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Wrodzona tamliwos¢ kosci (Osteogenesis Imperfecta O.1.) nalezy do rzadkich schorzen tkanki fgcznej
uwarunkowanych genetycznie, spowodowanych réznymi mutacjami kolagenu. Wynika stad duza
réoznorodnos$¢ w nasileniu objawdw fenotypowych choroby. O.l. cechuje wystepowanie: znacznej
tamliwosci kosci, nadmiernej rozciggliwosci wiezadet, uogdlnionej dystonii miesniowej, deformacji
kregostupa i klatki piersiowej, wtdrnej osteoporozy, zaburzen rozwoju zebiny (tzw. dentinogenesis
imperfecta), niebieskiego zabarwienia biatkéwek oka oraz niekiedy utraty stuchu w wieku dojrzatym.
Przyczyny choroby Przyczyng choroby jest defekt kolagenu typu I, ktéry jest gtdwnym sktadnikiem
tkanki tgcznej skory, kosci, Sciegien i scian naczyn krwionosnych. Zanim kolagen przyjmie swoja
ostateczng forme przechodzi wiele stadidw przemian posrednich. W jednym z etapdw powstaje
tropokolagen sktadajacy sie z trzech taricuchéw polipeptydowych splecionych ze sobg w jeden
warkocz oraz dodatkowo potaczonych miedzy sobg. Dwa z nich zwane tancuchami alfa 1, sg
identycznej budowy, natomiast trzeci alfa 2 rézni sie sktadem aminokwasow. Kazdy z tych taricuchéw
zawiera ok. 1000 aminokwasow i tworzy lewostronng spirale, natomiast wszystkie trzy taricuchy alfa
zwiniete sg w prawoskretng tzw. superspirale. Zaburzenia jakiegokolwiek etapu dotyczacego budowy
kolagenu lub funkcji genu prowadzg w ostatecznosci do nieprawidtowej struktury i funkcjonowania
uktadu kosto-wiezadtowego. Choroba moze by¢ przekazywana z pokolenia na pokolenie przez
rodzicéw, kiedy to jeden z cztonkéw rodziny jest nosicielem genu O.l. (dziedziczenie autosomalne
dominujgce), lub kiedy oboje rodzice sg nosicielami nieprawidtowego genu (dziedziczenie
autosomalne recesywne), lub w wyniku przypadkowej mutacji. Czestotliwos¢, z jakg choroba
wystepuje waha sie w granicach od 1:10000 - 1:30000 w zaleznosci od Zrédfa informacyjnego. Podziat
choroby Obecnie obowigzujagcym podziatem, systematyzujgcym poszczegdlne odmiany choroby jest
klasyfikacja Sillence'a, ktéra na podstawie kryteriow uwzgledniajgcych obraz kliniczny choroby,
zmiany radiologiczne ukfadu kostnego, wyniki badan biochemicznych i genetycznych, dzieli
pacjentéw na cztery typy. PODZIAt WRODZONEJ tAMLIWOSCI KOSCI wg SILLENCE'A Typy choroby
Objawy choroby TYP | Niewielka liczba ztaman ok. 10-15.Prawidtowa wysoko$¢ ciata lub nieznacznie
zmniejszona. Matego stopnia znieksztatcenie kregostupa, konczyn gérnych i dolnych lub brak
deformac;ji. Niebieskie twardowki oka. Brak defektéw szkliwa zebow lub dentinogenesis imperfecta.
Petna wydolnos¢ chodu i samoobstugi. TYP Il Bardzo duza liczba ztaman kosci trudna do okreslenia.
Bardzo znaczne deformacje kosci konczyn i kregostupa. Zaburzona mineralizacja i deformacja gtowy.
Sptaszczenie kregéw. Zgon w okresie okotoporodowym lub niemowlecym. TYP Ill Ztamania kosci juz w
okresie prenatalnym. Istniejgce od urodzenia i postepujgce deformacje kosci. Bardzo duza liczba
ztaman kosci 50-100 i wiece]. Boczne skrzywienie kregostupa Il / Ill. Bardzo mata wysoko$¢ ciata.
Dentinogenesis imperfecta. Niemoznos$¢ chodzenia, pozycja zyciowa lezaca lub siedzgca na wozku,
konieczna pomoc w czynnosciach zyciowych. TYP IV Liczba ztaman kosci ok. 20-40.Stopienrt deformacji
kosci od form fagodnych do $redniociezkich. Prawidtowe zabarwienie twardéwek. Zeby prawidtowe
lub dentinogenesis imperfecta. Niezaleznos¢ funkcjonalna ograniczona w réznym stopniu. Objawy
choroby wystepujg z réznym nasileniem tworzac formy choroby bardzo tagodne oraz takie, ktére
powodujg Smieré. Na ogdt pacjenci z wrodzong tamliwoscig kosci sg drobnej budowy ciata, jednak
wspotistniejgce deformacje konczyn i tutowia oraz nieréwnomierne rozmieszczenie tkanek miekkich
powoduje zaburzenia zaréwno symetrii ciata jak i proporcji budowy ciata. Ze wzgledu na boczne
skrzywienie kregostupa, zwiekszong kifoze odcinka piersiowego, deformacje klatki piersiowej i
konczyn dolnych wysokos¢ ciata jest przewaznie zmniejszona, a w skrajnych przypadkach wystepuje
kartowatos¢. Koriczyny gérne mogg byc krétkie a kos$é ramienna lub kosci przedramienia zagiete



katowo. Znieksztatcone i skrécone koriczyny nie spetniajg wéwczas swoich funkcji podporowych,
chwytnych oraz znacznie ograniczajg mozliwosci postugiwania sie nimi w wykonywaniu czynnosci
dnia codziennego. W lzejszych przypadkach choroby, bez widocznych deformacji, dopiero
doswiadczony lekarz klinicysta jest w stanie powigza¢ symptomy choroby z prawidtowym
rozpoznaniem. Rozwdéj umystowy przebiega prawidtowo a wielokrotnie inteligencja w tej grupie
dzieci przewyzsza norme. Problemy rodzicow i pacjentéw z O. |. w usprawnianiu Bezczynnosc
rodzicdw w oczekiwaniu na lepszy stan dziecka powoduje utrwalanie sie zmian w tkankach miekkich.
Opdzniony zostaje rozwdj ruchowy dziecka a w konsekwencji osigganie przez niego kolejnych etapow
duzej motoryki, tj. umiejetnosci samodzielnego siadu i siedzenia z pewng stabilizacjg gtowy i obreczy
barkowej, stania z uwolnieniem konczyn gérnych oraz funkcjonalnego chodu. Z naszych obserwacji
wynika, ze powyzej 15 miesigca zycia nie chodzi okoto 53% dzieci z wrodzong tamliwoscig kosci.
Opdznienie w osiggnieciu tych funkcji wptywa z kolei na ograniczenie mozliwosci poznawczych
dziecka oraz tzw. socjalizacje do zycia w grupie réwiesnikéw. Na taki stan ma niewatpliwie wptyw
okres wystgpienia pierwszego ztamania. Z danych chorobowych wynika, ze do 12 miesigca zycia
pierwsze ztamanie miato miejsce u ok. 52% chorych dzieci, z tego w ok. 29% w czasie porodu dziecka.
Niestety, nawet najdelikatniej prowadzone ¢wiczenia nie uchronig nas od ztaman kosci. Ztamania
moga wystapié zardwno podczas ¢wiczen, jak rowniez podczas wiasnej aktywnosci ruchowej dziecka,
czy prowadzonych zabiegdw pielegnacyjnych. Wielokrotnie ztamania kosci sg nieadekwatne do sity,
ktdra to ztamanie wywotuje, tzn. ztamanie moze wystgpié zaréwno podczas snu dziecka, podczas
przeciggania sie, jak rowniez korficzyna moze sie nie ztamac pomimo znacznego nacisku osiowego w
czasie ¢wiczen. Niezwykle wazne jest odpowiednie postepowanie po takim ztamaniu, polegajgce na
zastosowaniu unieruchomienia w lekkim gipsie lub wykonanie stabilizacji operacyjnie przez
doswiadczonego chirurga ortopede w wysoko specjalistycznych szpitalach. U dzieci tych stosuje sie
miedzy innymi wewnatrzszpikowe teleskopowe gwozdziowanie lub stabilizacje za pomocg pretow
Kuntchera. Metody te niepozbawione s3 ryzyka, pozwalajg jednak na utrzymanie prawidtowej osi
konczyn, przeciwdziatajg deformacjom, umozliwiajg pionizacje dziecka, oraz poprawiaja mineralizacje
kosci wynikajaca z osiowego obcigzenia koriczyn. Z badan ankietowych wynika, ze najczesciej
ztamaniu ulegajg koriczyny dolne u ok. 61 % przypadkdw, koriczyny gdrne i dolne u ok. 23% chorych
oraz konfczyny gérne u ok. 8% dzieci. Pozostate ztamania dotyczg przewaznie zeber, obojczykdw,
kregostupa czy palcow rak i ndg. Wieloletnie obserwacje pacjentow z O.l. potwierdzity opinie, ze wraz
z uptywem lat wystepuje spadek czestosci ztaman. Przyczyna tego zjawiska nie jest doktadnie znana.
Z obserwacji wynika, ze w okresie rozwojowym do 20 ztaman ma ok. 70% dzieci, pomiedzy 21-40
ztaman ok. 21% dzieci oraz powyzej 50 ztamarn ma ok. 9% chorych. Tak znaczaca liczba ztaman
wptywa niewatpliwie na mozliwosci funkcjonalne tych dzieci. W zwigzku z tym nie chodzi
samodzielnie ok. 26% dzieci, chodzi stabo z pomocg innych oséb lub chodzi z pomoca sprzetu
ortopedycznego na bardzo matych dystansach ok. 31 % chorych i tylko 43% dzieci chodzi
samodzielnie i sprawnie pokonujac dtuzsze odlegtosci. W tej grupie przewazajg pacjenci z typem llI
choroby, chorzy, u ktérych stwierdzono réznego rodzaju powiktania zrostu kosci lub postepujaca
osteoporoze oraz tacy, ktérzy mieli wielokrotne ztamania w tym samym miejscu. Swoje funkcje
ruchowe ok. 44% chorych wspomaga stosujgc rédznego rodzaju sprzet ortopedyczno-rehabilitacyjny.
Najczesciej jest to wbzek inwalidzki, kule tokciowe, balonik, tuski stabilizujgce lub gorsety.
Wielokrotne ztamania, towarzyszacy temu bdl oraz powtarzajgce sie w zwigzku z tym okresy
unieruchomienia kosci, jak rdwniez ograniczona aktywnos$¢é ruchowa, wptywajg niekorzystnie na
uktad kostny powodujac ostabienie sity miesniowej oraz osteoporoze kosci z nieczynnosci. Taki stan
powoduje kolejne ztamania i pacjent wpada w tzw. btedne koto: ztamanie - unieruchomienie -



osteoporoza - ztamanie. W tym czasie pojawiajg sie rowniez deformacje kostne bedgce wynikiem:
przyjmowania niekorzystnych, czesto przymusowych pozycji przez dziecko, niekorzystnie dziatajacych
sit zewnetrznych (sity ciezkosci), lub nieodpowiednio dostosowanego zaopatrzenia ortopedycznego
(za duze siedziska w wdzkach, czy brak mozliwosci dotykania przez dziecko stopami do podndzka).
Poza tym pojawiajace sie liczne deformacje bardzo czesto utrudniajg, badz wrecz uniemozliwiajg
podjecie przez dziecko samodzielnego stania czy chodzenia. Powoduje to powolne uzaleznienie sie
chorego dziecka od pomocy innych osdb oraz skazanie dziecka na zycie w inwalidztwie. Wrodzona
tamliwosc¢ kosci stanowi heterogenng grupa dziedzicznych zaburzen budowy matrycy kostnej.
Nieprawidtowosci w syntezie lub strukturze | typu kolagenu manifestujg sie klinicznie nawracajgcymi
ztamaniami, a wtdérne deformacje kostne stajg sie przyczyng znacznego niedoboru wzrostu i trwatego
kalectwa. Pomimo postepu w zakresie wyjasniania podstaw biochemicznych i genetycznych defektu
matrycy kostnej nie istnieje dotychczas skuteczne leczenie w przypadkach wrodzonej tamliwosci
kosci. Postepowanie polega na operacyjnych korekcjach deformacji oraz leczeniu usprawniajagcym.
Szanse leczenia farmakologicznego stworzyty leki z grupy bisfosfoniandw, bedacych inhibitorami
resorbcji kostnej, co w przypadku zwiekszonego obrotu kostnego i zmniejszonego formowania kosci
w przebiegu wrodzonej famliwosci kosci stwarza szanse zwiekszenia masy kostnej. Bisfosfoniany sg
syntetycznymi zwigzkami, analogicznymi do wystepujgcych w ptynach ustrojowych pirofosforanéw
bedacych naturalnymi inhibitorami resorbcji kostnej. Doniesienia w pismiennictwie odnosnie
stosowania bisfosfonianéw u dzieci: U dzieci z wrodzong famliwoscia kosci dobry efekt przyrostu
gestosci kosci; U pacjentdéw z idiopatyczna osteoporozg mtodziericzg uzyskano wzrost zawartosci
mineratu w kosci (BMC); U dzieci z MPDZ uzyskano wzrost mineralizacji kosci, zmniejszenie kalciurii i
zmniejszenie czestosci ztaman; U dzieci z mtodzienczym zapaleniem stawdw uzyskano wzrost gestosci
mineralnej kosci; U dzieci z biataczka uzyskano zmniejszenie hiperkalciurii; U dzieci z myositis
ossificans i dermatomyositis uzyskano poprawe funkcjonalna. W Polsce bisfosfoniany (Aredia)
znalazty sie w zakresie lekdw do przepisywania na recepty po wniesieniu opfaty ryczattowej, chorym
w leczeniu przerzutéw osteolitcznych w chorobach nowotworowych. Celem zastosowania
Pamidronianu u dzieci z wrodzong tamliwoscig kosci jest wzmocnienie kosci, poprawa sprawnosci
ruchowej, zmniejszenie czestosci ztaman, ztagodzenie bélu. Dzieci otrzymujg Pamidronian (Aredia) w
dawce 1mg/kg/dobe we wlewie dozylnym przez 3 kolejne dni, co 4 miesigce. Podawanie
Pamidronianu nie jest samodzielng procedurg lecznicza, lecz musi by¢ uzupetniane poprzez
kontynuacje ¢wiczen rehabilitacyjno-usprawniajgcych, oraz ewentualne zabiegi chirurgiczne
korygujace deformacje.



