizena, subischidlni délka 84 cm (0 SD)
stfedni. Tento habitus je charakteristicky pro Ol typ | (3).

Pri klinickém vysetieni ve véku 15 let byl zjistén mirny sklon panve doleva, ktery byl vyrovnan
podlozenim levé dolni koncetiny 0 0,5 cm.
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Scan Date: 23 April 2014 ID: A0423140A
Scan Type: a Whole Body
Analysis: 23 April 2014 11:59 Version 13.1.2
Auto Whole Body Fan Beam
Operator: JK
Model: Discovery A (S/N 85046)
Comment:

Total

16 T T T

BMD

327x150
DAP: 13.1 cGy*cn?®

Obr. 3. Denzitometrické vysetfeni (denzitometrie DXA, Discovery A, Hologic, détsky software). Vlevo — DXA sken
celotélové kostni denzity (BMD), sken ukazuje i proporcionalitu postavy - kratsi trup a koncetin, vpravo — grafické
zndzornéni piiznivého vyvoje celotélové kostni denzity: od 14,5 do 17 let doslo k navyseni kostniho minerélu o 4,8 %.
Narust kostni denzity v oblasti bederni patefe byl rovnéz pfiznivy — doslo k zvyseni kostni denzity 0 6,5 %.

U pacienta byl diagnostikovan vrozeny digitus V supraductus bilaterdlné. Ve véku 15 a 16 let byla
provedena plastika 5. prstd nohou (technika dle Ruize Moora) s dobrym vysledkem. Podoskopické
vysetfeni ve véku 11 a 18 let ukazalo oboustranné plochonozi (pedes transversi et plani 1.-2. stupné
bilat.), mirnou addukci pfednozi bilateralné a vyboceni pat okolo 5 stupril bilateralné.

Proporcionalita postavy (obr. 3) aklinickd symptomatologie (namodralé skléry, dorzoventralné
zplostély hrudnik, kratsi trup, relativné dlouhé horni koncetiny, hypotrofie svalstva hornich a dol-
nich koncetin, digitus V supraductus — nesouvisici s diagnézou) jsou demonstrovény na obr. 1A.

Obr. 2 A, B ukazuji RTG snimky bederni patefe ve dvou zékladnich projekcich (11 let), 2 C je RTG
snimek obou nohou v Sikmé projekci (15 let).
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Od 11 let je pacient sledovan kardiologem pro hemodynamicky malo vyznamnou pulmonalni a tri-
kuspidalni regurgitaci a pro hrani¢né zvyseny tlak v plicnici.

V11 letech po potvrzeni diagnézy Ol typ | byl chlapec vysetien specialistou otorinolaryngolem.
Otoskopicky nalez byl v normé, v nosohltanu drobnd zbytkova AV, audiometrické vysetieni bylo
zcela v normé.

Molekuldrné-genetickym vysetfenim byla zjisténa mutace genu COL1AT (c.4021C>T) v heterozy-
gotnim stavu. Uvedend substituce vede ke vzniku terminacniho kodonu na pozici p.1341 pro
glutamin, ktery je signdlem pro ukonceni transkripce genu s néslednou aktivaci tzv. nonsense-
mediated decay (NMD) mechanism (3). Cilem tohoto procesu je eliminace zkrdcenych transkript(,
coz méa za nasledek tvorbu snizeného mnozstvi strukturadlné nepostizenych molekul kolagenu typ
I (2). ProtoZe kolagen typ | pfedstavuje vice nez 90% kostni hmoty, snizend produkce (tzv. haploinsu-
ficience) tohoto proteinu ma za nasledek snizenou denzitu kosti vedouci k zvysenému riziku vzniku
zlomenin ¢i deformit kosti (8).

ZAVER

Osteogenesis imperfecta je dédicné onemocnéni zplsobené kvalitativné ¢i kvantitativné defektni
produkci kolagenu, typ I. Z klinického hlediska se jednd o vysoce heterogenni onemocnéni, pro-
jevujici se mirnym az letalnim fenotypem. Kazuistické sdéleni demonstruje pfipad 18letého muze
postizeného dominantni formou Ol typ IA, ktery je sledovan a komplexné [é¢en v Ambulantnim
centru pro vady pohybového apardtu s.ro. v Praze. Diagndza byla stanovena podle klinického,
antropologického, radiologického a denzitometrického vysetieni. Demonstrovany fenotyp pacienta
velmi pravdépodobné souvisi s prokdzanou mutaci v COL1AT genu.

Z klinického hlediska vykazuje pacient znaky typické pro jedince postizené touto chorobou. Pacient
vykazuje zvysenou frekvenci zlomenin (zejména v obdobi détstvi), ma namodralé skléry, soudko-
vity hrudnik a zkraceny trup. Télesnd vyska byla v dobé diagnoézy stiedni, ale diky konstitu¢nimu
urychleni a ¢asné puberté pacient dosahl podpriimérné vysky 170 cm obvyklé u chlapct s osteo-
genesis imperfekta 1. typu. Snizend kostni denzita byla Uspésné léc¢ena bisfosfonaty ve véku 11-12
let. Dalsi vyvoj kostni denzity je pFiznivy.
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SOUHRN

Ortopedicka protetika (OP) je interdisciplinarni Iékaisky obor, ktery v soucinnosti s rehabilita¢nim
Ié¢enim a operacnimi obory (pfedevsim détska ortopedie a chirurgie, plasticka chirurgie, chirur-
gie ruky, spondylochirurgie) ma dnes nezastupitelné misto ve viech etapach komplexniho léceni
télesné postizenych déti. Obdobné jako ortopedické operacni [éCeni je konzervativni ortotické
Iéceni od raného véku zaméreno na ovlivnéni/usmérnéni abnormalniho rlistu a vyvoje (patologicky
tvar, sloZeni a funkce) koncetin a patere s aplikaci poznatk( funkéni adaptace kosti v obdobi rlistu.
S prekotnym rozvojem védy a techniky se vyclenila jednotliva odvétvi ortopedické protetiky, a to
protetika, ortotika (ortotetika), epitetika, kalceotika, adjuvatika a protetometrie.

OP zaznamenala obrovsky pokrok koncem 20. stoleti s rozvojem dalsich obor(, napt. biomechaniky
pohybového Ustroji, klinické (ortopedické) antropologie a dalsich chirurgickych obort (napt. kar-
diochirurgie, cévni chirurgie, mikrochirurgie, neurochirurgie aj.). Podnétné jsou recentni poznatky
v embryologii, teratologii a objevy v molekularni genetice. Soucasny celosvétovy trend v léceni
vrozenych a vyvojovych vad pohybového aparatu je snaha o Uplné, ale Setrné vyfeseni anomalie
(malformace, deformace, disrupce) konzervativnimi a operac¢nimi metodami, pokud mozno jiz
v prvnim roce zivota.

Spole¢nym cilem OP a zminénych obori je zabranit opozdéni psychomotorického vyvoje, pfiznivé
ovlivnit rast a korigovat deformity pohybového Ustroji déti s genetickymi chorobami skeletu nebo
ziskanymi vadami pohybového ustroji. V rdmci komplexni pé¢e OP pomaha pfipravit déti na ddstoj-
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ny, smysluplny a spokojeny Zivot s cilem zafadit je do spole¢nosti jako maximalné plnohodnotné
jedince.

Klicova slova: ortopedicka protetika, komplexni Ié¢eni, deformity skeletu, télesné postizené déti,
ortéza, protéza, myoelektricka protéza

SUMMARY

Orthopaedic prosthetics (OP) is an interdisciplinary medical branch which in cooperation with
rehabilitation and surgical branches (primarily children orthopaedics and surgery, plastic surgery,
surgery of hand and spondylosurgery) is unsubstitutable at all stages of comprehensive treatment
of disabled children. Analogously as orthopaedic surgical treatment a conservative orthotic tre-
atment is focused from early age on rectifying of abnormal growth and development (pathologic
shape, composition and function) of extremities and vertebral column due to application of piece of
knowledge of functional adaptation of skeleton in growth period. Rapid scientific and engineering
development singled out individual subdivisions of OP: prosthetics, orthotics, epitetics, calceotics,
adjuvatics and protetometry.

OP achieved a gigantic progress at the end of 20t century due to advancement in the next discipli-
nes as biomechanics of locomotion system, clinical (orthopaedic) anthropology and next surgical
branches (e.g. cardio-surgery, vascular surgery, microsurgery, neurosurgery, etc.). Recent information
in embryology, teratology and new discoveries in molecular genetics are stimulating. Present global
trend in treatment of congenital and developmental diseases of locomotion apparatus is effort of
complete solving of anomaly (malformation, deformation, disruption) before one year of life.

Co-operative aim of OP and above mentioned medical branches is prevent retardation of psycho-
motor development, favourably influence growth and correct deformities of locomotion system of
children with genetic skeletal disorders. In the frame of comprehensive care, OP supports conditio-
ning of handicapped children for a dignified, meaningful and satisfying life and help them integrate
themselves into normal society as individuals who can achieve their highest potential.

Key words: orthopaedic prosthetics, comprehensive treatment, skeleton deformities, disabled chil-
dren, orthosis, prosthesis, orthotic and prosthetic device, myoelectric prosthesis

uvoD

Obor ortopedickd protetika (OP) se vyclenil z oboru ortopedie a chirurgie. Svétového véhlasu
v zavedeni ortopedické protetiky do klinické praxe dosahl Jedli¢kliv Gstav v Praze, na jehoz zalozeni
v roce 1913 se vyznamné podilel chirurg profesor MUDr. Rudolf Jedlicka. V ramci poskytovani kom-
plexni péce o postizené déti a pozdéji o valecné veterany z 1. svétové valky se zacalo hovofit o tzv.
technické ortopedii. K rozvoji oboru do dnesni doby pfispély dalsi obory, a to zvlasté rehabilitace
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a neurologie. S pfekotnym rozvojem védy a techniky se vy¢lenila jednotlivd odvétvi ortopedické
protetiky, a to protetika, ortotika (ortotetika), epitetika, kalceotika, adjuvatika a protetometrie.
O OP a jejich odvétvich se dnes hovoti jako o prostfedcich technické rehabilitace. Systematické
vzdélavani lékafd v Ortopedické protetice se datuje od roku 1963, kdy byly realizovany pravidelné
doskolovaci kurzy. Od roku 1981 do roku 2004 byla Ortopedicka protetika zafazena jako nastavbo-
va specializace pro chirurgy a ortopedy. V roce 2014 po desetileté absenci byl tento medicinsko-
-technicky interdisciplindrni obor znovu zafazen mezi lékafské obory s nastavbovou atestaci pro
Iékare jak zminénych dvou obor(, tak pro Iékare se specializaci v oborech rehabilitace, neurologie
a traumatologie.

Léceni télesné postizenych déti je i v soucasné dobé symptomatické. Lé¢eni musi byt komplexni,
zajistované tymem specialistd, ale vzdy individudini. Od narozeni po neohranicené dlouhé obdobi
se kombinuje a vzéjemné dopliuje Ié¢eni medikamentdzni a operacni s nezastupitelnou rehabilita-
ci a ortopedicko-protetickym o3etfenim. Ve viech etapdch komplexniho Ié¢eni a péce je nezbytné
pristupovat k postizenym s vrozenymi a ziskanymi vadami (i k jejich rodinam) s nejvy3si [ékafskou
etikou.

Komplexni Iéceni a ortopedicka protetika

Ortopedickd protetika ma své misto ve viech etapach komplexni lécby v rdmci interdisciplinarni
spoluprace. Cilem komplexniho Iéceni a péce je pfipravit déti na ddstojny, smysluplny a spokojeny
Zivot a zafadit je do spolecnosti jako maximalné plnohodnotné jedince s dobrym socidlnim zaze-
mim (29).

Konzervativni a operacni |éceni vad pohybového aparatu zaznamenalo obrovsky pokrok koncem
20. stoleti a v soucasnosti diky védeckotechnickému rozvoji a soucinnosti ostatnich obord jako
napf. biomechanika, ortopedie a traumatologie, rehabilitace a ortopedicka protetika, cévni chirur-
gie, mikrochirurgie, neurochirurgie, embryologie, teratologie aj. Soucasny celosvétovy trend v léce-
ni VVV pohybového aparétu je snaha o Gplné, ale Setrné vyreseni anomalie (malformace, deformace,
disrupce) konzervativnimi a opera¢nimi metodami, pokud mozno jiz v prvnim roce Zivota.

Nezastupitelna uloha v komplexnim Ié¢eni vrozenych vyvojovych vad (VVV) patii adekvatni reha-
bilitaci a ortopedické protetice. Cilem téchto obor( je v soucinnosti s operacnimi obory zabranit
opozdéni psychomotorického vyvoje ditéte. Operacni léceni je obecné zaméreno na korekce
deformit a zkrat koncetin, prodluzovani dlouhych kosti, operace kycelnich a kolennich kloubd,
rekonstrukéni operace rukou a nohou, korekce kongenitalnich a strukturalnich deformit patere.
Vrozené vady ostatnich systémd, které casto doprovézeji vrozené vady pohybového ustroji, jsou
reSeny v zasvécené spolupraci s odborniky pfislusnych obor( (27).

Obdobné jako operacni léceni déti s vadami pohybového aparatu je konzervativni ortotické lé¢eni
od ranného véku zaméfeno na ovlivnéni/usmérnéni abnormalniho rlistu a vyvoje (patologicky tvar,
slozeni a funkce) koncetin a patefe s aplikaci poznatk( funkéni adaptace kosti v obdobi rdstu.

51 | LOCOMOTOR SYSTEM vol. 23, 2016, No. 1 / POHYBOVE USTROJI, ro¢nik 23, 2016, €. 1



Lécebna rehabilitace a ortoticko—protetické Iéceni

Jak jiz bylo zminéno, soucasti komplexniho konzervativniho léeni a péce je jednak individudlné
vedend lécebna rehabilitace (reflexni metodiky v 1. roce Zivota, pozdéji lécebnd télesnd vychova,
fyzikalni terapie, nacvik sobéstacnosti a Ié¢ba praci ¢i hrou) od okamziku zjisténi télesné vady (kam
se fadi genetické choroby skeletu zahrnujici malformace, deformace a dysplazie nebo vady ziskané,
jako napf. urazy, infekce a neuromuskularni ziskané vady) a jednak ortoticko-protetické Iéceni
vcetné psychologické podpory pacienta a jeho rodiny ve viech etapéach lé¢eni. V¢asné zavedeni
adekvatni 1écebné télesné vychovy a ortoticko-protetického léceni v soucinnosti s moznostmi chi-
rurgického Iéceni jsou nadéji pro zlepseni zdravotni a socilni situace déti s biomechanicky zavaz-
nymi systémovymi a koncetinovymi vadami.

Rehabilitace je zpocatku lécebnd a socidlni, pozdéji i vychovna (pedagogicka) a pracovni, véetné jeji
nezbytné vazby na protetickou a ortotickou péci. Rehabilitace se zaméfuje lokalné na rozvoj, udr-
Zeni ¢i zlepSeni pohyblivosti jednotlivych segmentd koncetin a patefe v rozsahu, ktery je nezbytny
a uzite¢ny. Nemusi to byt vzdy tzv. normalni rozsah. V nékterych pripadech naopak respektujeme
funké¢ni vyhodnost nehybnosti, ktera umoznuje stabilitu kloubu v postaveni, jez je pro pacienta
optimalni. Napfiklad u pacientl s arthrogryposis multiplex congenita nebo osteogenesis imper-
fecta musime komplexni Ié¢eni zaméfit podle zédvaznosti vrozenych kontraktur nebo deformit
a rozhodnout v¢as, zda pacient bude schopen vertikalizace a lokomoce, nebo zda bude odkazén na
invalidni vozik (25). Lé¢ebna rehabilitace predpoklada spolupréci pacienta, a proto u nespolupracu-
jicich déti (napt. s tézkou mentalni poruchou) nemaji nékteré rekonstrukéni operace velkou nadé;ji
na uspéch. V téchto pripadech se radéji omezujeme na konzervativni Ié¢ebné metody nebo na
jednodussi ortopedické operace (napf. ddme pfednost amputaci malformované koncetiny s nasled-
nym osetfenim protézou (23, 26, 28). Rehabilitacni Iéceni v pfed- a pooperacnim obdobi je zpra-
vidla vedeno ambulantné na rehabilitacnich oddélenich v mistech bydlisté pacientd. Komplexni
rehabilitace je zajistovana ve spolupraci s lazenskymi zatizenimi pro déti.

Cilem ortoticko-protetického léceni obecné je zlepseni funkce a prevence deformit. Tyto dva hlavni
dlvody indikace ortotického léceni a protetického o3etfeni Ize v fadé pFipadl dosahnout soucas-
né. U déti je prioritnim cilem prevence zlomenin a deformit, ndhrada koncetin (protézy, epitézy),
udrzeni operacemi dosazenych korekci (napf. ortézy dle Sarmienta po segmentérnich osteotomiich
u osteogenesis imperfecta nebo dynamické korekéni ortézy po operaci pes equinovarus congenitus
aj.), ale i korekce deformit patere v rGstovém obdobi dynamickymi trupovymi ortézami a deformit
dlouhych kosti ¢i kloubnich kontraktur kon¢etinovymi ortézami s ohybovym predpétim (26, 15, 4).
Principy ortotiky a protetiky pro déti jsou stejné jako pro dospélé, co se tyka terminl konstrukce
a biomechanické charaktereistiky. Rozdily u déti vyplyvaji z ristu a vyvoje skeletu a vsech pojivo-
vych tkani.

Funkéni adaptace kosti v obdobi riistu

S pfibyvajicimi poznatky o modelaci a remodelaci kostni tkané je nasi snahou pfiznivé ovlivnit
funké¢ni adaptaci skeletu v obdobi ristu déti plisobenim rliznych silovych a momentovych ucinkd,
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které jsou pfendseny na koncetiny, patef, hrudnik a panev ortézami koncetinovymi a trupovymi.
Funk¢ni adaptace - remodelace skeletu je rozhodujicim zptsobem ovliviiovana tfemi mechanismy,
a to: 1. nadprahovym intermitentnim zatézovanim, 2. rlistem v oblastech fyz na koncich dlouhych
kosti i krycich desticek obratlovych tél a 3. periostem. Ortézy pusobi na deformity skeletu nadpra-
hovym mechanickym namahanim, které diky rdstu (uplatnéni Hiiter-Volkmannova zékona v oblasti
fyz a krycich destic¢ek), pruznym a vazkopruznym vlastnostem kostni tkdné, nastartuje remodelaci
kostni a pojivové tkdné. Empiricky a matematicky bylo prokdzano, ze remodelace skeletu zavisi
nejen na okamzitych nadprahovych zménach namahani, ale dozniva i pfi stdlem zatizeni a v klidu
ucinkem dopruzovani kosti (38).

Znacné nadprahové tlakové sily je mozno aplikovat diky individualné tvarovanym skofepindm
(objimkam), které jsou v mistech mechanického namahani vylozeny atraumatickym materidlem.
Korigujici sily plisobi na trojpodovém principu, na kterém je zalozeno léceni korek¢nimi ortézami
a korzety. Neni ndhodou, Ze tento princip je zobrazen ve znaku ortopedickych spole¢nosti na celém
svété - obr. 1. Velikost korekénich sil je pro kazdého jedince individudini. Pfi nastavovani tlakového
prepéti se dosud fidime pouze empirickymi zkusenostmi (31).

Funkéni pozadavky na ortézy

Indikace ortotického lé¢eni musi byt indivi-
dualné zvazovéna. Ortotické vybaveni se jiz
stalo nepostradatelnou soucésti predoperacni
pfipravy i pooperacni fyzioterapie. V predope-
racni pfipravé je nutné naudit pacienty pouzi-
vat dlahy, koncetinové a trupové ortézy, aby si
zvykli na rezim, ktery od nich bude vyZzadovén
po rekonstrukénim vykonu. Odlisné je dlahova-
ni a ortézovani horni a dolni koncetiny. U doln/
koncetiny je cilem ortotického osetieni ziskani
stability pro stoj a nacvik chlize. Nejcastéji uzi-
vame rigidni plastové polohovaci nebo dyna-
mické ortézy zhotovené podle sddrového otis-
ku aktudlniho stavu a rozsahu pohybu. U ortéz, 4_ -
navrzenych Sarmientem, je snahou soucasné
odlehit, retinovat a mobilizovat s cilem zabra-
nit jak ztuhnuti v kloubech, tak oslabeni nebo
zkraceni sval(. U horni koncetiny je podstatny
pohyb v prostoru, ktery zajistuje vice ¢i méné
i koncetina zkracend s omezenou funkci. Pro
kontraktury a deformity rukou vyrabime orté-

i\
Obr. 1. Pokfiveny kmen vinného kehﬂvézany k pfi-
mému kilu se stal logem oboru ortope&je na celém
svété. Nakres Filipa Javirka (2015) podle ilustrace knihy
Nicolase Andryho.”L “Orthopedie, ou | “art de prevenir et de

zy a dlahy z novych materidla (plast) jako
jsou napf. polorigidni (pruzny) SoftCast, rigid-
ni Scotchcast a jejich kombinace CombiCast

corriger dans les enfans, les difformites du corps’, svazek 1,
s. 211. N. Andry (1658-1742) odvodil slovo orthopedie
z feckého slova orthos (pfimy) a pais (dité).
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(vyrdbéné firmou 3M). Cilem je umoznit nebo zlepsit ichop a manipulaci postizenou rukou (10,
11,13, 14).

Pro uspéch ortotického léCeni a péce je nutné presné definovat funkéni pozadavek na pomuc-
ku v celém kontextu lé¢by z hlediska nacasovani aplikace, ucelu pouziti, mechanismu pdsobeni
i samotné funkce ortézy. Indikace ortéz vychazi ze zhodnoceni funkéniho postizeni pacienta,
z posouzeni svalového testu, stereotypu chlze, Uchopu, zhodnoceni sebeobsluhy. Neuspéch pfi
aplikaci ortéz mnohdy vychazi z nedostatecné definice problému, nejasného funkéniho pozadavku,
kterého chceme dosahnout a v neposledni fadé i neredlného ocekavani kone¢ného efektu vzhle-
dem k technickym moznostem pomlicky nebo k pfijatelnosti ortézy pro détského pacienta. Spravné
indikovana pomlicka by méla spliovat funkéni pozadavky, méla by zajistovat komfort pacientovi pfi
jejim oblékani - aplikaci, neméla by zptsobovat sekundarni problémy jako je iritace kozniho krytu,
pretizeni v sousednich kloubech, zvy3eni energetické ndro¢nosti chiize nebo bolestivost (3,17, 21).

Indika¢ni rozvaha by méla obsahovat presnou specifikaci funkéniho pozadavku, kterého chceme
ortézou dosédhnout:

1. Imobilizace - fixovat koncetinu po traumatech, pfi zanétech

2. Mobilizace - zvétsit rozsah pohybu napt. pfi kontrakturach

3. Stabilizace - stabilizovat klouby koncetiny pfi akutnich nebo chronickych instabilitach

4. Limitace pohybu - limitace v jednotlivych segmentech napf. pfi slachovych poranénich

5. Korekéni pusobeni - redres do urcitého morfologického nebo funkéniho postaveni

6. Retencni efekt - udrzet docileného funkcniho postaveni

7. Podpurna funkce - podporovat svalovou funkci, derotovat segment koncetiny, patefe apod .
8. Vyrovnavaci funkce - korigovat zkrat koncetiny

9. Odlehcujici funkce - nahrazovat nebo podporovat nosnost koncetiny

Na zakladé funkcéniho pozadavku stanovime potiebné konstrukéni feseni. Pii findlnim rozhodovani
zvazujeme, zda potiebné konstrukeni feseni spliuje sériova nebo individualni ortéza a zda je viibec
v technickych a materidlovych moznostech ortopedické protetiky potfebnou ortézu vyrobit. Pfi
zvazovani finan¢ni ndrocnosti ortotické lécby musime vychézet z celkového piinosu aplikace ortéz,
napf. muze byt zkrdcena doba hospitalizace, usnadnéna rehabilitace, snizi se zavislost uzivatele na
dopomoci druhé osoby nebo sociélnich sluzeb (17). Usp&snost Iéeni deformit konéetinovymi a tru-

povymi ortézami je ovliviiovana a limitovdna mnoha dalsSimi faktory, které Ize zahrnout mezi ana-
tomické abnormality, technickd omezeni korekéniho biomechanického plsobeni, komplexni lé¢eni
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Obr. 2A, B. A - schéma tfibodového principu silového plsobeni koncetinové ortézy s ohybovym predpétim na LDK,
korekce varozity kolenniho kloubu. B - rozlozeni sil v oblasti kolenniho kloubu vlivem trojbodobového principu vede
na jedné strané k stlaceni ristové fyzy distalniho femuru a proximalni tibie, coz podle Hitter - Volkmannova zakona
zpomaluje - zastavuje ruist v této oblasti fyzy (na obr. A a B vpravo). Na opa¢né strané dochazi k odlehéeni risto-
vych fyz, coz vede k urychleni rdstu této oblasti fyzy (na obr. A a B vlevo).

(Uzka spoluprace ortopeda, ortopedického protetika, specialisty v rehabilitaci a dalsich odbornikd),
pridruzené choroby (neurologické, kardiovaskuldrni, respira¢ni, kozni aj.) a moralni vlastnosti — dis-
ciplina pacienta (i rodiny), jak respektuje predepsanou lécbu.

Pro Uuspésné ortotické léceni deformit koncetin a trupu plati predevsim vcasnost zahdjeni terapie
(29).

Koncetinové a trupové ortézy - korzety

V roce 1997 jsme ve spoluprdci s firmou Ortotika s.r.o. Praha vyvinuli origindini konéetinové
korek¢ni ortézy s ohybovym predpétim - obr. 2 A, B, D, které uzivame predevsim pro korek-
ce deformit a kontraktur dolnich koncetin ve frontalni ¢i sagitalni roviné (4). Léceni genua valga
Lidiopathica” u batolete (47) je dokumentovéno na obr. 2 C, D, E.V batolecim véku uzivdme ortézy
s ohybovym predpétim Castéji pro korekci genua a crura vara ,idiopathica” (31). V téchto pfipadech
Casto zjistujeme na RTG snimcich (ruka a kolena v predozadni projekci) pfiznaky frustni kivice. Spise
vyjimecné Ize biochemicky prokazat snizenou hladinu fosforu v krevnim séru, Castéji se zachyti zvy-
$ena hodnota kostni alkalické fosfatazy a verifikuje se nizkd hladina vitaminu D (poznamka autora).
Vétsina pfipadl genua et crura vara idiopathica” se spontanné koriguje pfi lé¢eni vitaminem D, ale
zpravidla pretrvéva vnitini torze bércq, kterou je v tomto véku mozné Uspésné |écit modifikovanymi
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Obr. 2 C, D, E. Léceni valgozity kolennich kloubl ortézami s predpétim (47). C — dolni koncetiny batolete ve véku
2,5 roku ve stoje, tibio-femoralni (T-F) thel - méfeno z fotografie pii asistovaném postoji — vpravo 18°, vlevo 15° inter-
maleolarni vzdalenost ve stoje 9 cm, hypermobilita rukou a nohou, nadvéha. D - ortézy dolnich koncetin s ohybovym
predpétim pro korekci valgozity v oblasti kolennich kloubd. E - divka ve 4 letech ve stoje. 1,5 roku trvajici éceni orté-
zami v no¢nim rezimu vedlo ke korekci T-F Gihlu na 5°oboustranné (fyziologické rozmezi T-F thlu v tomto véku je 3-8°).

ortézami dle Beckera, které vyuzivaji pruzinové predpéti. Lé¢eni vnitini torze bércli dokumentuji
obr. 3A-C. Na obr. 3D je schéma fyziologické anteverze femuru (vlevo) a zevni torze bérce (vpravo).

Korzety

Od roku 1993 pouzivame pro korekce idiopatickych skoliéz patefe modifikovanou ortézu Cheneau
prvniho typu (15). Pro hrudni kfivky uzivame zékladni vysokou verzi, ktera je schopna korigovat
velmi dobfe Uhlové i rotacné - obr. 4A. Nizkéd modifikace ortézy Cheneau je vhodna pro bederni
kiivky. Od roku 1996 pouzivame nové vyvinutou Dynamickou korekéni trupovou ortézu (DKTO) —
typ Cerny (CZ patent 281800), ktera umozuje inklinaci patefe v torakolumbalni a lumbalni krajiné
a omezeny rozsah pohybu do flexe a extenze patere pii zachovani korek¢nich ucinkl na zakfiveni
i rotaci patefe, coz spojuje fyzioterapeutické prvky béhem kazdodenni ¢innosti s biomechanicky
ucinnym ortotickym plisobenim na patologicka zakfiveni patefe a zajistuje idedlni podminky pro
intenzivni remodelaci osového skeletu - obr. 4B. S vyhodou tento typ korzetu vyuzivame k no¢ni-
mu polohovani v Uklonu na stranu konvexity bederni kfivky, ¢imz dochazi k zvyseni korekce této
kfivky. DKTO umoznuje i aktivni posilovani paravertebralniho svalstva pod bederni pelotou, aby se
zabranilo svalové hypotrofii, kterou pozorujeme pfi lé¢eni Cheneau korzetem — obr. 4C, D. Na rozdil
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od Cheneau korzetu se DKTO nehodi pro korekci torakolumbdlnich kfivek (King IV) a pro kfivky
s vrcholem blizko torakolumbdlniho pfechodu, protoze prévé v této oblasti je skofepina korzetu
rozdélena na hrudni a panevni dil (26, 4). K no¢ni aplikaci s vyuzitim identického principu hyperko-
rekce je rovnéz vyuzivana hyperkorekéni trupova ortéza CAENSs.

Jako uspokojivou korekci skoliézy hodnotime snizeni Cobbova Uhlu o 30 %, za dobry vysledek
povazujeme 50% a vétsi korekci. Korzetoterapii indikujeme pfi idiopatické skoliéze v obdobi akce-
lerace rastu jiz pri kiivce 15 stupn(l dle Cobba. Korzetoterapii doporucujeme zasadné az do skele-

taIni zralosti, u biomechanicky zdvaznéjsich kfivek shodné se zkusenostmi Jacquese Cheneau az do
dospélosti (21 let).
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Obr. 3A-B. Ortotické [éc¢eni vnitini torse bérci modifikovanymi ortézami dle Beckera (tyto ortézy vyuzivaji pruzinové
predpéti). A - genua vara idiopatica u 3letého ditéte s frustni kfivici (prokdzéano na RTG ruky a kolennich kloubt
v predozadni projekci), za 1 rok doslo ke ,spontanni” korekci varozity kolen a bérct pfi lé¢bé vitaminem D (Vigantol
2 kapky denné od 2 let). B - pietrvava vnitini torze bércli oboustranné 10°.
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Obr. 3C-D. Ortotické IéCeni vnitini torse bércti modifikovanymi
ortézami dle Beckera (tyto ortézy vyuzivaji pruzinové predpéti).
C -aplikované modifikované ortézy dle Beckera s pruzinovym pred-
pétim pro lé¢eni vnitini torse bérc v no¢nim rezimu. D - schéma
fyziologické anteverze kr¢ku femuru (Ghel 12°) a zevni torze bérce
(20 -30°). Pro déti do 6 let plati: anteverze kr¢ku femuru okolo 20°,
zevni torze bérce 5-15° (poznamka autora).

Obr. 4A Korzety pro léceni
skoliézy: Cheneau korzet, typ
| - modifikace podle Cerného
(1995) - Sipkou je oznaceno
uvolnéni panve vlevo (dfive se
neuzivalo).
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Obr. 4B. Korzety pro lé¢eni skoliézy: Dynamicky korzet (DKTO) podle Cerného, 1996 (CZ patent 281800) umoziuje
inklinace na obé strany a mirnou flexi pfi zachovani korek¢nich acinkd na zakfiveni i rotaci patefe.

Obr. 4C. Cobblv uhel bez
korzetu byl v hrudni kfivce 58°
doprava, v bederni 49° doleva.
Vybornd korekce obou kfivek
korzetem DKTO se jesté zvysila
uklonem doleva.
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< Obr. 4D. Korzety pro lé¢eni skoliézy: Hyperkorekci
bederni kfivky Ize dosdhnout inklinaci do konvexity,
vyuziva se pii aplikaci pfes noc (no¢ni rezim).

V Obr. 4E. Night-Day-Orthosis — dva korzety v jednom
(CZ patent 296200, Cerny 2002). Korzet je vhodny pro
aplikaci ve dne a v noci, kdy Ize nastavit vétsi korekci.
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Obr. 4F. Korzety pro léceni skolidézy: Modifikace korzetu
(2011) se zachovanim 3 bodového pulsobeni pro korekci
flexibilni bederni nebo dorsolumbdlni kfivky (vhodné
u syndrom@ hypermobility).

V klinické praxi u nas nalezli vyuziti dalsi dva typy korzetu navrzené a zkonstruované Ing. Cernym
(firma Ortotika s.r.0.), a to Night-day-Orthosis (dva korzety v jednom pro léceni v plném rezimu, tj.
vice nez 16 hod.) — obr. 4E a modifikace korzetu 2011 vhodna pro korekci flexibilni bederni nebo
dorsolumbadlni kfivky — obr. 4F, G.

Trupovymi ortézami lé¢ime také biomechanicky zdvazné k¥ivky i sekundarni kfivky u vrozenych
skoliéz se snahou o maximalni korekci az do véku planované operace. V pfipadech kontraindikova-
nych ke spondylodéze doporucujeme intermitentni aplikaci korzetu i u dospélych s cilem zastavit ¢i
pribrzdit progresi skoliézy. Trupové ortézy typu CBW, NYOH, Boston, Milwaukee jiz k [é¢eni skoliézy
nepouzivdme. Milwaukee ortéza je pacienty odmitdna pfedevsim z kosmetického dlvodu.

Pro lé¢bu deformit patere v sagitalni roviné se nam osvédcil korzet Gschwend a Cheneau, v nékte-
rych pripadech reklinaéni modifikace DKTO - typ Cerny, napfiklad pfi léceni scheuermannovské
kyfoskolidzy, hyperkyfézy u juvenilni idiopatické osteopordzy, osteogenesis imperfecta nebo pro
korekci dorsolumbalni kyfézy a lumbosakrélni hyperlordézy u batolat a predskolnich déti s achon-
droplazii — obr. 5 A-E.
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Obr. 4G. Korzety pro lé&eni skolidzy: Uginnost modifikovaného korzetu (2011): RTG patefe ve stoje v AP projekci:
vlevo bez korzetu, vpravo dosazena korekce korzetem. Demonstruje vysokou tGcinnost korzetu.
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Obr. 4G. Korzety pro lé&eni skolidzy: U¢innost modifikovaného korzetu (2011): RTG patefe ve stoje v AP projekci:
vlevo bez korzetu, vpravo dosazena korekce korzetem. Demonstruje vysokou tGcinnost korzetu.
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Obr. 5A. Léceni dorsolumbalni hyperkyfézy a lumbosakralni lordézy pacientky s achondroplazii. Dvou skofepinova
trupova ortéza, aplikace od 12 mésicd v no¢nim rezimu (10 a vice hodin denné).

Ukolem korekéni trupové a koncetinové ortézy je plsobit na patef a koncetinu nadprahovou
silou, kterd vyvolava fizenou funké¢ni adaptaci pojivové tkané. Jak jiz bylo uvedeno, ortézy obecné
pusobi tiibodovym principem. Ve skutecnosti ale nejde o bodovou koncentraci tlakovych napéti,
ale tlakové sily se rdzné rozkladaji do urcité oblasti (5), coz se projevuje ohranicenym erytémem
na kGzi trupu ¢i koncetiny. Pfi nadmérném tlakovém plsobeni na mékké tkdné dochézi k dekubitu
(nekréze kize i podkozni tkdné). Individudlné zhotovené plastové objimky a peloty z modernich
atraumatickych materialQ, vlepené do oblasti koncentraci tlakovych napéti, umoznuiji zajistit opti-
malni ucinnost ortézy, tj. pdsobeni nadprahové tlakové a ohybové sily v pozadované roviné jak
u koncetinovych, tak trupovych korek¢nich ortéz.

Ortoprotézy, protézy, epitézy, adjuvatika a kompenzaéni pomticky (lokomocnii sebeobsluzné)
jsou vhodnym a ¢asto nezbytnym doplriikem v resocializaci a integraci déti s genetickymi choroba-
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Obr. 5B-C. Léceni dorsolumbalni hyperkyfozy a lumbosakrélni lordézy pacientky s achondroplazii. B. RTG pétefe
v boc¢né projekci (3 roky) ukazuje hypoplazii prednich okraju krycich desticek obratl(i Th11- L2, typicky pfedozadné
zkracena obratlova téla, zizeny patefni kanal a kratka Siroka zebra. C. 3leté dité, verifikovano zlepseni dorsolumbalni

kyfozy, kterd jiz nebyla fixovana.

65 | LOCOMOTOR SYSTEM vol. 23, 2016, No. 1 / POHYBOVE USTROJI, ro¢nik 23, 2016, €. 1



SRl 1 i l | Joibioptt-
R Lll:p. 2razamney i
54 4 S A 1 I i |
. — 1 g
: T8 535S T30 G S A Y FRai
] 2 L 8 88 B8 A B 0 1 53]
7 3] IR 7 1843 ‘
f,i-t I e T fr
ERRERNT: EE L 8
: i +H L i
A g
e 83
) £ ¥
i g : L &
o A 3
BN i 41
M N
A l
; S, aae Ly
e ©
@
o
5’, )
2 \
° |
* P )
s
o /
®
9 o
L -
i
i 2
2 !
t
§ :
i : |

o275 : ; W
Obr. 5D-E. Léceni dorsolumbalni hyperkyfézy a lumbosakralni lorddzy pacientky s achondroplazii. Reklina¢ni korzet
DKTO podle Cerného koriguje dorsolumbalni kyfoézu a lumbosakralni hyperlordézu - korzetoterapie 16 hodin denné
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Obr. 6A-B. Ortoprotetické osetteni chlapce s fibularni ¢aste¢nou aplazii (hemimelii) levé DK 2. typu dle Achtermanna
a Kalamchiho: 10lety chlapec. Vyrovnani délky DK podlozenim LDK o 17 cm. Predikce zkratu levé DK v dospélosti
20-25 cm byla indikaci k ortoprotetickému osetfeni od batoleciho véku.
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mi skeletu (41, 25, 10, 11, 30). Pfi stavbé ortoprotézy i protézy s vyhodou vyuzivame antropomet-
rické metody a auxologickou literaturu, napf. 1, 2, 9, 33, 34, 35, 36, 40, 44, 45, 46 aj.

Ortoprotézy (diive nazyvané protézové pfistroje) byly a jsou indikovény predevsim u kongeni-
talnich longitudinalnich defektl dolnich koncetin (12) Maji plnit nejen Ukoly protézy - nahradit
nepfitomné ¢asti koncetiny a umoznit jeji zakladni pohybové funkce, ale i ortézy — kladné ovlivnit
ptritomné deformity, poruchy funkce, chybna osové postaveni zachovanych segmentd koncetiny
a u rostoucich déti usmérnit i vyvoj a rdst malformované koncetiny. Obr. 6A-D demonstruje 10leté-
ho chlapce s fibularni ¢astecnou aplazii (hemimelii) levé DK, 2. typ dle Achtermanna a Kalamchiho -
A, B s typickym RTG obrazem - C a ortoprotetické osetfeni - D.

Proteticka péce o détské pacienty s amputaci dolni a horni koncetiny

Na rozdil od dospélych, kdy je hlavnim etiologickym faktorem k amputaci dolnich koncetin peri-
ferni arterialni onemocnéni sdruzené s diabetes mellitus, je u déti v 60% pripadl pfi¢inou prove-
deni amputacniho vykonu biomechanicky zavazna vrozena koncetinova vada s poruchou funkce
(afunkce). Dalsimi etiologickymi faktory amputace koncetin jsou traumata spojena s ireverzibilni
ischemii koncetin, které nelze fesit mikrochirurgickym cévnim vykonem. Méné casté jsou amputa-
ce indikovany pfi tumorech (tumory & cévni dysplazie, maligni degenerace), infektech (chronicky
nebo akutni zanét s nezvladatelnou sepsi) a rozvoji nekréz po popaleninach, omrzlinach, poranéni
elektrickym proudem apod (37). Déti s defekty dolni koncetiny by mély byt vybaveny protézou od
12-15 maésichi véku. Casto se musi navrhnout komplikované nestandardni protézy. Chirurgickym
zakrokem je mozné v nékterych ptipadech zjednodusit protetické osetieni. Napf. amputace tézce
malformované nohy dovoli véas vybavit dité protézou, s kterou bude vypadat téméf normélné
a bude mit skoro normdlni pohybovou aktivitu. U rostoucich déti je vzdy indikovana exartikulace,
protoze pfi amputaci v diafyze dochazi k prerlstu kosti, ktera perforuje skrze amputacni pahyl.
Prertst kosti mize také vzniknout po kongenitdlni amputaci strangulacnim pruhem (amnialni
amputace). Na obr. 7A-F je dokumentovéna komplexni péci o chlapce s ¢astecnou tibidlni aplazii
levé DK, sdruzenou s preaxidlni polydaktylii levé nohy, flekéni kontrakturou v kolennim kloubu 80°
a equinovarosni kontrakturou kloubu hlezenniho, viz A, B.

Vybaveni protézou je vzdy a co nejdfive indikovano pfi Gplném nebo ¢aste¢ném chybéni obou hor-
nich koncetin. Dité, které roste s protézou, ji bude uzivat mnohem obratnéji nezamputovany dospé-
ly. Pfednostné se déti osetfuji koncovymi pracovnimi haky, které umozni sebeobsluhu. Je tfeba si
uvédomit, ze pacienti uZzivaji takové protézy, které jim neplsobi bolest a nejsou poruchové. U posti-
Zenych oboustrannou amelii je potieba od nejcasnéjsiho véku trénovat mimoradnou pohyblivost
v kycelnich kloubech, kterd jim umozni vyuzit chdpavosti nohou k Gplné sebeobsluze (39, 22 32).

Amputace u déti
Pro amputacni vykony na dolnich a hornich koncetindch u déti se musi dodrzovat ur¢ita specificka

kriteria majici za cil zabranit nepfiznivému vyvoji pohybového aparatu rostouciho jedince. | z tohoto
dlvodu se doporucuje u déti pfi amputaci dolni koncetiny zachovat co nejdelsi pahyl koncetiny
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Obr. 6C. Ortoprotetické osetieni chlapce s fibuldrni ¢aste¢nou aplazii (hemimelii) levé DK 2. typu dle Achtermanna
a Kalamchiho: Typicky RTG obraz, equinovalgosni luxace kalkanea, dvoupaprskova rudimentarni noha s aplazii talu
a vétsiny tarsalnich kosti. S ristem progredujici valgozita proximalniho konce tibie.
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Obr. 6D-E. Ortoprotetické osetieni chlapce s fibularni ¢aste¢nou aplazii (hemimelii) levé DK 2. typu dle Achtermanna
a Kalamchiho: Ortoprotetické o3etieni 9letého chlapce, korekce zkratu levé DK 15 cm a varozity proximalniho bérce.
Plastové objimka ortoprotézy je uchycena pod kolenem, pouZzito protézové elastické chodidlo s trubkovym telesko-
pickym nastavcem, ktery umoziuje adaptaci délky podle rastu ditéte.
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Obr. 7A-B. Komplexni léce-
ni a péce o chlapce s ¢as-
te¢nou tibélni aplazii levé
DK, sdruzenou s preaxialni
polydaktylii levé nohy, flek-
¢ni kontrakturou v kolen-
nim kloubu 80° a equi-
novarosni  kontrakturou
kloubu hlezenniho a dalsi
genetickou  stigmatizaci
(hypoplazie m. pectoralis
I. sin. @ mamily, hypoplazie
1. paprskd rukou - 1. typ
dle Blautha, vlevo kratsi
radius a mirnd manus vara):
A - leva DK pred exartiku-
laci v L kolennim kloubu
(16 mésict), B -RTG levé
DK v bo¢né projekci — ¢és-
te¢na aplazie proximalniho
a distéIniho konce fibie.
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Obr. 7C-D. Komplexni lé¢eni a péce o chlapce s ¢astecnou tibalni aplazii levé DK, sdruzenou s preaxialni polydak-
tylii levé nohy, flek¢ni kontrakturou v kolennim kloubu 80° a equinovarosni kontrakturou kloubu hlezenniho a dalsi
genetickou stigmatizaci (hypoplazie m. pectoralis |. sin. a mamily, hypoplazie 1. paprskd rukou - 1. typ dle Blautha,
vlevo kratsi radius a mirna manus vara): 2 leté batole, od 18 més. velmi zru¢né uziva pro chdzi protézu s jednoduchym
kolennim kloubem (s volnym pohybem, kdy uzavér kolenniho kloubu v z&tézi se provadi hyperextenzi v tomto klou-
bu) a ¢astecné elastickym chodidlem. Protetické o3etfovani je vedeno v laznich Luze KoSumberk.
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Obr. 7E-F. Komplexni léceni a péce o chlapce s ¢astecnou tibalni aplazii levé DK, sdruzenou s preaxialni polydaktylii
levé nohy, flekéni kontrakturou v kolennim kloubu 80° a equinovarosni kontrakturou kloubu hlezenniho a dal3i gene-
tickou stigmatizaci (hypoplazie m. pectoralis I. sin. a mamily, hypoplazie 1. paprski rukou - 1. typ dle Blautha, vlevo
kratsi radius a mirna manus vara): E - ve 3 letech byl vybaven protézou se slozitéjsim kolennim kloubem. F - ve 4,5
letech 3. protéza - lizko je z polyuretanu, silikonovy navlek na pahyl umoznuje ¢aste¢ny néaslap na pahyl, kolenni
kloub ma zarazku v extenzi, chodidlo je ¢aste¢né elastické. Chlize s protézou je jista, mirné napada na LDK, zvladne
chiizi po schodech se stfidanim nohou.
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(napt. uvédomovat si, ze 70 % délky femuru roste z distalIni fyzy), zachovat dulezité rdstové ploténky
a uprednostnovat exartikulace v kloubu, které zajisti nosny pahyl koncetiny bez prer(stu. Pfi rozva-
ze 0 vysce amputace by méla vzdy vitézit snaha o zachranu kolenniho kloubu, byt s velmi kratkym
bércovym pahylem. Pii feseni vrozenych koncetinovych vad nebo rozsahlych traumat dolni konce-
tiny bychom méli zachovat a normalizovat proximalni ¢ast koncetiny (transpozice intaktni epifyzy —
napf. z amputované tibie na femur). U 25% détskych amputaci mizeme pozorovat distalni kostni
prerust projevujici se kostni prominenci na distalnim konci pahylu. Vznika apozici nové vytvérené
kosti (humerus, fibula). Popsany kostni prerist nevznika fyziologickym rdstem a tudiz ho nelze fesit
epifyzeodézou. Operacni vykon branici apozici spociva ve vlozeni trikortikalniho stépu z lopaty kosti
kycelni na distalni konec pahylu (30).

Exartikulace v kolennim kloubu u déti

Pri tomto typu exartikulace vznikd nosny amputacni pahyl s dlouhym ramenem péky pfi zachovani
vsech svalovych skupin (zachovana Svihova faze chiize, usnadnuje sezeni i vstavani a udrzeni rov-
novahy), kvalitni kozni kryt. Pahyl poskytuje dobré uchyceni objimky protézy. Pouziva se pahylové
IGzko zdvésného typu, které umoznuje volné ulozeni pahylu v pahylovém ldzku tak, aby nebyl
omezen dalsi vyvoj pahylu v dobé akcelerace rlistu. | u naslapnych pahyli je nutné odlehcit distalni
fyzu femuru a retenci protézy zajistit zavésnou bandazi. Détské kolenni klouby jsou konstruovany
jako klouby s volnym pohybem, kdy uzavér kolenniho kloubu v zatézi se provadi hypertenzi v tomto
kloubu (43).

Zakladnimi principy protetického resp. ortoprotetického vybaveni DK u déti je uplatnéni principu
¢asného a funkéniho protézovani s cilem zabrénit atrofii postizené koncetiny. Pfredevsim se jedna
o aplikaci jednoduchych protéz/ortoprotéz jiz v raném détstvi, které se v zavislosti na rozvoji
psychomotorického vyvoje déle technicky zdokonaluji. Velmi ddlezitym faktorem je pfizptsobeni
délky protézy a velikosti pahylového lGzka tak, aby nedochéazelo k omezovani rlistu amputacniho
pahylu. Nespravné postavena protéza nebo ortoprotéza vede k jejimu odmitani — atrofii svald
amputované koncetiny, kontrakturdm kloub, télesné asymetrii a fetézeni funk¢nich poruch (43).
Nezanedbatelnym hlediskem je u déti prlibézné antropometrické hodnoceni ristovych parametrd.
(29).

Stanoveni optimalni hmotnosti protézy (HK a DK) a jeji vliv na lokomoci v obdobi rdstu i u dospé-
lych je predmétem dalsiho vyzkumu (18).

Specifickym problémem je rozdilna ,compliance” protetické pomiicky vzhledem k véku ditéte.
U adolescentll se setkdvame s odmitadnim pomlcky (pfedevsim protéz hornich koncetin). Naopak
v predskolnim véku mGzeme pozorovat velmi rychlou adaptaci ditéte na protézu (3, 8).

Pfi aplikaci protéz u ditéte musime brat v Uvahu dynamické riistové zmény skeletu, které si vyza-
duji castéjsi upravy pahylového ldzka i vyménu komponent protézy. Soucasti spravné piipravy
pacienta k aplikaci protézy je dllezité posouzeni uzivatelského prostoru ditéte a jeho dennich akti-
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vit. Musime peclivé zhodnotit aktivity ditéte s ohledem na zajisténi bezpe¢ného pohybu pii hrani
a pfipadnych sportovnich ¢innostech (30).

Pfi rozvaze jaké protetické vybaveni ditéti aplikovat musime predpokladat vysoké razové zatizeni
komponent protézy. | z tohoto pohledu se na dité pfi hodnoceni predpokladané funkéni aktivity
divdme jako na vysoce vykonného uzivatele protézy, ktery vyzaduje odpovidajici protetické dily
protézy. | z téchto dlvodi se v détské protetice osvédcila moderni viskoelastickd vnitini pahylova
Izka zhotovena ze silikonu, polyuretanu nebo termoplastického elastomeru. Jejich hlavni vyhodou
je snizeni mechanického (tlakového a smykového) zatizeni pahylu a také zajisténi bezpecné retence
protézy na pahylu prostfednictvim modernich zplisobl zavéseni protézy s vyuzitim systému pod-
tlakového zavéseni nebo systému s mechanickym uzavérem.

Vhodny vék pro prvni aplikaci protetického vybaveni

Pohybovy a psychicky vyvoj ditéte neposuzujeme podle kalenddiniho véku. Dité je vzdy potieba
vysetfit a posuzovat piisné individudIné. Prvni aplikaci protetické pom(icky na horni i doIni konce-
tinu doporucujeme tehdy, pokud tomu odpovida fyzicky a psychicky vyvoj postizeného ditéte (8,
37). Pii samotné aplikaci protetického vybaveni rozlisujeme pomtcky uré¢ené k polohovani pahylu
a opore ditéte pfi lezeni k zajisténi symetrické opory o dolni a horni koncetiny.

KontinudIni neuromuskuldrni vyvoj ditéte a neuroplasticita mozku je v pfipadé normélniho psycho-
motorického vyvoje zarukou velmi rychlé adaptace malého jedince na protetické vybaveni.V pfipa-
dé amputace na dolni koncetiné aplikujeme protézu k vertikalizaci jiz od 1 roku ditéte s ohledem na
zminény individudlni neuromuskularni vyvoj jedince. (7, 42).

U déti s vrozenym defektem horni koncetiny je velmi dilezité zahajit aplikaci protetického vybaveni
v podobé pahylové objimky k zajisténi opory pfi lezeni, jakmile se za¢ne dité obracet na bficho. Pfi
pocatku vertikalizace do stoje aplikujeme prvni pasivni protézu ur¢enou k symetrické opore o horni
koncetiny pfi chdzi kolem nabytku apod. Protézy ovladané zevni silou tahové a myoelektrické indi-
kujeme pfi spInéni podminek normalniho psychomotorického vyvoje a spolupréce ditéte. Zakladni
podminkou pro zahdjeni protézovani horni koncetiny u déti je v€asnost aplikace. S vékem se zhor-
Suje adaptace na prvo-vybaveni protézou (8, 19). Pfi sportovnich a jinych spolecenskych aktivitadch
u starSich déti pristupujeme k pouziti adaptérli modifikujicich Uchop u pasivnich protéz (ichop
fiditek na kole, adaptér na trsatko ke kytare apod.).

Aplikace myoelektrickych protéz horni koncetiny u déti

Myoelektrické protézy patii mezi aktivni protézy vyuzivajici zevni silu, ktera je zajistovana elektricky
pohanénymi servomotorky. Samotné ovladani pohybu ruky nebo loketniho kloubu protézy je zajis-
téno elektrickymi impulzy, které jsou snimany pomoci elektrod umisténych v pahylovém IGzku pro-
tézy, v misté antagonistickych svalovych skupin pahylu popfipadé v jeho tésné blizkosti (v pfipadé
exartikulace v ramennim kloubu) (23, 37).
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Obr. 8A-D. Protetické vybaveni 3letého ditéte s transverzalnim terminalnim defektem v urovni zapésti LHK (A)
myoelektrickou protézou predlokti. B - 3leté dité vyuzivajici myoelektrickou protézu predlokti pfi jidle. C, D - vyuZiti
aktivni protézy pfi jizdé na kolobéZce a pfi golfu - 5 let.
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Obr. 8E. Prehled aplikovanych protéz u ditéte od 3 let véku. Prvni zleva myoelektrickd protéza ruky.

ZAVER

Ortopedickad protetika ma nezastupitelné misto ve viech etapach komplexni lé¢by déti s vadami
pohybového Ustroji v ramci interdisciplinarni spoluprace.

Obdobné jako operacni |é¢eni je konzervativni ortotické Ié¢eni od ranného véku zaméfeno na ovliv-
néni/usmérnéni abnormdlniho rlistu a vyvoje (patologicky tvar, sloZeni a funkce) koncetin a patere
s aplikaci poznatk( funkéni adaptace kosti v obdobi rlstu. Ortoticko-protetické léceni (ortézy,
korzety, ortoprotézy, protézy ¢i myoektrické protézy a jiné individualné zhotovené pomdcky)
a lécebna rehabilitace (reflexni metodiky v 1. roce Zivota, pozdéji Ié¢ebna télesna vychova, fyzikalni
terapie, nacvik sobéstacnosti a 1é¢ba praci ¢i hrou) od okamziku zjisténi télesné vady v soucinnosti
s moznostmi chirurgického lé¢eni jsou nadéji pro zlepseni zdravotni a socidlni situace déti s biome-
chanicky zdvaznymi genetickymi chorobami skeletu, vrozenymi koncetinovymi vadami a ziskanymi
vadami pohybového Ustroji.
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INFORMACE O SPOLECNOSTI PRO POJIVOVE TKANE CLS
J. E. PURKYNE (SPT)

Vazena pani kolegyné, vazeny pane kolego,

dovolujeme si Vas informovat o moznosti stat se ¢clenem Spole¢nosti pro pojivové tkané (SPT), kterd v roce
2004 navazala na plodnou desetiletou cinnost Spole¢nosti pro vyzkum a vyuziti pojivovych tkani vedenou
panem prof. MUDr. M. Adamem, DrSc. Poslanim SPT je podpora rozvoje vyzkumu pojivovych tkani, Sifeni novych
poznatkl tykajicich se vSestrannych analyz tkani z obecného pohledu, modernich klinickych pfistupl k diag-
nostice a lécbé. Dalsim poslanim SPT je usnadnéni stykd mezi jednotlivymi odborniky navézanim spoluprace
s rdznymi védeckymi, odbornymi, vyrobnimi a farmaceutickymi spole¢nostmi.

Védecké poznani aaplikace nejnovéjsich poznatkl v klinické praxi nabyly v poslednich letech nebyvalého
zrychleni, a to nejenom v zahranici, ale i u nas. Tato skute¢nost bezprostfedné souvisi s kvalitativnim rozvojem
poznani i v nebiologickych védach a v modernich inzenyrskych pristupech. Stale vice se prokazuje, ze vie se
vsim souvisi — neni néhodou, Ze nové poznatky a objevy vznikaji na rozhrani obor( a rliznych védnich disciplin.
Lidska spolec¢nost v poslednich desetiletich dosahla nové civiliza¢ni kvality - ve védé a v jejich aplikacich zcela
jisté, avSak v moralce a etice ne tak pfilis. Biomedicina je v soucasné dobé rozsahlou interdisciplinarni védou,
kterd bez kooperace s jinymi védnimi obory by byla odsouzena ke stagnaci. Proto cilem SPT je nejenom integro-
vat odborniky v biomediciné, ale i v technickych sférach.

Prioritni snahou SPT je presentovat odborné verejnosti a specialistdm v klinické praxi nejnovéjsi poznatky
v oblasti pojivovych tkani. SPT je i spolecenskou organizaci klinickych pracovnikd, védct, pedagogd, ktera si
klade za cil spolecensky sblizit nejenom pracovniky v aktivni sluzbé, ale i kolegyné a kolegy v diichodovém véku
a v neposledni fadé i studenty a mladé doktorandy z vysokych $kol, universit a akademickych ustav(.

SPT organizuje béhem kazdého roku alespor dvé odborna a spolecenska setkani, kde vedle odbornych piinosd
je kladen duraz také na spolecenské - pratelské diskuse vSech vas, ktefi nechtéji stagnovat a ktefi nechtéji
premyslet o novych poznatcich izolované a osamocené.

Pro uhrazeni nejzékladnéjsich nakladli na korespondenci se ¢leny spolec¢nosti, jejich informovanost a poradani
odbornych kolokvii, symposii a spole¢enskych odbornych setkani byl stanoven ro¢ni ¢lensky pFispévek pro
aktivni kolegyné a kolegy 200 K¢ a pro studenty a diichodce 100 Ké.

SPT vydava casopis Pohybové Ustroji — pokroky ve vyzkumu, diagnostice a terapii, do kterého se ivy muzete
aktivné zapojit odbornymi ¢lanky, vasimi zkusenostmi aslune¢nou pohodou. Pro soucasné odbératele
casopisu PU a dalsi zajemce doporucujeme pfrihlasit se na http://www.pojivo.cz/en/newsletter/,
zadat jméno a e-mailovou adresu, na kterou bude ¢asopis posilan. Na webové doméné SPT CLS JEP
http://www.pojivo.cz/cz/pohybove-ustroji/ naleznete ve formatu PDF vSechna jednotliva cisla a dvojcisla
casopisu (véetné Suplement) vydana od roku 1997 (bezplatny pfistup).

Mili kolegové, nestlijte opodal a pripojte se k ¢eské inteligenci - v oblasti pojivovych tkani, ke které i Vy zcela jisté
patfite. V nasi krasné ceské zemi je tieba, aby prameny poznani byly stale zivé a permanentné udrzované. Poslani
kazdého z nas neni nahodné. Jsme velice zavazani nasim predkdm, ktefi rozvijeli kvalitu odbornosti v nasi zemi.
Nepfipustme Utlum védy u nas. Nenechme se zmanipulovat programovanou lhostejnosti, vyrGstajici z neodbor-
nosti, zavisti a z patologického prosazovani ekonomicko-mocenskych zajma.

Tésime se na Vas a na Vase zkusenosti — pfijdte mezi nas!

Za vybor spolecnosti:

Prof. MUDr. lvo Mafik, CSc. - predseda

Prof. MUDYr. Josef Hyanek, DrSc. - cestny predseda
Prof. Ing. Miroslav Petrtyl, DrSc. - mistopfedseda
RNDr. Martin Braun, PhD - védecky sekretar

Ing. Jana Zelenkova - pokladnik
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| PRIHLASKA
rfadného c¢lena
Spolec¢nosti pro pojivové tkané CLS JEP

| THHIIETH o a0 o o gln oo o o o o NG A TMENGCINE . & T .
i A s R . W, W
| Datum narozeni ..................... Rodnécislo ...........................
| Adresa pracoviSte ... .. ... ...
I - PSC D:D ED
Telefon .............................. LED< oo o0000000000000000 RN o o o oo o

Prihlasuji se za fadného ¢lena Spole¢nosti pro pojivové tkané CLS JEP
(odborna spolecnost 1200) a souhlasim s poslanim a cili Ceské 1ékafské
| spolecnosti J. E. Purkyné.

| Stanovisko organizacni slozky:

| Prijatdne ..................... Podpis ...

Ptihlasku do spolec¢nosti doructe na adresu:
Spolec¢nost pro pojivové tkané CLS JEP, Olsanska 7,
130 00 Praha 3, CR, tel./fax: 222 582 214, e-mail: ambul_centrum@volny.cz

| Informace uvedené na tomto formuldfi jsou pfisné divérné a nebudou poskytnuty zZidné dalsi osobé ani organizaci.
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INFORMATION ABOUT SOCIETY FOR CONNECTIVE TISSUES
CMA J. E. PURKYNE (SCT)

Dear Sir/Madam, dear Colleagues,

We have great pleasure to inform you about the possibility of joining the Society for Connective Tissues (SCT)
that was established in 2004 in order to continue the ten-year fruitful activities of the Society for Research and
Use of Connective Tissue headed by Professor M. Adam, MD, DSc. The activities of the SCT are aimed at support-
ing the research development in the field of connective tissues, the dissemination of knowledge related to the
all-purpose analyses of the tissues in general, and the application of the up-to-date approaches to the diagnos-
tics and clinical practice. Further, the SCT is determined to facilitate contacts between the respective specialists
by means of collaboration with various research, professional, production and pharmaceutical companies.

In the last few years, the scientific knowledge and the application of the latest findings in the clinical practice
have accelerated on an unprecedented scale, not only abroad, but also in this country. This fact is closely con-
nected with the qualitative development of the knowledge in the non-biological sciences and in the up-to-date
engineering approaches. The fact that all things are mutually connected is becoming more and more evident. It
is fairly obvious that the new knowledge and discoveries arise on the dividing line between the different fields
and disciplines of science. In the last few decades, the human society has reached the new qualities of civiliza-
tion. This applies, in particular, for the disciplines of science and their applications; however, this statement can
hardly be used with reference to the moral and ethical aspects of the human lives. At present, the biomedical
science is a wide-ranging interdisciplinary science which, in case of lack of cooperation with other scientific disci-
plines, would be condemned to stagnation. That is the reason why the SCT is aimed at integrating the specialists
both within the biomedical science and within the engineering fields.

The priority objective of the SCT is to present the professional public and specialists involved in the clinical
practice with the latest knowledge in the field of connective tissues. The SCT is also a civic society whose aim
is to bring people close together by joining members of the clinical staff, researchers and teachers including
the retired ex-colleagues and, last but not least, the undergraduates and PhD students from universities and
academic establishments.

The SCT is planning to organize at least two professional and social meetings each year. Beside the professional
contribution of these meetings, emphasis will be laid on social activities — informal discussions of all those who
do not want to stagnate and who do not want to acquire the new knowledge in solitary confinement.

The annual membership fee is 200 Czech crowns for full workers, and 100 Czech crowns for students and
pensioners. This membership fee shall be used to cover the basic costs on correspondence with the members
of the Society in order to inform them about organizing colloquiums, symposiums and social meetings.

The SCT is also engaged in publishing of the interdisciplinary journal entitled Locomotor System — Advances
in Research, Diagnostics and Therapy. You are invited to contribute to the journal writing professional articles,
exchanging experience or, simply sharing your opinions. You can find the volumes of Locomotor System jour-
nal at http://www.pojivo.cz/cz/pohybove-ustroji/ since 1997 (free of charge). Since 2013 only electronic
edition of the journal is available. That is why we recommend to all subscribers and those interested
apply at http://www.pojivo.cz/en/newsletter, enter personal data, titles and e-mail address where the
journal will be mailed

Dear Colleagues, do not stand aside (suffering from terrible lack of time) and join the professional people
in the field of connective tissues to whom you undoubtedly belong. In this beautiful country, the sources
of knowledge should be kept alive and maintained permanently. Our role in this process is not accidental.
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We are much obliged to our ancestors who had developed the qualities of proficiency in this country.
Do not allow the decline of science. Do not let the programmed indifference arising from lack of profes-
sionalism, enviousness, and pathological promotion of economic and power interests manipulate us.

We are looking forward to meeting you. We will be pleased if you join us and share your experience with us.

On behalf of the committee of the Society for connective tissues:

Professor lvo Marik, MD, PhD - chirman

Professor Josef Hyanek, MD, DSc - honorary chairman
Professor Miroslav Petrtyl, MSc, DSc - vice-chairman
Braun Martin, Dr, PhD - research secretary

Zelenkova Jana, Eng - treasurer

centrum technické ortopedie
VYROBA, SERVIS A PRODEJ ORTOPEDICKO-PROTETICKYCH POMUCEK

- protézy dolnich a hornich koncetin Provozni doba

- koncetinové a trupové ortézy Po: 7.00 - 15.00
- mékké bandaze Ut: 7.00 - 15.00
- ortopedicka a dia obuv St: 7.00 - 16.00
- ortopedické vlozky Ct: 7.00 - 15.00
- ortopedické Upravy obuvi Pa: 7.00 - 14.00

CENTRUM TECHNICKE ORTOPEDIE s.r.o.
Riegrova 3, 370 01 Ceské Budéjovice
tel: 387311727 - 8, fax: 387311729, e-mail:cto@technickaortopedie.cz
www.technickaortopedie.cz
smiuvni partner zdravotnich pojistoven
V misté odborna ortopedicka a ortopedicko-proteticka ordinace
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SMERNICE AUTORUM | INSTRUCTIONS FOR AUTHORS

TEMATIKA PRISPEVKU

K uverejnéni v casopise Pohybové Ustroji se prijimaji rukopisy praci z oblasti pohybového ustroji
¢lovéka, které se tykaji predevsim funkce, fyziologického i patologického stavu kosterniho a sval-
ového systému na viech urovnich poznani, diagnostickych metod, ortopedickych a traumato-
logickych problém(, pfislusné rehabilitace a Ié¢ebné i preventivni péce. Predmétem zdjmu jsou
tymové prace z oboru détské ortopedie a osteologie, dale problémy z oboru biomechaniky, pato-
biomechaniky a bioreologie, biochemie a genetiky. Casopis ma zajem publikovat ¢lanky kvalitni,
vysoké odborné urovné, které prinaseji néco nového, jsou zajimavé z hlediska aplikaci a nebyly
doposud nikde uvefejnény s vyjimkou publikace ve zkracené formé.

Redakce pfijima plvodni prace a kazuistiky, souborné clanky, které informuji o soucasném stavu
v pfislusnych oblastech souvisejicich s pohybovym ustrojim a abstrakty pfispévk( z narodnich
a mezinarodnich konferenci, vénovanych hlavné pohybovému ustroji. PGvodni prace a kazuistiky
doporucuje publikovat v anglickém jazyce. Rukopisy jsou posuzovéany 2-3 oponenty redakéni rady.
Redakéni rada si vyhrazuje pravo provadét recenze a drobné Upravy, pfipadné zkraceni rukopisu. Je
velmi zadouci, aby autor reagoval na pfipadné pfipominky.

Nevyzadané rukopisy ani pfilohy se nevraceji. Redakce si pred uverejnénim praci vyhrazuje rovnéz
pravo na uréeni poradi umisténi v ¢asopise i jazykovou korekturu.

Prispévky, uvefejiované v Casopise, jsou excerpovéany v periodickych pfehledech EMBASE/
Excerpta Medica, vydavanych nakladatelstvim Elsevier a Bibliographia medica Cechoslovaca.
Pri vybéru prispévkd k uverejnéni davame prednost rukopisim, zpracovanym podle jednot-
nych pozadavkl pro rukopisy, zasilané do biomechanickych ¢asopist — Uniform Requirements
Submitted to Biomedical Journals (Vancouver Declaration, Br. Med. J., 1988, 296, pp. 401-405)..

UPRAVA RUKOPISU

Rukopis se pise v textovém editoru Word ve formatech doc, docx nebo rtf. Na titulni strané uvedte
nazev ¢lanku, pod nim jméno autora, pfipadné autord, Ufedni nazev jejich pracovisté a kone¢né
adresu prvniho autora. U ceskych rukopist uvadéjte nazev ¢lanku a pracovisté také v anglictiné.

Na dalsi strané uvedte stru¢ny souhrn (do 150 slov), ktery mé informovat o cilech, metodach,
vysledcich a zévérech prace, doplnény prekladem do angli¢tiny. Za nim pfipojte nejvyse Sest
klicovych slov v cestiné resp. anglictiné.

Vlastni text je u pavodnich praci obvykle rozdélen na Gvod, materidl a metodiku, vysledky, dis-
kusi, zavér a pfipadné podékovani. Souborné referaty, diskuse, zpravy z konferenci apod. jsou bez
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souhrnu a jejich ¢lenéni je dano charakterem sdéleni. Pred zacétky jednotlivych odstavcl nevk-
lddejte Zddné mezery ani tabelatory, odstavce by mély mit alespon Ctyfi radky.

TABULKY A OBRAZKY

Tabulky a obrazky dopInéné legendou vkladejte do dokumentu na zvldstnim listé s pfislusnym
oznacenim nahofe, pfip. jako samostatny soubor. Vyobrazeni se ¢isluji v poradi, v jakém jdou za
sebou v textu. V dokumentu oznacte jejich predpokladané umisténi v textu. U ¢eskych rukopisli
uvadéjte texty k obrazkim ivangli¢tiné. Obrazky by mély mit rozliseni 150 dpi u perokreseb
(schémata a grafy 600 dpi) a ulozené jako typ TIFF File (*.tif) nebo JPEG Bitmap File (*.jpg) tabulky
a grafy ulozené ve formatech Microsoft Excel (*.xIs) nebo jako vektorové obrazky ve formatech
(*.eps, *.cdr).

Pojmenovani soubori

Néazev souboru by nemél obsahovat znaky s diakritikou a znaky:,” . .. ;" V" ,2" Pro lepsi nasled-
nou orientaci v zdplavé soubortd je vhodné v ndzvu souboru uvadét verzi, jméno autora (bez
diakritiky) a nazev €lanku (bez diakritiky).

LITERATURA

Seznam odkazll na literaturu se pfipoji v abecednim pofadi na konci textu. Odvolani na literaturu
uvadéjte ve vlastnim textu prislusnymi cisly v kulatych zévorkach. V seznamu citované literatury
uvadéjte udaje o knihach v poradi: pfijmeni a inicidly prvnich tii autorud s pfipadnym dodatkem et
al’, ndzev knihy, pofadi vydani, misto vydani, nakladatel, rok vydani, pocet stran:

Frost HM. The Laws of Bone Structure. 4 ed. Springfield: C.C.Thomas, 1964, 167 s.

Citace z CasopisU uvadéjte timto zplsobem: piijmeni a inicidly prvnich tfi autor(i (u vice autor
vloZte za jménem tretiho autora et al.), ndzev ¢lanku, nazev ¢asopisu nebo jeho uznavand zkratka,
ro¢nik, rok vydani, ¢islo, strany: Sobotka Z, Mafik I. Remodelation and Regeneration of Bone Tissue
at some Bone Dysplasias. Pohybové ustroji, 2, 1995, ¢. 1:15-24. Prispévky ve sbornicich (v knize)
se uvadi v poradi: pfijmeni a inicidly prvnich tii autor(i, nazev ¢lanku, editor, ndzev sborniku, dil,
misto, nakladatelstvi a rok vydani, strany ve sborniku (knize): Mafrik I, Kuklik M, BrGzek J. Evaluation
of growth and development in bone dysplasias. In: Hajnis K. ed. Growth and Ontogenetic
Development in Man. Prague: Charles University, 1986, s. 391-403.
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KOREKTURY

Redakce povazuje dodany rukopis za konec¢né znéni prace. Vétsi zmény pfi korekturach nejsou
piipustné. Prosime, aby autofi peclivé zkontrolovali text, tabulky a legendy k obrazkim. Pro zkra-
ceni publikac¢ni Ih{ity je mozno pfipojit prohlaseni, ze autor netrva na autorské korekture. V ramci
¢asovych moznosti je snahou redakce viechny pfispévky zaslat autordm zpét k odsouhlaseni
konecné Upravy praci. Prosime o co nejrychlejsi zpétnou vazbu redakci ¢asopisu.

ADRESA PRO ZASILANI PRISPEVKU

Rukopisy zasilejte na adresu:

Prof. MUDr. Ivo Mafik, CSc.
Ambulantni centrum pro vady pohybového aparatu s.r.o., OlSanskda 7, 130 00 Praha 3
Tel.: (+420) 222 582 214, e-mail: ambul_centrum@volny.cz
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SUBJECT MATTER OF CONTRIBUTIONS

The journal Locomotor System will publish the papers from the field of locomotor apparatus of
man which are above all concerned with the function, physiological and pathological state of the
skeletal and muscular system on all levels of knowledge, diagnostic methods, orthopaedic and
traumatologic problems, rehabilitation as well as the medical treatment and preventive care of
skeletal diseases. The objects of interest are interdisciplinary papers on paediatric orthopaedics
and osteology, further object of interest are problems of biomechanics, pathobiomechanics and
biorheology, biochemistry and genetics. The journal will accept the original papers of high profes-
sional level which were not published elsewhere with exception of those which appeared in an
abbreviated form.

The editorial board will also accept the review articles, case reports and abstracts of contribu-
tions presented at national and international meetings devoted largely to locomotor system. The
papers published in the journal are excerpted in EMBASE / Excerpta Medica and Bibliographia
medica Cechoslovaca.

MANUSCRIPT REQUIREMENTS

Manuscripts should be submitted in text editor Microsoft Word in format *.doc, docx or *.rtf. While
no maximum length of contributions is prescribed, the authors are encouraged to write concisely.
The first page of paper should be headed by the title followed by the name(s) of author(s) and his/
her (their) affiliations. Furthermore, the address of the corresponding author should be indicated
to receive correspondence and proofs for correction. Papers are reviewed by two (and/or three)
reviewers.

The second page should contain a short Abstract(up to 150 words) followed by the key words (no
more than 6). The proper text of original paper is laid out into introduction, material and methods,
results, discussion and if need be acknowledgement. The reviews, discussions and news from
conferences are without summaries and their lay-out depends on the character of communica-
tion. The paragraphs should not begin with any spaces from the left margin nor tabs and should
contain at least four rows.

ILLUSTRATIONS AND TABLES

Authors should supply illustrations and tables on separate sheets in the document. They should
be numbered in the same order as is their desired location in the text. The figures should include
the relevant details. Pictures should have resolution min. 150 dpi, drawings and graphs in bitmap
resolution 600 dpi. They should be saved as tif or jpg format, tables and graphs in Microsoft Excel
or as vector graphics in formats *.eps or *.cdr. Figure legends should be provided for all illustra-
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tions on a separate page and grouped in numerical order of appearance. On the back of figures,
their number and name of the author should be indicated.

REFERENCES

References must be presented in a numerical style. They should be quoted in the text in paren-
theses, i.e. (1), (2), (3, 4), etc. and grouped at the end of the paper in alphabetical order. The ref-
erences of books should contain the names and initials of the first three authors, with eventual
supplement et al} title of book, number of edition, place of publishing, name of publisher, year
of appearance and number of pages, for instance: Frost HM. The Laws of Bone Structure. 4. ed.
Springfield: C.C.Thomas, 1964, 167 p.

The references of papers published in journals should be arranged as follows: the names and ini-
tials of the first three authors (eventually after the name of the third author introduce et al.), title of
the paper, journal name or its abbreviation, year, volume, number and page numbers, for instance:
Sobotka Z, Matik I. Remodelation and Regeneration of Bone Tissue at Some Bone Dysplasias.
Locomotor System 1995: 2, No.1:15-24.

The references of papers published in special volumes (in a book) should be arranged in the fol-
lowing order: names and initials of the first three authors, title of paper, editor(s), title of special
volume (a book), place of publication, publisher, year of publication, first and last page numbers,
for instance: Mafik I, Kuklik M, Brdzek J. Evaluation of growth and development in bone dysplasias.

In: Hajni$ K. ed. Growth and Ontogenetic Development in Man. Prague: Charles University,
1986:391-403.

Manuscripts and contributions should be sent to the Editor-in-chief:

Professor Ilvo Marik, M.D., Ph.D.

Ambulant Centre for Defects of Locomotor Apparatus
Olsanska 7

130 00 Prague 3

Czech Republic

Phone: (+420) 222 582 214

e-mail: ambul_centrum@volny.cz
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poskytovatelum
zdravotnich sluzeb

obchodni pravo - zalozeni spolecnosti, transformace
soukrome ordinace na spolecnost, registrace
poskytovatele zdravotnich sluzeb,

konzultace v oblasti medicinskeho prava — Skoleni
personalu ve vecech vedeni a nakladani se
zdravotnickou dokumentaci, informovany souhlas
pacienta,

smluvni agenda — najemni smlouvy, kupni a uvérove
smlouvy, smlouvy o sluzbach,

smlouvy se zdravotnimi pojistovnami — Uprava
smluvnich dokumentu, korekce plateb,

otazky nahrady Skody na zdravi a z titulu zasahu do
osobnostnich prav — konzultace vznesenych naroku,
jednani s pacienty, zastupovani v soudnim fizeni,

a vSechny dalsi otazky, s nimiz se poskytovatelé

zdravotnich sluzeb v praxi setkavaji

Jan Kucera, advokatnf kancelar s.r.o.
Rimska 104/14, 120 00 Praha 2 - Vinohrady

et JAN KUCERA | ADVOKAT



PRt
PROTEOR

Lékaiska péce v oborech ortopedie a ortopedicka protetika
Zdravotni péce v ortotice a protetice

Konsilia pro zdravotnicka zafizeni

Vyjezdova pracovisté v kraji

em————— -

Zakazkova ¢innost pro zdravotnicka zafizeni

Smluvni partner vSech zdravotnich pojiStoven

Skolioticka poradna pro 1é€bu skoliéz patefe mladistvych

Specializované centrum pro aplika

PROTEOR CZ s. r. 0. — nestatni zdravotnické zafizeni
Ostrava | U Parku 2/2720 | 702 00 Ostrava | tel.: 596 139 259, 596 139 297
Provozovna Olomouc | Mo$nerova 7/1184 | 779 00 Olomouc | tel.: 585 414 776, 585 414 823

Provozni doba: Po, St, Ct: 7.30-15.00 | Ut: 7.30-17.00 | Pa: 7.30-12.30
Loc: 49°51°0.177”N, 18°17°4.035”E | ostrava@proteorcz.cz | olomouc@proteorcz.cz | www.proteorcz.cz



Vyrobce individualnich
ortopedicko-protetickych pomucek

zajistuje:

- Lékarské vySetfeni pacienta a predpis pomucky

- Zhotoveni vsech individualnich ortopedickych pomucek (protézy HK
a DK, koncetinové a trupové ortézy, mékké bandaze, ortopedickou obuv,
ortopedické vlozky apod.

provozni doba:
po 7.30-17.00; Gt-¢t 7.30-16.00; pa 7.30-15.00

Ortopedicka Protetika Praha s.r.o., Kloknerova 1/1245, 148 00 Praha 4
tel.: 733 116 622, tel.: 272 932 241

e-mail: ortopedickaprotetika.praha@seznam.cz, www.protetikapraha.cz
Metro C stanice Chodov, dile autobus ¢. 135 stanice Dédinova - budova MEDICENTRUM

Partner vSech zdravotnich pojistoven v CR



