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:: Ατελής οστεογένεση 

Αξηζκόο Orphanet: 666 

ΠΕΡIΛΗΨΗ 

H αηειήο νζηενγέλεζε (ΟΙ) πεξηιακβάλεη κία εηεξνγελή νκάδα γελεηηθώλ δηαηαξαρώλ πνπ 

ραξαθηεξίδνληαη από απμεκέλε επζξαπζηόηεηα ησλ νζηώλ, κεησκέλε νζηηθή κάδα θαη ηελ 

πξνδηάζεζε ζε θαηάγκαηα ησλ νζηώλ κε πνηθίιε ζνβαξόηεηα. Ο επηπνιαζκόο εθηηκάηαη κεηαμύ 

1/10.000  θαη 1/20.000. Η ειηθία θαηά ηε δηάγλσζε εμαξηάηαη από ηε ζνβαξόηεηα ηεο λόζνπ. 

Έρνπλ εληνπηζηεί πέληε θιηληθά δηαθξηηνί ηύπνη OI. Τν θνηλό θιηληθό ραξαθηεξηζηηθό όισλ ησλ 

ηύπσλ OI είλαη ε επζξαπζηόηεηα ησλ νζηώλ, ε νπνία εθδειώλεηαη κε πνιιαπιά απηόκαηα 

θαηάγκαηα. Η αηειήο νζηενγέλεζε ηύπνπ ΙΙ είλαη ζαλαηεθόξα, ε ηύπνπ ΙΙΙ είλαη ζνβαξή, νη ηύπνη 

IV θαη V είλαη κέηξηνη  θαη ν ηύπνο Ι είλαη ήπηνο (δείηε απηνύο ηνπο όξνπο). Ο ηύπνο  Ι δελ 

πξνθαιεί  παξακνξθώζεηο, ελώ νη αζζελείο έρνπλ θαλνληθό ή ζρεηηθά θνληό αλάζηεκα, κπιέ 

ζθιεξνύο ρηηώλεο  θαη δελ εκθαλίδνπλ αηειή νδνληηλνγέλεζε (DI: Γείηε απηό ηνλ όξν). 

Οη αζζελείο κε ηύπν II παξνπζηάδνπλ πνιιαπιά θαηάγκαηα ησλ πιεπξώλ θαη ησλ καθξώλ 

νζηώλ ζηε γέλλεζε, έληνλεο παξακνξθώζεηο, πιαηηά καθξά νζηά, ζηνλ αθηηλνινγηθό έιεγρν 

ηνπ θξαλίνπ ρακειή ππθλόηεηα, θαη ζθνύξν ζθιεξό ρηηώλα. Τα θύξηα ζεκεία ηνπ ηύπνπ III 

πεξηιακβάλνπλ πνιύ θνληό αλάζηεκα, ηξηγσληθό πξόζσπν, ζνβαξή ζθνιίσζε, γθξηδσπό 

ζθιεξό ρηηώλα θαη DI. Οη αζζελείο κε ηύπν IV έρνπλ κεηξίσο ρακειό αλάζηεκα, ήπηα έσο κέηξηα 

ζθνιίσζε, γθξηδσπό ή ιεπθό ζθιεξό ρηηώλα, θαη  DI. Ο ηύπνο V ραξαθηεξίδεηαη από ήπην έσο 

κέηξην θνληό αλάζηεκα, εμάξζξσζε ηεο θεθαιήο ηεο θεξθίδαο, επηκεηαιισκέλεο  ελδνζηηθέο 

κεκβξάλεο, ππεξπιαζηηθό πώξν, ιεπθό ζθιεξό ρηηώλα θαη δελ παξνπζηάδνπλ  DI. Άιινη 

γελεηηθά δηαθνξεηηθνί ηύπνη έρνπλ παξαηεξεζεί (ηύπνη VI έσο IX), αιιά δελ είλαη θιηληθά 

δηαθνξεηηθνί από ηνπο ηύπνπο ΙΙ-IV. Σην 95% ησλ πεξηπηώζεσλ, ε ΟΙ πξνθαιείηαη από 

κεηαιιάμεηο ζηα γνλίδηα COL1A1 θαη COL1A2 (17q21.33 θαη 7q21.3 ) πνπ θσδηθνπνηνύλ ηηο 

αιπζίδεο α1 θαη α2 ζην θνιιαγόλν ηύπνπ 1. Απηέο νη κεηαιιάμεηο κπνξνύλ λα πξνθαιέζνπλ θαη 

ηηο πέληε θιηληθέο κνξθέο ηεο αηεινύο νζηενγέλεζεο. Η κεηαβίβαζε είλαη απηνζσκαηηθή 

επηθξαηεηηθή. Παξαηεξνύληαη επίζεο απηνζσκαηηθέο ππνιεηπόκελεο κνξθέο OI  πνπ 

πξνθαινύληαη από κεηαιιάμεηο ζηα γνλίδηα LEPRE1, CRTAP θαη PPIB (1p34.1, 3p22 θαη 15q21-

q22). Οη απηνζσκαηηθέο ππνιεηπόκελεο κνξθέο είλαη πάληα ζνβαξέο κνξθέο κε ζνβαξή 

ππνηνλία. Η δηάγλσζε βαζίδεηαη ζηα ζθειεηηθά θαη εμσ-ζθειεηηθά θιηληθά επξήκαηα. Ο 

αθηηλνινγηθόο έιεγρνο απνθαιύπηεη ηελ νζηενπόξσζε θαη ηελ παξνπζία ησλ νζηώλ ηνπ ηύπνπ 

ησλ βνξκηαλώλ. Σηελ νζηηθή ππθλόηεηα επηβεβαηώλεηαη ε ρακειή νζηηθή κάδα. Η δηαθνξηθή 

δηάγλσζε πεξηιακβάλεη ηελ ελδνκήηξηα δηάγλσζε ηεο ρνλδξνδπζπιαζίαο, ηελ ηδηνπαζή λεαληθή 

νζηενπόξσζε, ην ζύλδξνκν νζηενπόξσζεο ςεπδνγινηώκαηνο, ηα ζύλδξνκα Cole-Carpenter 

θαη Bruck, ηελ ππεξ ή ππνθσζθαηαζία, ηελ παλνζηηθή κνξθή ηεο πνιπνζηηθήο ηλώδνπο 

δπζπιαζίαο (δείηε απηνύο ηνπο όξνπο), ηνπο κε-ηπραίνπο ηξαπκαηηζκνύο (πνιιαπιά θαηάγκαηα 

ρσξίο νζηενπόξσζε ) θαη ηελ νζηενπόξσζε ιόγσ θαξκαθεπηηθήο αγσγήο, δηαηξνθηθήο 

αλεπάξθεηαο, κεηαβνιηθήο λόζνπ, ή ιεπραηκίαο.Η παξνπζία ησλ πνιιαπιώλ θαηαγκάησλ δελ ζα 

πξέπεη λα νδεγήζεη ζηελ ππόζεζε ηεο θαθνπνίεζεο ησλ παηδηώλ. Τν ππεξερνγξάθεκα κπνξεί 

λα ζέζεη ηελ ππνςία ηεο δηάγλσζεο πξνγελλεηηθά ή / θαη λα επηβεβαησζεί κε κνξηαθή αλάιπζε 
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ζε ακληνθύηηαξα ή θύηηαξα ρνξηαθώλ ιαρλώλ, εθόζνλ έρεη εληνπηζηεί ε αηηηνινγηθή κεηάιιαμε 

ζηελ νηθνγέλεηα. Η αληηκεηώπηζε πξέπεη λα είλαη δηεπηζηεκνληθή κε ηελ ζπκκεηνρή έκπεηξσλ 

εηδηθεπκέλσλ ηαηξώλ, νξζνπεδηθώλ, θπζηθνζεξαπεπηώλ θαη εηδηθώλ απνθαηάζηαζεο. Τα 

δηθσζθνληθά κε ηηο ηζρπξέο αληηνζηεναπνξξνθεηηθέο ηδηόηεηεο ζεσξνύληαη πιένλ σο ε αγσγή 

επηινγήο γηα ζνβαξέο κνξθέο, αιιά δελ ζπληζηνύλ ζεξαπεία. Η πξόιεςε ηεο αλεπάξθεηαο ηεο 

βηηακίλεο D θαη ηνπ αζβεζηίνπ είλαη απαξαίηεηε ζε όιε ηε δσή. Η ρεηξνπξγηθή αληηκεηώπηζε είλαη 

απαξαίηεηε γηα ηε δηόξζσζε ησλ νζηώλ, ησλ παξακνξθώζεσλ ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο θαη γηα 

ηελ πξόιεςε ησλ θαηαγκάησλ ησλ καθξώλ νζηώλ (ελδν-κπειηθή νζηενζύλζεζε). Η πξόσξε 

έλαξμε ηεο θπζηνζεξαπείαο βειηηώλεη ηελ απηνλνκία, θαζώο βνεζά λα αμηνινγεζνύλ ηα θηλεηηθά 

ειιείκκαηα, κεηώλνληαο ηνλ θίλδπλν ησλ πηώζεσλ θαη ελζαξξύλεη ηνπο αζζελείο λα αλαιάβνπλ 

κηα αζιεηηθή δξαζηεξηόηεηα. Η πξόγλσζε ηεο ιεηηνπξγηθόηεηαο εμαξηάηαη από ηε ζνβαξόηεηα 

ηεο λόζνπ θαη ηεο πνηόηεηαο ηεο αληηκεηώπηζεο. Τν πξνζδόθηκν επηβίσζεο εμαξηάηαη από ηε 

ζνβαξόηεηα ησλ αλαπλεπζηηθώλ επηπινθώλ πνπ ζρεηίδνληαη κε ηηο παξακνξθώζεηο ηεο 

ζπνλδπιηθήο ζηήιεο. 
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Τν έγγξαθν απηό απνζθνπεί ζηελ παξνρή πιεξνθνξηώλ. Σε θακκία πεξίπησζε δελ 

κπνξεί λα ππνθαηαζηήζεη ηελ Ιαηξηθή θξνληίδα πνπ παξέρεηαη από εηδηθνύο επηζηήκνλεο 

θαη δελ ζα πξέπεη λα ρξεζηκνπνηείηαη ζαλ βάζε γηα ηε δηάγλσζε ή ζεξαπεία. 

 

 

 


