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Osteogenesis imperfecta u deti — co by méli védeét osetrujici lekari
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SOUHRN

Bayer M.: Osteogenesis imperfecta u déti — co by méli védét osetiujici lékafi

Osteogenesis imperfecta je pfedstavovana skupinou chorob na genetickém podkladé, znamych jako syndrom lomivé kosti. Objevuje se
piiblizné jednou na 10 000-30 000 porodu. Vétsina pfipadu je zplisobena mutaci gentt kodujicich kolagen I. typu, pouze asi desetina
nemocnych ma mutaci jiného genu. Klinické projevy onemocnéni jsou velmi pestré, od mirnych forem aZz po letalni priibéh béhem pe-
rinatdlniho obdobi. V poslednich letech vyznamné piibylo poznatkti o chorobé i zkuSenosti s jeji 1é¢bou. Od prvého rozdéleni osteo-
genesis imperfecta, publikovaného v roce 1979 (Dr. David Sillence), piibylo nékolik novych typt. V 1é¢bé se, zejména u tézsich forem
choroby, i u déti uplatiuji bisfosfonaty, které tispésné vedou k nartistu denzity kostniho mineralu a poklesu po¢tu zlomenin. Jejich pou-
ziti vSak dosud neni oficialné uznano, protoze neni dostate¢né podpoieno studiemi podle kriterii Evidence Based Medicine. Protoze
mirné a stfedné tézké formy osteogenesis imperfecta nijak nesnizuji primérnou délku Zivota a choroba nema Zzadny negativni vliv na
mentalni schopnosti, je tfeba od narozeni nemocného ditéte velmi peclivé pracovat s celou rodinou. Tento piehledny ¢lanek by mél
byt zdrojem informaci pro zdravotniky v oblasti pediatrie, ktefi o nemocné déti s osteogenesis imperfecta pecuji.
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SUMMARY

Bayer M.: Osteogenesis imperfecta in children — what attending physicians should know

Osteogenesis imperfecta is a group of genetically determined disorders, commonly known as brittle bone disease. Osteogenesis im-
perfecta occurs once in every 10,000 to 30,000 births. Most cases are caused by mutation in the genes encoding type I collagen. Less
than one tenth of cases are caused by mutations in other genes. Clinical manifestations of the disease are highly variable, from a mild
form to a lethal course during the perinatal period. Knowledge about osteogenesis imperfecta and its treatment significantly increased
during recent years. Several new types of the disease have been identified since the first classification was introduced by David Sillence
in 1979. Bisphosphonates are known to successfully improve bone mineral density and decrease the number of fractures in severely af-
fected children. However, this therapy has not been approved by regulatory authorities due to lack of evidence-based studies. Experts
should cooperate with the whole family since the birth of a child with osteogenesis imperfecta to optimize his or her quality of life be-
cause mild and moderate forms of osteogenesis imperfecta neither affect life expectancy and nor cause any mental deficit. This review
should serve as a source of information for medical professionals in paediatrics who care for patients with osteogenesis imperfecta.
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Uvod

Jako osteogenesis imperfecta (OI) je ozna¢ovana skupina
geneticky determinovanych chorob, zndma také jako syn-
drom lomivé kosti. Vétsina pediatrt a ostatnich zdravotniki
se s takto nemocnymi détmi béhem své praxe setkd jen oje-
dinéle nebo vibec ne. Je proto vhodné o potiebné péci

mech 7 a 17, bylo jiz nalezeno vice nez 800 rtiznych muta-
ci. Lidé s OI maji kolagen horsi kvality nebo je ho méné nez
u zdravych. Choroba tedy negativné ovliviiuje jak mecha-
nické vlastnosti kostni hmoty, tak jeji mnozstvi. Riznou
mérou v§ak mohou byt postiZzeny vSechny tkané, které kola-
gen obsahuji. Proto je paleta klinickych projevi OI velmi $i-

o nemocné déti s Ol informovat Sirokou odbornou vetejnost.

Charakteristika onemocnéni
OI je dédicné postiZzeni pojivové tkané. Objevuje se pfi-
blizné jednou na 10 000-30 000 porodti. Piislusnost k etnic-
ké skupiné ani pohlavi nema na vyskyt choroby vliv.
Vétsina nemocnych ma mutaci jednoho ze dvou gent,
COL1A1 nebo COL1A2, jez kéduji kolagen I. typu.
V genech COL1A1 a COL1A2, umisténych na chromoso-

rokd a pribéh onemocnéni ma fadu variaci od mirnych fo-
rem az po formu letdlni. Ackoli nemocni s OI potiebuji
trvalou péci, mohou mit produktivni, plnohodnotny Zivot.

Genetika

Mutace genti, kédujicich vySe zminéné fetézce kolagenu
L. typu (COL1A1 nebo COL1A?2), jsou dominantni. Pfi ro-
dinném vyskytu tedy nemocné dité ziskava OI od postizZe-
ného rodice. V dané rodiné je obvykle pfitomna identicka
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mutace, ale mira zavaznosti klinickych projevi muze
u jednotlivych ¢lent rodiny vyrazné kolisat. Nemocné déti
zdravych rodi¢d vétSinou maji spontdnni novou mutaci.
Tato situace mutize nastat u vSech typd OI. Uvazovana spoji-
tost mezi vyskytem nové mutace a poruchou vyzivy, expo-
zici toxinim ¢i pozivanim alkoholu v gravidité prokazana
nebyla. U méné Castych forem OI (typu V a VI, viz déle) se
o mutace gend kolagenu I. typu nejednad [1]. Zatim nen{ jas-
né, které mutace by je mohly zavinit. Kandidaty pavodu
téchto typd OI jsou geny kontrolujici vyvoj a organizaci
kostni hmoty.

U malého poctu (méné nez 10 %) pripadi je onemocnéni
zpusobeno mutaci recesivni. Na viné jsou geny pro prolyl
3-hydroxyldzu (LEPRE 1) [2] a ,,cartilage-associated pro-
tein“ (CRTAP) [3,4]. Byly objeveny u jedinct s letdlnim,
zavaznym a stfedné zavaznym pribéhem OI. Recesivni for-
ma Ol s mirnymi projevy zndma neni. Jedna z mutaci
v LEPREI se ¢astéji nachazi u Afroameric¢and. Mezi 78 je-
dinci s OI II. ¢i III. typu bylo nalezeno Sestnict probandi
s mutacemi v LEPRE1 a tfi s mutaci v CRTAP [5]. Nékteré
vzacné formy OI maji geneticky podklad stdle nezndmy —
napf. neddvno byly popsany dva pfipady nemocnych s OI,
zatazené zprvu jako OI IV. typu, na rozdil od ni vsSak se
zlepSujicim se pribéhem choroby. Vysetfeni (genome-wide
screening) prokdzalo mutaci na dlouhém raménku 11. chro-
mozomu [6].

Pokud jeden z rodicd trpi OI s dominantni dédi¢nosti, je
riziko onemocnéni pro kazdé jeho dité 50 %. Je-li na viné
spontdnni vyskyt nové mutace, dosahuje riziko OI v dalsi
gravidité pouze 2-5 %. Pokud se vSak jednd o parentdlni
mozaicizmus dominantni mutace, riziko stoupd na 10-50 %.
Rodice ditéte s recesivnim typem OI maji stdlé 25 % riziko,
Ze bude postizeno i dalsi dité. Narodi-li se zdravé, pak je
v 50 % heterozytogem a mutovanou alelu déle prenasi.
Proto asymptomaticti rodice s nemocnym ditétem potiebuji
pred kazdou dalsi graviditou genetické poradenstvi.
Genetické testovani by mohlo prokazat, zda rodi¢ ma dosud
nediagnostikovanou OI; mozaiku mutace pro dominantni
typ OI nebo zda rodice ¢i sourozenci ditéte jsou prenaseci
recesivni formy OI. V soucasné dob& viak v CR tato dia-
gnostika nenf rutinné dostupna.

Klinické projevy a klasifikace choroby

OI m4 velmi Sirokou $kdlu zdvaznosti projevi. Zakladnim
pfiznakem jsou vZdy fraktury, ale jejich Cetnost je zcela in-
dividudlni (obr. I). Pro nékteré typy OI je typicka velice
mald postava. Diskrepance v délce koncetin mohou byt zpu-
sobeny opakovanymi zlomeninami a porusenim rustovych
chrupavek. Trup se jevi zvlasté kratky v pfitomnosti kom-
presivnich zlomenin obratld. Obvod hlavy nékdy piesahuje
pramér a hlava se zda relativné velka vici trupu. Kojenci,
zvlasté s Ol II1. typu, mivaji oplosténé zahlavi a hlavu hife
zvedaji. Pro t€z8{ formy Ol je typicky trojihelnikovity tvar
obli¢eje. Fontanely se uzaviraji pozdé&ji nez obvykle. Asi
u 60 % nemocnych lze na lebce nalézt wormidnské kistky,
atypické ptidatné kistky v okoli §vi. Nejsou vSak pro OI
specifické a neznamenaji tedy prikaz choroby. Sclery byva-
ji tmavsi nez obvykle, s Sedym nebo modravym nadechem.
Ackoli jsou modré sclery s OI velmi Casto spojovany, ve
skutecnosti je ma sotva polovina nemocnych. Lehce na-

modralé sclery mohou naopak mit zcela zdravé déti do 18
mésict vé€ku. Sytéjsi zabarveni nebo jeho pretrvavani i po
druhém roce vSak jiz vede k podezieni na poruchu kolage-
nu. [ pozdéji intenzita zbarveni bélma kolisa. Jak dité star-
ne, sclery blednou. Dentinogenesis imperfecta znamend
prihlednou, odbarvenou a kiehkou zubni sklovinu. Nachazi
se asi u 50 % pacientd s OI, zejména u t€zsich forem. Byva
patrnd uZ po profezdni prvé dentice. Dité, které ma zdravé
mlééné zoubky, uz dentinogenesis imperfecta mit nebude.
Poskozeni zubni skloviny ma c¢asto familidrni vyskyt.
Kromé fraktur patf{ mezi ¢asté projevy OI rtizné kostni de-
formity, napf. abnormdlni tvar Zeber, pectus carinatum ¢i
excavatum, zakiiveni dlouhych kosti, komprese obratld,
skoliéza, kyféza nebo abnormdlni tvar Ibi (obr. 2).
provazeji také bolesti zad nebo ky¢li v disledku vychyleni
télesné osy. Klouby byvaji nestabilni s uvolnénymi vazy,
Casto se nachdzeji ploché nohy. Stejné tak je u nemocnych
déti Castéjsi vyskyt hernif a na kiZzi se jim uz po malém in-
zultu snadno tvoif hematomy. VétSina déti s Ol m4 sniZzené
mnoZzstvi svalové hmoty a s tifm spojenou svalovou slabost.
Kvili zlomenindm a/nebo hypotonii byva opozdén vyvoj
hrubé motoriky. S tim souvisi omezeni sobéstacnosti
a poruchy chize. Ve stfednim véku (jen vzacné dfive) do-
chazi u ¢éasti nemocnych k poruSe sluchu. Néktefi pacienti
s OI jsou citlivi na teplo ¢i chlad a zvySené se poti. Asi
u 5 % vsech jedinct s OI lze po operaci ¢i fraktufe pozoro-
vat na kosti vznik nadm&rného svalku, coz je typické pro OI
V. typu (viz niZe).

Je tfeba zdlraznit, Ze OI nijak nepostihuje mentdln{
schopnosti. Pfipadné opozdéni vyvoje miZe souviset se
zminénou poruchou motoriky. Nékteré déti potfebuji logo-
peda, aby spravné zvladly vyslovnost.

Klasifikace

Prvni déleni navrhl roku 1979 David Sillence [8]. Systém
byl zalozen na zptsobu dédi¢nosti, klinickém obraze a rtg
nélezu. Popisy jednotlivych typt sice mohou Iékaiftim ¢i ro-
dindm nemocnych poskytnout urcitou piedstavu o jejich
prognéze, ale nelze podle nich pfedjimat miru jejich fyzic-
kych schopnosti. Je dilezité znovu pfipomenout vyraznou
variabilitu zdvaznosti projevi bez ohledu na typ.
Klasifikace se podle tirovné medicinskych znalosti navic
dale rozviji.

OI L typu

Je nejcastéjsi a nejmirné;jsi formou choroby. Ma ji asi po-
lovina vSech nemocnych. Zlomenin nemusi byt mnoho, za-
vazné kostni deformity se netvori. Dokud dité nechodi, ne-
musi k fraktufe dojit viibec. Jsou zde ovSem také piipady
mnohocetnych zlomenin dlouhych kosti a kompresi obratlo-
vych t&l. Cast&ji neZ u zdravych jedinct se objevuji disloka-
ce kloubl (ramena, lokty). Intervaly mezi frakturami jsou
rizné dlouhé a po ukonCeni rlstu jich vyrazné ubyva.
Nemocni s timto typem OI maji ¢asto modré sclery. Vyska
postavy byva mirné niz$i nez primérna ve zdravé populaci,
ale nevzdcné jesté v mezich norem pro dany vék.
U vyznamné ¢asti pripadd dochazi ke ztraté€ sluchu, prevaz-
né az v dospélosti. Dentinogenesis imperfecta se objevuje
ziidka. Typ I se dédi dominantné. Dochdzi k pfenosu od po-
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stizeného rodice, nebo (pokud nejde o rodinny vyskyt OI)
ke spontanni nové mutaci — ty jsou pomérné Casté. Struktura
kolagenu I je normdlni, ale v tkdnich je ho méné. Psychickd
zat€Z nemocnych s OI L. typu spocivd v kontrastu jejich nor-
mdlniho vzhledu a zvySené fragility kosti, které musi podfi-
zovat své chovani. Nepfitomnost napadnych symptomu také
nékdy pfispivd k nedorozuménim ve S$kole nebo
s vrstevniky. Mezi vyznamné problémy, jez s sebou typ
I pfindsi, patfi opozdéni hrubé motoriky, nestabilita kloubd
a vazu, svalova slabost. Déti s OI L. typu a jejich rodice po-
trebuji také psychickou podporu. Rodina by méla mit
k dispozici dokumentaci o nemoci svého ditéte, aby se pfe-
deslo nedorozuméni ¢i obvinéni z tyran{ ditéte pti feSeni ne-
obvyklych zlomenin. LéCebny pldn se soustied'uje na maxi-
mélni mobilitu a funkCnost, dosaZeni co nejvyssiho
mnozstvi kostni hmoty (peak bone mass, PBM) a rozvoj
svalové sily. Vysledky zlepSuje vCasnd rehabilitacni péce
a dostatek ptimérené fyzické aktivity.

OI'IL typu

dité¢ velmi kratké koncetiny, maly hrudnik a mékky lebni
kryt. Koncetiny Casto drzi v Zabi pozici. Typicky rtg nélez
zahrnuje chybéjici ¢i omezenou mineralizaci 1bi, ploché
obratle, kratka Sirokd Zebra, kratké Siroké femory
a malformace dlouhych kosti. Na lebce, kostech koncetin
a obratlech jsou patrné jiz intrauterinni fraktury. Sclery ma-
ji obvykle Sedou nebo tmavé modrou barvu. MiZe byt pii-
tomna makrocefalie. Porodni hmotnost byva nizk4, nepfiz-
nivou prognézu zhorSuje i ¢astd hypopldzie plic. Postizené
déti vétsinou umiraji béhem nékolika tydni. Mdlo Casté del-
§1 preZziti je spojeno s tézkymi respiracnimi a kardidlnimi
komplikacemi. OI II. typu byvd zptisobena novou domi-
nantni mutaci genu pro kolagen I nebo je disledkem paren-
tdlntho mozaicizmu. Fenotypicky podobné velmi zdvazné
typy OI mohou byt zpisobeny recesivni mutaci dalsich ge-
nd ( OI typu VII a VIII). V popredi zdjmu je zde stanoven{
spravné diagndzy, psychickd podpora rodiny a péce
o respiracni a obéhové komplikace.

OI III. typu

Nejtézs8i prezivajici forma. Mira kostni fragility a pocty
zlomenin se v jednotlivych pfipadech velmi lisi. U této for-
my nejde pouze o snizené mnozstvi kolagenu I ve tkdnich,
je defektni i jeho struktura. Po narozeni maji postizené déti
zkracené a zakfivené koncetiny, maly hrudnik a mékkou
lebku. Problémy s dychanim a polykdnim jsou u nich béz-
né. Jiz pfi narozeni byvaji patrné vicecetné zlomeniny vcet-
né Zeber. Poranéni ristovych plotének, tah svali za mékké
kosti a Casté fraktury dlouhych kosti vedou k progresi de-
formit. Nemocni maji velice malou postavu, v dospélosti
obvykle do jednoho metru. Stav ddle komplikuji patologic-
ka zakfiveni pdtefe, kompresivni zlomeniny obratll
a abnormity tvaru hrudniku. Porusena struktura rtstovych
plotének dava metafyzdm a epifyzdm vzhled prazené kuku-
fice (,,popcorn-like”). Hlava je vétSinou velkd vaci télu
a typicky vzhled dopliiuje trojihelnikovity oblicej
v disledku nepomérného ristu lebe¢ni klenby a hypoplazie
oblicejového skeletu. Sclery mohou mit nadech do modra ¢i
Seda. Dentinogenesis imperfecta je bézn4, nikoli v§ak pod-

minkou. Tento typ OI ma pivod v dominantni mutaci gend
pro kolagen I, ¢asto spontdnni. Mivd podobnost se zdvazny-
mi typy OI (VII a VIII), zpiisobenymi recesivni mutaci ji-
snaha o sniZeni poctu fraktur, spravné nacasovani ortope-
dické operacni 1é¢by (nitrodferiové hiebovani), monitorova-
ni rozvoje skoliézy a poklesu respiracnich funkci, feSeni
problému spojenych s velmi malou postavou a zySenou
unavnosti. Rodina potfebuje psychologickou podporu, ze-
jména béhem pacientova prvého roku Zivota. Na misté je
1écba bisfosfonaty. Pozdéji prichazeji otdzky socidlni inte-
grace, ucast na zdjmovych aktivitich a udrzovani vykon-
nosti. Terapeuticky plan sméfuje ke zvysSeni hybnosti a so-
béstacnosti, podpore ndrdstu kostni hmoty a svalové sily.
Stavu pfiméfend fyzicka aktivita je Zadouci.

OI IV. typu

Nemocni jsou postiZeni mirnéji, ackoli klinicky stav koli-
sd od nékolika mdlo zlomenin jako u typu I az po tézké for-
my pripominajici typ III. Diagn6za miZe byt stanovena
i pozdéji po narozeni. Dité nemusi mit fraktury, dokud ne-
nym ukazatelem, rozliSujicim tyto jedince od nemocnych
s OI typu I. K zaktiveni dlouhych kosti dochdzi, ovSem
vyrazné¢ méné nez u typu III. Svétle modry nddech scler
béhem kojeneckého véku se mize postupné ztricet a do

Obr. 1.
Vicecetné fraktury u novorozence s Ol: Cerstva na levém
femoru, svalek na pravém femoru, deformity na obou
bércich
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konce détstvi i zcela vymizi. Déti maji kratSi femory
a humery, jejich télesnd hmotnost je nizsi. Zlomeniny dlou-
hych kosti, komprese obratltl, skoliézy a nestabilita vazi se
vyskytuje v rizné mife. Dentinogenesis imperfecta je moz-
nd. Tento typ Ol se dédi autozomdln€é dominantné. V. mnoha
ptipadech jde o novou mutaci. Také zde je pfitomna defekt-
ni struktura kolagenu I. Péce o nemocné spociva v prevenci
zlomenin, nacasovani ortopedické invaze, observace rozvo-
je skoliézy, pripravé ve zvladani situaci s malou postavou
a svalovou unavnosti. Psychologickd podpora rodiny
a terapie bisfosfonaty jsou dalSimi postupy. Podobné jako
u typu I je tieba zabranit ev. obvinéni ¢lent rodiny z tyran{
ditéte pii neznalosti zdkladni diagnézy. Postupnd socidlni
integrace, zdjmova ¢innost a utuZovani vydrze je soucdsti
zakladniho 1é¢ebného planu vedeni k sobéstacnosti, nartistu
kostni hmoty a svalové sily, umoziiujici pfimétenou fyzic-
kou aktivitu.

Studie kanadskych védct (zejména prof. F.H. Glorieux)
v poslednich deseti letech vyclenily skupinu nemocnych,
ktefi by klinicky patfili do OI IV. typu, ale vlastnosti jejich
kostni hmoty se lisi. Ke klasifikaci podle Sillence tak pfiby-
ly dva typy OI: V a VI [9,10]. U zadného z nich nejde
o deficit kolagenu I a misto poruchy genetického materidlu
neni dosud zndmo. Jejich diagndéza vyZzaduje rozbor histolo-
gického vzorku kostni tkdné.

OI V. typu

Neni formou pfili§ zdvaznou. Co se tyce frekvence zlo-
menin a stupné kostnich deformit, podoba se typu IV.
Charakteristickym znakem tohoto typu je tvorba ndpadné
hypertrofického svalku po fraktufe nebo operaénim zdkroku
na kosti. Casto také dochdzi ke kalcifikaci interossedlni
membrany mezi radiem a ulnou, coZ vyznamné omezuje ro-
tacni pohyb predlokti (vdzne supinace-pronace). Nasledkem
mize byt dislokace hlavicky radia. Onemocnéni se dédi do-
minantné a predstavuje asi 5 % mirné az stfedné zavaznych
piipadd OL.

OI VI typu
Je velmi vzacnd. Pfipomind formu IV. Odlisit se da jen
ndlezem typické poruchy mineralizace v bioptickém vzorku

kostni tkdné€. Dédi se moZna recesivné, bliz§i udaje zatim
nemame.

OI VIL. typu

Néktefi nemocni budi dojem typu IV, jini se spiSe podo-
baji OI typu II, maji vSak bilé sclery, malé hlavy a ovalné
obliceje. Zkraceni femoru, humeru a mald postava jsou
Casté, stejné jako vardézni postaveni v kyclich. Pfi¢inou sta-
vu je recesivni mutace genu CRTAP. Caste¢né (10 %) ex-
prese CRTAP vede k stiedné téZké kostni dyspldzii, jeho
celkovd absence ma letdlni ucinky — toto bylo prokdzano
u vsech zatim popsanych piipadu [4].

OI VIIL. typu

Nemocni jsou vzhledem podobni typu II nebo III, maji
vsak bilé sclery. Onemocnéni je typické téZkou ristovou re-
tardaci a demineralizaci skeletu. Je zpisobeno nepfitom-
nosti nebo tézkym deficitem aktivity prolyl 3-hydroxylazy
v disledku recesivni mutace genu LEPREI [2].

Diagnéza a diferencidlni diagnostika

Je pfevazné zalozena na klinickych projevech. U mirnych
forem muZze tedy jeji stanoveni zejména v ttlém veéku Cinit
obtize. Proto je tfeba, aby dit€¢ vySetfil 1ékaf, ktery ma
v problematice projevi OI riznych typli zkuSenosti.
Laboratorni vysetfeni miZe ev. vyloucit jiné stavy, pfipadné
potvrdit diagnézu (je-li moZznd identifikace konkrétni muta-
ce). Stanoveni diagndzy se opird o osobni anamnézu (vcet-
né ddaju o gravidit€ a porodu), rodinnou anamnézu a fyzi-
kaln{ vySetfeni.

RTG nélezy na skeletu potvrzuji zlomeniny (nové i jiz
zhojené), zaktiveni dlouhych kosti, komprese obratld, pro-
fidnuti kostni struktury a wormidnské kustky v lebecnich
Svech. Wormidnské kustky jsou malé nadpocetné ostruvky
kosti 1bi v mistech, kde ma byt kost jednolita. Jak uz bylo fe-
¢eno, jejich nepritomnost ¢i pritomnost neni prikazem ani
vyloucenim choroby a je tfeba je hodnotit pouze v kontextu
s ostatnimi klinickymi projevy.

Denzitometrie skeletu pfindsi informaci o kvantité kostni
hmoty (ne o jeji kvalit€). Nejcastéji se pouzivd dvouenergi-
ova rtg absorpciometrie — DXA. Pokles hodnot ma urcity
prognosticky vyznam predispozice ke zlomenindm. Denzita
kostniho minerdlu mize byt sniZzena u vSech typt OI.
Vysledek méfeni spolu s klinickymi ndlezy pomdha
v rozhodovan{ o terapii, je vSak jej nutno vzdy korigovat na
aktudlni velikost postavy ditéte.

Laboratorni vySetfeni — je-1i zavedena, patfi sem moleku-
larn{ analyza gend COL1A1 a COL1A2 ze vzorku krve ne-
bo slin, analyza proteind kolagenu z kultury fibroblastd zis-
kanych biopsii kize ¢i molekuldarné genetické techniky ke
zjisténi mutaci gend LEPRE 1 a CRTAP u recesivnich fo-
rem OI. Analyza DNA dnes mtiZe odhalit vice nez 90% mu-
taci, zptisobujicich dominantni formu OI. Je vSak tfeba zdu-
raznit, Ze negativni ndlez OI nijak nevylucuje. Ostatni
laboratorni vySetfeni nebyva pro diagnézu prinosem. Po
zlomeniné 1ze pochopitelné zachytit zvysenou plazmatickou
aktivitu alkalické fosfatazy. U tézsich forem OI je Castd hy-
perkalciurie, jeZ by méla byt sledovdna. Pokud vSak nezpt-
sobuje nefrolithidzu, 1é¢ba neni nutnd. Nefrokalcinéza pfi
OI neni vzdcnosti a nemd na rendlni funkce vliv.

Kostni biopsie mlize pomoci pii identifikaci kteréhokoli
typu OL V naSich podminkich vSak nepatii u déti s OI
k rutinnim vySetfenim. Jedna se o invazivni vykon, vyZadu-
jici celkovou anestezii. Nejéastéji se provadi z lopaty kosti
kycelni. K izolované biopsii nejsou indikovany déti
s hmotnosti pod deset kilogramt. Vzorek kostni hmoty lze
vSak také uspésné ziskat béhem kterékoli ortopedické ope-
race.

Diferenciélni diagnostika

Dalsi typy onemocnéni s vysokou lomivosti kosti se vy-
skytuji zridka:

Osteopordza s pseudogliomem je t€zka forma OI, zpiso-
bujici té7 slepotu. Pricinou je mutace genu pro LRPS — , low
density lipoprotein receptor-related protein 5 [11].

Cole-Carpenteriv syndrom piedstavuje OI, provdzenou
kraniosynostézou a proptézou bulbt.

Bruckiv syndrom md kromé OI vrozené kontraktury
kloubd. Vznikd na podkladé mutace genu kédujiciho kostni
specifickou lysyl-hydroxyldzu (procollagen-lysine, 2-oxog-
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lutarate 5 dioxygenase 2; PLOD2), jeZ ovliviluje vznik va-
zeb mezi fetézci kolagenu [12,13].

Osteogenesis imperfecta/Ehlers-Danlostiv syndrom spo-
juje lomivé kosti a extrémné nestabilni klouby. Malé déti
s timto syndromem mivaji rychle se zhorSujici zakfiveni pa-
tefe.

Tyrané dité

Bylo zjisténo, Ze 7 % déti s nevysvétlenymi frakturami
ma néjaké zdkladni chronické onemocnéni [14]. U déti,
jejichz zlomeniny neodpovidaji mechanizmu udrazu, by se
mélo na OI nebo jinou chorobu myslet. Zejména tehdy, jed-
na-li se o fraktury vicecetné a/nebo je-li v tomto ohledu vy-
znamnd rodinnd anamnéza. Zde je dulezita spoluprace 1éka-
it (genetik, ortoped), ktefi maji s OI zkuSenosti. Mirna
forma OI s negativni rodinnou anamnézou se tyranému di-
téti velmi podobd. Nutno mit na paméti, Ze OI je diagnéza
klinickd. Negativni ndlez molekuldrné genetického vysetie-
ni OI nevylucuje, nebof miiZe jit o mutaci v jinych genech,
nez které se vySetfuji. Déti s Ol mohou utrpét v§echny moz-
né typy fraktur, na jakékoli kosti. OdliSeni od tyranf je vel-
mi obtizné a vyzaduje peclivé vySetieni zkuSenym odborni-
kem. Denzitometrie skeletu zde mize vyznamné pomoci.

Terapeutické postupy

Onemocnéni nelze vylécit. LéCba se zahajuje a fidi podle
komplexniho zhodnoceni stavu ditéte, poctu utrpénych frak-
tur a vysledkt vysetfeni. Zaméfuje se na sniZeni poctu zlo-
menin, chirurgické korekce deformit, sniZeni fragility kosti
zvySenim denzity kostntho minerdlu, 1é€bu bolesti a snahy
o dosaZeni maximdlni hybnosti a sob&stacnosti.

Zivotn{ styl

Od vysloveni podezieni na diagnézu OI je tfeba pro dité
zvolit jeho véku vhodny Zivotni styl. Okoli (doma i pozdéji
ve Skole) by mélo byt ptizpisobeno malé postave a svalové
sile nemocného ditéte. Zdrava strava a pohybové aktivity by
mély vést k maximdlnimu nartistu kostni hmoty, svalové si-
ly a branit rozvoji obezity. VétSina déti s OI ma prospéch ze
v€asné, stavu pfiméfené rehabilitaéni terapie a zdjmové ¢in-
nosti.

Rehabilitace a fyzicka aktivita

Fyzickd aktivita vcetné rekreacniho sportovani
a rehabilitaénich cviceni prospivd vS§em nemocnym détem.
Lécebny plan by mél sméfovat k podpoie a udrzeni maxi-
madlni funkce pohybového apardtu. Znamena to vcas zacit
s posilovanim, cvicenim s prvky aerobiku a chizi s oporou.
Pfiméfeny treninkovy program pod dohledem zvysuje u déti
s OI aerobni kapacitu, svalovou silu a zmirfiuje pocity tna-
vy [15]. JizZ kojenecky vék skytd fadu moZnosti k posileni
svalovych skupin a zdbrané deformit. Polohovinim lze
predchédzet kontrakturdm a malformacim. Jakdkoli imobili-
zace snizuje svalovou silu a odolnost kardiovaskuldrniho
aparatu i denzita kostniho mineralu pfi ni rychle klesa. Dité
s OI by se nemélo nechavat po delsi dobu v jedné poloze, at
uz vleze ¢i vsedé. Hlavnim cilem rehabilitacni péce je zvy-
Seni zdatnosti a nezavislosti na okoli. Vybér cviki musi sa-
moziejmé respektovat specifickou situaci a potieby kazdého

konkrétniho jedince. Pro déti s OI je zejména vhodny pohyb
ve vodé€ — rehabilitace i plavani. Je tfeba se vyhybat skokdim,
otfesy a rotace Skodi zvlasté patefi. Nacvik spravnych tech-
nik stoje, sezeni a vstdvani naopak patef ochranuje. Mezi
pomocné postupy se pii zlepSovani hybnosti moZznd zaradi
i celotélové vibrace [16]. Rekreacni pohybova aktivita je
velmi Zaddouci — i pro déti s Ol je zdrojem zdbavy, integrace
do spolecnosti a fyzické zdatnosti.

Ortopedicka 1écba

Cilem ortopedické péce je terapie zlomenin a prevence Ci
korekce kostnich deformit. Kromé operacnich technik se
pouzivaji ortopedické pomicky — korekéni dlahy. Fraktury
kosti se pii OI vétSinou hoji stejné dobfe jako u zdravych dé-
ti. ProtoZe dlouhodobd imobilizace vede k vyznamné ztraté
kostni hmoty a pouziti sadry zptisobuje nové zlomeniny, or-
topedi se zkuSenostmi v pé¢i o nemocné OI doporucuji co
nejleh¢i fixacni materidly a znehybnéni na nejkrat$i moznou
dobu. Léebn4 strategie proto spocivéd v co nejrychlejsi ver-
tikalizaci a obnoveni hybnosti. Pfi opakovanych zlomeni-
nach dlouhych kosti a /nebo jejich vyrazném zakfiveni je
metodou volby nitrodieniové hiebovani, jezZ je v soucasnosti
povazovano za dostatecné uclinné a bezpecné [17].
K modernimu zpGsobu této 1é¢by patii pouZiti teleskopic-
kych hiebt, jez se béhem rtstu kosti prodluzuji a oddaluje
se tak potfeba jejich vymény. Neteleskopické hfeby vyzadu-
ji s rastem vyménu Castéjsi. Jsou vSak jedinou moznosti
u déti s velmi kriatkymi a tenkymi kostmi. Jiné operaéni
techniky odbornici pti Ol nedoporucuji. Pfi operaénim pou-
Ziti Sroubt ¢i kovovych dlah se kost ¢asto lame nad & pod
zpevnénym mistem. Srouby také nelze v nekvalitni kostni
tkani dobfe ukotvit a kost se dale zeslabuje.

Nekteré typy OI casto provazi zavazna skolidza.
Prevalence deformity patefe mezi jedinci s t€zsi formou OI
je vysoka a deformit patere s vékem pfibyva. Stupeii skoli-
6zy vyznamné pozitivné koreluje s BMI (body mass index)
a negativné s denzitou kostniho mineralu [18]. Vyuziti kor-
zetd ma své limity — vétSinou progresi zakiiveni zcela neza-
stavi. Rychle se zhorSujici t€Zkd zakiiveni pdtefe Casto

Obr. 2.
Deformita horni koncetiny po opakovanych zlomeninach
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vyZaduji opera¢ni zdkrok. Rada nemocnych déti s trpi kyfo-
zou a u vSech typi OI se objevuji kompresivni fraktury
obratli. Imobilizace spojena s jakoukoli ortopedickou ope-
raci vede ke ztraté kostni i svalové hmoty a sily. U déti
s jakoukoli formou OI se v€asna rehabilitace po zlomeniné
nebo operaci vyplaci. Operatéfi ddle musi uvazit rizika ane-
stezie spojend s dentinogenesis imperfecta, pfipadnou chlo-
penni vadou a moznosti hypertermie. Vzhledem k posledné
jmenovanému riziku je v soucasné dobé davana pii vyko-
nech prednost anestezii intravendzni pred inhalacni [19].
Mezi dalsi problémy lze fadit i riziko fraktury pfi polohova-
ni k opera¢nimu vykonu a snadnou tvorbu hematomu.

Lécba farmaky

V minulosti byla zkousSena fada preparatd, jez se vsak ne-
osvedcily: vitamin C, magnesium, kalcitonin (u dospélych
jesté fluoridy ¢i anabolické steroidy). Ackoli fada nemoc-
nych s OI mad mensi postavu, ristovy hormon do doporuce-
nych postupil 1é¢by nepatii. U dospélych se v 1é¢bé osteo-
pordzy nyni uplatiiuje svym proformacnim ucinkem také
parathormon. U déti neni tato terapie povolena vzhledem
k riziku vzniku kostniho tumoru.

V soucasné dobé maji vedouci dlohu pfi 1écbé détské Ol
bisfosfonaty. Podle praktickych zkusSenosti a literarnich
udaju bisfosfondty i u déti s OI snizuji pocet zlomenin, zlep-
Suji denzitu kostnitho minerdlu a omezuji bolesti. Kombi-
nace terapie bisfosfondty a fyzikdlni 1écby u nemocnych
zvySuji miru hybnosti. Nejlepsi vysledky 1écby lze zazna-
menat u déti s t€Zsim pribéhem choroby [20] a béhem pr-
vych tif & &tyf let terapie [21]. Uginek je zdvisly na riistu,
takZe ¢im mladsi je pacient, tim vyraznéjs$i odezva. Nejvice
zkuSenosti v 1écbé détské OI bylo prezentovadno s i.v. pa-
midronatem, zkousen byl téZ neridronat [22], dobfe Géinny
a bezpe¢ny je podle poslednich zprav i zoledronét [23].
V soucasné dobé nejsou dostupnd zadna data, vyhovujici
kriteriim Evidence Based Medicine, jez by podporovala in-
dikaci terapie bisfosfondty u mirnych forem OI. Lécba se
proto doporucuje u OI III. typu nebo pfi opakovanych frak-
i pti OI VII typu [24]. U OI VL. typu sice vede pouZiti pa-
midrondtu také ke zvySeni kostni hmoty a poklesu poctu
zlomenin, nicméné ne tak vyrazné jako u jinych typt cho-
roby [25]. Dolni vékov4 hranice terapie bisfosfondty u tézké
formy OI stanovena neni [26]. Mezi jeji nejcastéjSi neza-
douci ucinky patii horecnatd ,.flu-like* reakce akutni faze,
zejména pii prvém i.v. podani u malého ditéte. Vzhledem
k dlouhému polocasu bisfosfonatu v kostni tkani existuje ne-
jistota ve vztahu k moznému poskozeni plodu pfi budouci
gravidité 1é¢ené divky [27]. Dosud bylo shromazdéno cel-
kem 51 pozorovani expozice bisfosfonatim bezprostiedné
pred a nebo béhem gravidity. 32x Slo o alendronat, 11x
o pamidrondt, 5x o etidrondt, 2x o risedronat, 1x o zoledro-
ndt. Ani u jednoho z narozenych déti nebyla pozorovdna
skeletaln{ ¢i jind vrozena malformace [28]. Také ve zpiso-
bu aplikace neni zatim jasno. Podle nékterych autort je
ucinnost perordlné poddvanych bisfosfonati s i.v. pamidro-
nitem srovnatelna [29,30,31,32], nicméné recentni rando-
mizovand a placebem kontrolovana studie s peroralnim rise-
drondtem to neprokazuje [33]. Jednalo se zde ovSem
o mirnou formu onemocnéni.

Lécba bisfosfonaty neni pii OI kauzalni. To s sebou stédle
pfinasi fadu dalsSich nezodpovézenych otdzek: ackoli pii te-
rapii stoupd denzita kostntho minerdlu, nemusi u vSech 1é-
¢enych dojit k vyraznému poklesu poctu zlomenin. Neni
bezpecné ovéfeny algoritmus davkovani ani délky terapie
[34,35]. Zkousi se postupy s nizkymi ddvkami [36], inter-
mitentni terapie s prestdvkou po 3-5 letech nebo postupné
vysazovani prepardtu. Mezi dlouhodobé dcinky 1é¢by nepo-
chybné patii prouzkovani v oblasti metafyz na nativnim ra-
diogramu, tzv. ,,zebra lines* [37] (obr. 3). Pokles kostniho
obratu u lé¢enych déti udajné metafyzarni remodelaci ne-
snizuje [38], ale pro tvrzeni, Ze pfi terapii bisfosfondty ne-
muze dojit ke vzniku hyperdenzni a kiehké kostn{ tkané, ne-
mame jednoznacny dikaz. Béhem 1éCby je popsdno
i opozdéné hojeni zlomenin nebo operacnich osteotomii
[39], ackoli se tak v 70 % piipadi nedéje [40]. Na kvalitu
zhojen{ fraktury jeho ptipadné opoZdéni vliv nema. Béhem
terapie i.v. pamidrondtem lze ve vzorku kostni tkdné také
zastihnout zvétSené osteoklasty s vySSim poctem jader.
Zatim neni jasné, ¢eho jsou zndmkou. UvaZované teorie
o toxickém puasobeni pamidronédtu nijak doloZeny nebyly
[41]. KdyzZ je 1écba bisfosfonaty ukoncena ¢i prerusena, di-
té dale roste. Ackoli jesté dva roky po terapii je kostni obrat
prokazatelné utlumen, v nové vzniklé kostni tkani v oblasti
metafyz midZe riziko zlomeniny stoupat [42,43]. Nejvhod-
néjsi zpusob, trvani a dlouhodoby bezpecnostni profil 1éCby
déti s OI bisfosfonaty bude tfeba ovérit dalSimi studiemi
[32].

U dospélych se v soucasné dobé hojné diskutuje o vztahu
terapie bisfosfondty a vyskytu osteonekrdzy Celisti. Ve vét-
Siné pfipadu se jednd o nemocné s onkologickou problema-
tikou, ktefi dostavaji bisfosfonaty ve vyznamné vyssi davce
nez pacienti s Ol a rozvoj osteonekrézy spusti stomatolo-
gicky zakrok v dutiné dstni. U nemocnych s OI je i pii dlou-
hodobé terapii bisfosfonaty riziko osteonekrdzy celisti veli-
ce nizké [44]. U déti nebyla dosud pfi terapii bisfosfonaty
komplikace typu osteonekrézy Celisti popsdna vibec.
Pritom existuji doklady o Sedesdti extrakcich zubd u déti
a mladistvych, provedenych béhem terapie bisfosfonaty
[45]. Nicméné pro jistotu je vhodné dodrZovat nékterd opat-
feni: je-li to moZné, planované invazivni stomatologické z4-
kroky provést jesté pred zahdjenim 1éCby bisfosfonaty.
Nepokracovat v poddvéni bisfosfonatu, dokud neni rdna po
vykonu faddné zhojena.

Prestoze bisfosfonaty nejsou pro OI lékem kauzalnim, za-
tim se osvédcily nejlépe. Do budoucna jsou vyzkumné fe-
Seny otazky genové terapie. Intrauterinni transplantace fe-
tdlnich mesenchymalnich kmenovych bunék plodim mysi
s geneticky navozenou OI u nich vyznamné sniZuje pocty
fraktur a kostnich deformit [46].

Projevy choroby kromé& zlomenin

Respiracni trakt: t€zké formy OI s deformitami patefe
a Zeber provazi nedostatecny objem hrudniku a restriktivni
plicni choroba. Mimo zlomenin Zeber a kyfoskoliézy se na
rozvoji téchto obtiZi podili sniZend sila meziZebernich sva-
1, chronickd bronchitida ¢i astma. Maze dojit k broncho-
mal4cii, ojedinéle vedouci k obstrukci hornich cest dycha-
cich a vyzadujici aZ tracheostomii [47]. U zdvaznych
prubéht OI, zvlasté III. typu, patii respiraéni komplikace
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a tézké pneumonie k Castym pfi¢indm dmrti.
Bronchodilatacni terapie a léc¢ba kyslikem, piipadné
s pozitivnim pretlakem, mize pomoci. Strukturdlni abnor-
mity kolagenu vedou k poruse plicnich funkci u vsech typt
OI. Mezi nemocnymi je vysS§i vyskyt pneumonii a astmatu
nez ve zdravé populaci.

Neurologickd problematika: u zdvaznéjsich pribéhi OI
mohou byt nemocni ohroZeni bazildrni invaginaci [48].
Jedna se o zivotu nebezpecnou komplikaci, jejiz vyskyt nel-
ze predvidat. U nékterych déti s tézsi Ol se rozviji i hydro-
cefalus. Vétsinou byva komunikujici a nevyzaduje vzdy fe-
Senf zkratem.

Pojivova tkaifi: u nemocnych s OI velmi snadno vznikaji
hematomy a odfeniny. Jejich pokozka je méné elastickd,
mohou mit téZ dysbalanci koagulacnich proteint. Po Siti
u nich zlstavaji vyrazné jizvy. Svalova sila je sniZena, nej-
vice u tézSich forem onemocnéni. Hypermobilita kloubt je
bézna. V disledku toho u nemocnych OI sndze dochdzi
k podvrtnuti nebo vymknuti kloubu. VétSina nemocnych ma
ploché nohy. Cast&ji neZ v ostatni populaci se objevuji her-
nie.

Kardiovaskuldrni aparat: vyskyt vrozenych srde¢nich vad
se u déti s OI neli$i od ostatni populace. Lidé s OI vSak mo-
hou inklinovat k onemocnéni aortdlni chlopné a k prolapsu
chlopné mitrdlni. Jsou u nich popsdny usp€$né ndhrady
chlopni. Mutace v genech fidicich tvorbu fetézct kolagenu
mohou znamenat vyS$$i predispozici k aneurysmatu aorty.

Zuby: asi u poloviny déti s O miZeme nalézt dentinoge-
nesis imperfecta. Stupeni poskozeni zubni skloviny nijak ne-
souvisi se zdvaznosti ndlezu na kostech a mize se vyrazné
lisit 1 mezi ¢leny jedné rodiny. Zuby mlééného chrupu maji
vzdy hor$f kvalitu neZ zuby trvalé. Casto se vyskytuji poru-
chy skusu, vyzadujici ortodontickou terapii. Pfi hypoplazii
maxilly je nékdy nutné provést i stomatologicky operacni
vykon. Lécba bisfosfonaty mtize podle nékterych praci také
zpusobit opozdéné profezani zubt [49].

Sluch: ke ztraté sluchu dochazi nejcastéji ve tieti ¢i Ctvrté
dekddé Zivota. Pri¢inou jsou strukturdlni poruchy prevod-
nich kustek stfedniho ucha, né€kdy i abnormity v oblasti
vnitiniho ucha [50]. Sluch je tfeba u déti s OI opakované vy-
Setfovat, dysfunkce stfedniho ucha ve spojitosti s otitidami
ohrozuji nemocné mladsi dvaceti let mnohem castéji nez je-
jich zdravé vrstevniky [51].

OCci: barevny odstin bélma z¢4asti zdvisi na rozptylu urci-
tych vinovych délek svételného spektra, zptisobeném ab-
normdlni a/nebo zeslabenou vazivovou matrix. U vSech ty-
pi OI byva ztencena rohovka [52]. Nemocni Castéji neZ
zdrava populace trpi myopii. Popsdna byla spontanni ruptu-
ra sclery s prolapsem uvey a ohroZenim zraku [53]. Pfi OI
I. typu mtze byt u ditéte patrny arcus corneae, ale
s hypercholesterolemii to nesouvisi.

Ledviny: pii OI 1ze velmi Casto zastihnout hyperkalciurii
rizného stupné. Asi u pétiny nemocnych s OI a hyper-
kalciurii dochdzi k rozvoji nefrolitidzy. Kontroly kalciurie
jsou proto vhodné zvlasté pii suplementaci vySs$i davkou
véapniku.

Gastrointestindln{ trakt: nemocni OI Casto trpi obstipaci.
U téz8ich piipadd k tomu pfispivd vyrazné&jsi poceni, pro-
truze acetabula a deformace pénve.

Obecny pftistup k nemocnému ditéti s OI

Ogetfujici prakticky lékar pro déti a dorost by se nemél
péce o dité s OI zbytecné obdvat. Jeho dlohou je koordino-
vat praci fady potfebnych odbornikt. Pro dité je tfeba sta-
novit 1é¢ebny plan k optimalizaci kvality Zivota a dosaZeni
co nejvyssiho PBM, s diirazem na co nejmensi zavislost na
okoli a co nejvétsi zaclenéni jedince do spole¢nosti. Uzk4
spoluprédce celé rodiny je naprosto nezbytnd. Vyrovnat se
s existenci ditéte s OI je pro rodinu velkou zkouskou. Rodice
potiebuji laskavy a otevieny piistup zdravotniku i komplex-
ni odbornou spolupraci. Méli by byt také vcas nasmérovani
k orgdnim socidlni péce.

Kojenec

NevyZzaduje zvlastni dpravu postylky, postaci béZznd mat-
race. VSechny déti s OI maji mékké lebecni kosti. Aby se
predeslo deformacim tvaru 1bi, je tfeba omezit tlak na z4-
hlavi. Toho lze dosdhnout nékolika reZimovymi opatieni-
mi — v poloze na zddech pouzivat pod hlavicku kruhovou
podlozku, preferovat polohu ditéte na boku s oporou a ¢asto
ji ménit, prendset kojence opfeného o vlastni rameno nebo
v bezpecném zavésu. Pfi prebalovani ditéti nezvedejte pa-
nev tahem za kotniky, mohlo by dojit k fraktufe. Je vhodné

Norv

je pfidrzet jednou rukou v kiiZi, druhou je o€istit a vyménit

Obr. 3.
PFicné prouzkovani typu ,zebra lines“ po podavani
bisfosfonatu
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plenu. Dité nemusi byt ukladdno a pfenaseno jen na mékké
podlozce. Méla by mu byt ponechdna moznost postupné se
zvySujici spontdnni pohybové aktivity, zejména ve vod¢ pfi
koupdni. NoSeni, chovani a ukldddni na bok s ¢astou zmé-
nou polohy kojenctiim s OI prospiva. Drtivou vétSinu z nich
Ize v béZném drzeni dobre kojit. Problémem nékdy miize
byt slabsi intenzita sdni, vyZadujici Castéjsi a kratSi krmeni.
Zejména u t€zsich forem OI mohou kojeni ztizit dechové
obtiZe a problémy s polykanim. Pomalejsi rtist a kratsi dél-
ka té€la budi nékdy mylny dojem neprospivani. Odfthnout po
jidle je tfeba kojence s OI nechat s jemnym drZenim pfes ru-
ku a lehkym poklepem nebo tfenim na zadickach. U starSich
kojencti a batolat se béZnym zpisobem pozvolna piechdzi
na tuzsi stravu. Pfi manipulaci s kojencem je nutné pouZzivat
pomalé a jemné pohyby. Zadné tlaky, tahy, rotace, ohybéni
¢i napfimovani koncetin proti jeho odporu nejsou na misté,
vyznamné zvySuji riziko zlomeniny. Nezvedejte déti s OI
drzenim v axillach nebo stiskem okolo hrudniho koSe, mo-
hla by nastat fraktura Zeber. Nejlepsi je jednou rukou pod-
lozit hlavic¢ku a trup a druhou vzit dit€ pod zadeckem. Pti
uchopu méjte prsty roztazené, aby se jejich tlak rozprostiel
na vetsi plochu. Pfi prevlékani a ukladani ditéte chrarite je-
ho predlokti, prsty a kotniky. Odév se Setrné navléka na kon-
Cetiny. Tahani, rotace nebo uviznuti koncetin v odévu muze
vést ke zlomening. Déti s OI potiebuji tak jako ostatni ko-
jenci fyzicky kontakt. Rodi¢e a ¢lenové rodiny by je méli
chovat a dotykat se jich. Lze je nosit na rukou, opiené
o rameno. Ramena k opofe ditéte stiiddme, aby se stimulo-
valy jeho krénf svaly na obou strandch. Kdo chce dité zved-
nout, mél by se k nému sklonit, pfiloZit je k sobé a vzpfi-
movat se uz s nim. Je to lep$i nez je do vysSky dospélého
zvedat pouze rukama. Jakmile je dité¢ schopno bezpe¢né dr-
Zet zprima hlavic¢ku, nosi se obli¢ejem vpted, se zady opfe-
nymi o hrudnik pfendsejici osoby. Ta drzi dit€ jednou rukou
okolo trupu a druhou pod zadeCkem.

Kojenci s frakturou maji postizenou koncetinu fixovanou
dlahou. S jejimi rozméry a vahou nutno pocitat pfi poloho-
vani ditéte a manipulaci s nim. Pfi jakékoli zlomeniné je
nutné poddvat 1éky s analgetickym tdcinkem. Tvrzeni, Ze
unemocnych s OI boli fraktura méné€, je nesmyslné. Kojenci
s chronickou bolesti jsou rozmrzeli a plactivi, brani se po-
hybu nemocné ¢asti téla, nékdy se zdaji apaticti. Nedokdzou
bolest nijak lokalizovat. Rozmrzelost ditéte proto miZe byt
znamkou nové fraktury. Fixace mista pfedpoklddané zlome-
niny vede k uklidnéni ditéte. Bolest mize byt zmirnéna ta-
ké teplou koupeli.

Pouzivand autosedacka by méla odpovidat hmotnosti
a velikosti ditéte a jeho schopnosti sedét. Mékka podlozka
s omyvatelnym povrchem je nejlepsi. Dilezitou soucasti se-
dacky jsou vhodné polstrované popruhy k uchyceni ditéte
prevéazet vleze, autosedacka se pro né nehodi.

Ackoli péce o kojence s O ma byt co nejohleduplnéjsi, je
plné v zdjmu ditéte dopiat mu mozZnost pohybu a stimulil
okoli. Omezeni hybnosti by vedlo ke ztrité svalové a kostni

~ev s

hmoty a disledkem by byly jen Cast&jsi fraktury.

Starsi dite
Pfistup k nim se v zakladu nelisi od péce o ostatni détskou
populaci. S nemocnymi s OI je pouze nutno zachézet se zfe-

telem na zdkladni chorobu, aby pfi fyzikdlnim vySetieni ne-
bo nesetrné rehabilitaci zbytecné nedoslo ke zlomeningé. OI
sama o sobé neni kontraindikaci ockovani. Ockovani proti
chiipce a ptivodciim respiracnich chorob je naopak vhodné.
Dité¢ by mélo absolvovat rutinni screeningovd vySetieni,
pred zacdtkem Skolni dochdzky je na misté vysetfeni audio-
logické. Pti prohlidkdch by mél prakticky 1ékafr patrat po
pocinajici skolidze.

Hmotnost by méla byt udrzovana priméfena vysce posta-
vy. Nemocni s malou postavou a omezenim pohybu mohou
mit sklon k obezité, ktera neni Zadouci. V zavislosti na tiZi
choroby a poctu prodélanych zlomenin se snazime doprat
ditéti co nejvice pfimérené fyzické aktivity. Jeho obratnost
a schopnost udrZet rovnovahu je nejlepsi prevenci padu, pfi
kterém hrozi zlomenina nejcastéji. Dité s leh¢i formou OI
mizZe bez problémi navstévovat matefskou Skolku, bude-li
persondl srozumén s vys§i mirou dohledu a rodice tolerant-
ni vi¢i moznosti zlomeniny. Je to lepsi nez dité z kolektivu
vrstevniki zcela vyfadit. Zacatek Skolni dochdzky nemusi
byt odkladan. Ucitelé by samozfejmé méli byt informovani
o povaze choroby. Ne vSichni védi, Ze Ol mentédlni defekt
neptisobi. Skola by méla mit bezbariérovy piistup
a prostiedi ve Skole je vhodné nemocnému ditéti co nejvice
pfizpusobit. Je dilezité ucitelim pfipominat, Ze chronicky
nemocné dit¢ ma potiebu intelektudlniho rozvoje a socidlni
interakce stejnou jako jeho zdravi vrstevnici. Ve spolupraci
s oSetifujicim 1ékarem je potfeba individudlné urcit, kterych
Skolnich cinnosti se dit€ vzhledem k jeho zdravotni situaci
muize zucastnit. Pausédlni zdkaz zejména vsech fyzickych ak-
tivit je zcela nevhodny.

Casto se zapomind, 7e nejen rodi¢e (a nékdy i souro-
zenci), ale také nemocné dit€¢ samo zejména pii teZ8i
formé OI potfebuje psychologické vedeni, aby ve starSim
Skolnim a posléze dorostovém véku ziskalo dostatek sebe-
védomi a moznost socidlni integrace ve skupiné vrstevnika.
Me¢lo by se naucit samostatnosti a zodpovédnému chovand,
aby v dospélosti ve spolecnosti plné obstalo.

Zavér

Péce o dité s OI by méla byt pfizplisobena individudlnim
potfebdm kazdého nemocného jedince. VZdy musi byt ty-
mové. Kromé genetického poradenstvi rodiné by se na ni
mél podilet pediatr se zkuSenostmi s détskou OI, ortoped,
rehabilitaéni pracovnik, psycholog a podle potieby neuro-
log, otorhinolaryngolog, logoped, atd. Mirné a lehké formy
onemocnéni predpokladanou délku Zivota nijak neovliviuji.
Progredujici deformity u OI III. typu maji prognézu horsi
diky zvysené vnimavosti k respiraénim infektim a zhorSeni
funkce kardiovaskuldrniho aparatu. K obtiZim vSak neziid-
ka dochézi az v pozdnim stfednim véku nebo u seniord.
Frekvence zlomenin je pfisné individudlni, po ukonéeni rt-
stu klesa. Nemocni vSak patif mezi velmi rizikovou skupinu
ve vztahu k rozvoji pozd&jsi osteopordzy, u Zen zejména
v souvislosti s menopauzou. OI nijak neovliviluje fertilitu.
Rada nemocnych md své vlastni déti. Divky a Zeny s OI by
proto mély byt v€as informovany o problémech gravidity
a porodu.

V fadé zemi pracuji sdruzeni rodi¢u a pacienti s OI.
Moznost napojeni na takovou organizaci muze pro rodinu
nemocného ditéte mnoho znamenat. S jeji pomoci dokdze
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fesit fadu problémd, které v osamoceni mohou vypadat ne-
prekonatelné. V Evropé aktivity mnoha stati zastieSuje OI-
FE (Osteoporosis Imperfecta Federation Europe — viz we-
bova strdnka http://www.oife.org/); v USA pracuje OIF
(Osteogenesis Imperfecta Foundation http://www.oif.org/).

Mozni se v tomto ohledu blyska na lepsi ¢asy i v CR. Jedna

mladd Zena s OI III. typu u nds za¢ind organizovat sdruZeni
pro osoby s OI. Podivejte se na webové stranky
http://www.lomivky.webnode.cz/ a pokud zndte nebo mate
ve své péci nemocné s OI, upozornéte je na né.
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