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Prehl'ad

Osteogenesis imperfecta (Ol) zahffia heterogénnu skupinu poruch charakteristickii zvySenou kostnou fragilitou,
znizenou hustotou kosti a sklonom ku fraktiram kosti réznej zavaznosti. Prevalencia sa pohybuje medzi 1:10
000 a 1:20 000. Vek v Case stanovenia diagndzy zavisi od stupfia zavaznosti ochorenia. V ramci osteogenesis
imperfecta bolo identifikovanych 5 rozdielnych typov. Charakteristickou &rtou vSetkych skupin je zvySena
fragilita kosti, ktora sa vacsinou manifestuje pocetnymi spontannymi zlomeninami. Osteogenesis imperfecta Il
typu ja letalna forma ochorenia, lll. typ je zavazna forma, IV. a V. typ su stredne zavazné a l. typ typ je mierna
forma (pozri tieto terminy).

Osteogenesis imperfecta |. typ je nedeformujicou formou, s normalnou vyskou tela alebo mierne znizenou
postavou, s modrymi sklérami, bez prejavov dentinogenesis imperfecta (DI, pozri tento termin). U pacientov s I
typom sa odhalia pocetné fraktiry rebier a dlhych kosti uz pri narodeni, pritomné su vyrazné deformity dlhych
kosti, nizka denzita na RTG snimkoch lebky a tmavé sfarbenie sklér. Hlavnymi priznakmi Ill. typu su velmi
nizka postava, trojuholnikovita tvar, tazka skoliéza, Sedé skléry a DI. Pacienti so IV. typom su stredne nizkej
postavy, maju miernu az stredne zavaznu skolidzu, Sedé alebo biele skléry a DI. Typ V je charakterizovany
mierne az stredne nizkou postavou, dislokaciou hlavi¢ky radia, mineralizovanymi interossealnymi membranami,
hyperplastickym kalusom, bielymi sklérami bez znamok DI. Boli popisané aj iné geneticky odliSné typy (typ VI
a IX), ktoré sa ale klinicky neliSia od Il-IV typu. V 95% pripadov je Ol spésobend mutaciami v COL1A1l
a COL1A2 génoch (17921.33 a 7921.3), ktoré koduju alfa1 a alfa2 retazce kolagénu 1. Tieto mutacie mdzu
spOsobit vSetkych 5 klinickych typov Ol. Dedi¢nost je autozémovo dominantna. Boli popisané aj autozémovo
recesivne formy, ktoré su spbésobené mutaciami v génoch LEPRE1, CRTAP a PPIB (1p34.1, 3p22 a 15qg21-
g22). Formy s autozémovo recesivnou dedi¢nostou maju vzdy zavaznu klinickd manifestaciu s tazkou
hypotoniou. Diagndéza je zaloZena na skeletalnych a extra-skeletalnych klinickych nalezoch. Réadiologickym
vySetrenim sa odhali osteoporéza a pritomnost wormianskych kosti. Pomocou denzitometrického vySetrenia sa
potvrdi znizena kostna hustota. Diferencialna diagnostika zahffia in utero diagnostikovanu chondrodysplaziu,
idiopaticku juvenilnu osteoporézu, syndrom osteopordza-pseudogliom, Cole-Carpenter a Bruck syndrom, hyper-
a hypofosfatazémiu, panostoticki formu polyostotickej fibréznej dysplazie (pozri tieto terminy), nie nahodne
vzniknuté Urazy (poCetné zlomeniny bez osteoporézy) a medikamentézne spdsobenu osteopordzu, nutricny
deficit, metabolické ochorenia alebo leukémiu. Pritomnost pocetnych fraktir by nemala okamzite viest
k domnienke, ze sa jedna o syndrém tyraného dietata. Podozrenie na osteogenesis imperfecta moze byt
vyslovené uz prenatalne na zdklade sonografického nalezu s naslednym potvrdenim diagnézy molekulovou
analyzou DNA z amniocytov alebo buniek choériovych klkov, pokial bola v rodine identifikovana kauzalna
mutacia. Ochorenie vyzaduje multidisciplinarny pristup skuseného zdravotnickeho personalu, ortopédov,
fyzioterapeutov a rehabilitacnych Specialistov. Bisfosfonaty s potencovanym antiresorpénym u&inkom sa t.cC.
povazuju za Standard lieCby zavaznych foriem, ale nepredstavuju vylieGenie ochorenia. Prevencia deficitu
vitaminu D a kalcia je dblezita po€as celého zivota. Pre korekciu kostnych a spinalnych deformit a prevenciu
fraktar dlhych kosti (centro-medularna osteosyntéza) je potrebna chirurgicka starostlivost. V€asna fyzioterapia
zvySuje samostatnost jedinca vdaka lepSiemu ohodnoteniu vlastnych motorickych nedostatkov, redukuje riziko
padov a dodava pacientom odvahu vykonavat Sportovu aktivitu. Funkéna prognéza zélezi od stupria zavaznosti
ochorenia a kvality terapeutického manazmentu. So spinalnymi deformitami su asociované respiracné
komplikacie, na ktorych v kone€nom dosledku zavisi progndza preZitia.
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Tento dokument sluzi len pre informaéné ucely. Jeho ciefom nie je nahradit’ lekarsku starostlivost
kvalifikovanymi odbornikmi a udaje v fiom uverejnené by nemali byt vychodiskom diagnostiky
a lieCby.
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