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IZVLEČEK 

Osteogencsis imperfccta je redka dedna 
motnja, katero označujejo nenavadni 

zlomi kosti, ki vodijo v multiple zlome, 
povzročene zaradi ·povsem vsakdanjih 

dejavn ikov. Podrejene nepravilnosti so 
nepopolno dozorela kolagenska vlakna 
in motnj e v akti vnos ti osteoblastov. 
Posledica teh nepravilnosti so zlomi kosti, 
tenka koža, modre beločnice, motnje v 
nas tanku clent ina in hiperakt ivnost 
sklepov. 

Bolezen lahko prepoznamo že in utero z 
uporabo ultrazvoka - vidimo lahko 
prirojene oblike, ra zvojne motnj e in 
koničas te deformacije dolgih kosti; otrok 
se rodi z multiplimi zlomi. Smrtnost, kot 

pos ledica intrakranialne krvavitve ob 
ro jstvu ali zarad i ponav l j a jo č ih se 

respiratornih infektov v prvih dveh letih 
življenja, je visoka. 

1 UVOD 

Os teogenezis imperfec ta (O l ) j e 
prirojena bolezen, za katero je znači lna 

poveča n a krhkos t kost i. Klini čna 

simptomatika je lahko zelo različna, od 
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ABSTRACT 

Osteogenesis imperfecta is a rare hered i­
tary disorder characterized by an unusual 
fragility of bone, leading to multiple frac­
tures often from a trivial cause. The un­
derlying abnormalities are an incomplete 
maturation of collagen fibers and a dis­
order of osteoblastic activity. These ab­
normalities result in fragile bones, th in 
skin, blue sclerae, poor teet h, and 
hypermobility of the joints. 

ln the congenital form, the disordcr de­

velops in utero and the infant is born w ith 
multiple fractures. The diagnosis has been 

established in utero using ultrasonogra­
phy hy recognizing angular deformities 
of long uones. Mortality is high, resulting 
from intracranial hemorrhage at bir th or 
from recurrent respiratory infec ti ons in 
the first 2 years of li fe. 

skoraj zanemarljivega števila do pogostih 

zlomov, katerih posledice so izrazit zastoj 
rasti z napred ujočimi deformacijami, 
pogoste so bolečine v kosteh in omejena 
gibljivost. Dodatni kliničn i znaki so še 
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modre be ločnice, motnje v nastanku 
dentina, ohlapnost veziva in naglušnost. 
D eforma cija kosti lobanj ske baze in 
zgornjega dela vratne hrbtenice povzroči 

nas tanek bazilarn e invaginac ije, ki je 
težak in lahko tudi življenje ogrožuj oč 

zaplet bolezni. Zaradi osnovne motnje se 
pri bolnikih pogosto pojav lj ajo tudi 
spremembe na zobeh ( dentinogenesis 

imperfecta) in okvara sluha. 

Vrsto let je bila v uporabi Sillence-ova 
delitev osteogenesis imperfecta na 
osnov i klini čne slike, rent gen skih 

značilnosti in vrste dedovanja na 4 tipe 
(0 1 tip 1 do Ol tip IV), v novejšem času 
pa so odkrili še nove tipe obravnavane 
bolezni (Ol tip V in tip VI, ter rizomelična 

O l). 

Z biokemič nimi in mol ekularno 
genetskimi preiskavami so ugotovili, da 
je pri bolnikih z Ol tip 1 do Ol ti p IV 
bo leze n posledi ca ene od štev ilnih 

mu tac ij genov, ki nosita zapi s za 
prokola gen tip 1, glav no strukturno 
beljakovino kosti, kar so pri bolnikih z Ol 
tip V do tip VIl i z klju č ili. O snovna 
znač ilno s t teh oblik bol ezni je 
sprememba nekolagcnskih ses tavin 
kostne substance. 

2 VRSTE IN ZAPLETI Ol 

2. 7 Osteogenesis imperfecta - tip 1 

Ol- tip 1 je naj lažja in najpogostejša oblika 
bolezni - pojavlja se pri 60'Vo bolnikov z 
O l. Prevalenca je od 1/ 15.000 do 1/ 
20.000 otrok, bolniki z blago klinično 
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sliko pa so pogosto spregledani. Za to 
obliko bolezni je značilno, da se zlomi 
pojavijo že ob najmanjših poškodbah, 

kmalu po roj stvu ali v otro štv u. Po 
puberteti se ne pojavljajo več ali pa se 
število močno zmanjša. Najbolj pogosti 
so zlomi dolgih kosti spodnjih in zgornjih 
okončin ter malih kosti rok in stopal. 
Zlomi se dobro celijo, deformacije dolgih 
kosti nastanejo le pri 15 o;., bolnikov. V 

odraslem obdobju je štev ilo zlomov 
zanemarlji vo, poveča se ponovno pri 

ženah v menopavzi in pri moških po 60. 
letu starosti . Vsi bolniki imajo intenzivno 
modro obarvane be ločni ce, barva se s 
starostjo ne spreminja. Značilna je tudi 
naglušnost, ki se pri tipu 1 pojavlja v 50% 
in se po navadi pojavi v drugem desetletju 
življenja. 

Zaradi motnje pri tvo rbi ko lagena se 
bolezen odraža tudi na nemineraliziranih 

tkivih, ki vsebujejo kolagen ( beločnice, 

koža, tetive in s rčne zaklopke), klinično 

se ugotavlja tudi tanko kožo, razne kile 
in nagnjenost h krvavitvam. V ve čini 
primerov je ra st no rmaln a, zaradi 
sprememb na hrbtenici (skolioza) je lahko 
neproporcion alna. Mi š ič na moč j e z 
izjemo mišic kolkov normalna, motorični 
razvoj je nekoliko upočasnjen, umski 
razvoj je normalen, bolniki dosežejo 
normalno življensko starost. 

2. 2 Osteogenesis imperfecta - tip 11 

Ol - tip 11 je najtežja oblika, katere 

prevalenca je od 1/ 20.000 do 1/ 60.000 
otrok. Ti se pogosto rodijo prezgodaj ali 
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pa imajo ob rojs tvu premajhno telesno 
težo in dolžino. Novorojenčk i z O l - tip 
11 imajo mehke lobanjske kosti, trikotno 
obliko obraza, modrikaste bel očn icc, 

kljunast nos, ozek prsni koš, kratke 
deformirane okončine s številnimi zlomi. 
Zlomi se pogosto pojavijo že intrauterino, 
za to se spremembe na kosteh lahko 
ugotovijo že na redn ih ultrazvočnih 
pregledih. Bolniki pogosto umrejo že v 
času nosečnosti, ali pa kmalu po rojstvu 
zaradi okužb al i s r č n e oz. p l ju čne 

odpovedi. 

23 Osteogenesis imperfecta -tip 

111 

Sem spadajo vsi novorojenčki , pri katerih 
so ob rojstvu prisotni zlomi in deformacije 
in preživijo perinatalno obdobje. Številni 
z lomi povzročajo pri bolni kih hude 
deformacije kosti in zastoj rasti . O troci 

imajo večjo, asimetrično glavo, beločnice 
so modro obarvane - kasneje postanejo 

bele, zobje počasnej e i z rašča j o, pri 
posameznih bolnikih so prisotne tud i 
prirojene srčne napake, motori čni razvoj 
otrok je upočasnjen . Pri bolnikih je opaziti 
izrazit zastoj v rasti, v starosti okoli sedmih 
let pa se rast popolnoma ustavi - višina 
bolnikov je skrajno nizka. Bolniki z O l -
tip 111 imajo kratko življensko dobo -
največkrat umrejo zaradi posledic 
osnovne bolezni (okužbe dihal, dihalna 

ali srčna odpoved). 
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2.4 Osteogenesis imperfecta- tip 

IV 

Gre za dominantn o dedno obliko 
bol ezn i, kjer so be l oč ni ce bo lnikov 
normalno obarvane, so nižje rasti, število 
zlomov je večje kot pri tipu 1 in manjše 
kot pri ti pu 111. Število zlomov je največje 
v predpubertetnem obdobju, nato se 
umiri in se ponovno poveča s starostjo. 
Ob rojstvu imajo otroci normalno težo, 
nato pa se pojavi opazen zastoj v rasti, 
naglušnost se pojavi le pri posameznikih, 
imajo zmanjšano m išično moč, motorični 
razvoj je upočasnjen. Zaradi deformacij 
hrbten ice počas i pos tanejo vezani na 
invalidsk i voz i ček. Ž iv ljenjska doba 
bolni kov z O l - tip IV je prakt i čno 

normalna. 

2.5 Osteogenesis imperfecta- tip V 

Glavne značilnosti skupine bolnikov z O l 
- tip V so zmerna do močno izražena 
krhkost kosti, osteopenija in nastanek 
hipertrofičnih kalusov ob zlomih ali pri 
kirurških posegih na kosteh. Pri vseh 
oseb ah sta om ejeni pronacija in 
supinacija enega ali obeh zgornjih udov. 
Na rentgenogramu je vidna kalcifikacija 

interosalne membrane. 

2.6 Osteogenesis imperfecta - tip 
VI 

Gre za podskupino bolnikov O l - tip IV s 
pogostimi zlomi, ki se pojavljajo že od 
4.do 8. meseca dalje in so bolj pogosti 
kot pri drugih bolnikih te skupine. Pri vseh 
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prizadetih so ugotov ljeni kompresijski 

zlomi vretenc, be l oč ni ce so bele ali 
modrikasto obarvane, kostna gostota je 

zmanjšana. 

2.7 Rizomelična osteogenesis 
imperfecta 

Z nač iln os t za to obliko bol ez ni je 
pojavljanje zlomov že od rojstva dalje, 
modrikaste be l oč ni ce, zgod nje 
deformacije spodnjih okonči n, coxa vara 

in osteopenija. Od drugih oblik pa se l oči 

po izraz it i ri zome li č ni prikrajšav i 

nadlahtnic in stegnenic. 

2.8 Dentinogenesis imperfecta 

Dentinogenesis imperfecta je prirojena 
mo tnja v tvorbi dentina in odlaganja 
kalcija v njem. Pojavi se pri 1 O'Yc, - soo;., 
bolnikov, pri bolnikih s hujšimi oblikami 
bolezni pa celo pri več kot 80%. Navadno 
so bolj pri zadeti mlečni kot stalni zobje. 
O pazne spremembe so hipoplaz ij a 
dentina in zobn e pulpe, povečana 
lomljivost, hitrejša lomljivost, nagnjenost 

k nastanku zobne gnilobe. Zobje so 
prozorni in rjavkasto ali sivkasto obarvani. 

Spremembe na zobeh bolnikov so tako 
znač iln e, da jih z lahka ugotov imo s 
klini čnim pregledom in rentge nskim 
slikanjem. 

2. 9 Bazi/ama invaginacija 

Redek, a rese n zaplet, ki pripelje do 
nevroloških motenj, bolnik lahko zaradi 
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posledi c tudi umre . Prisotna je pri 
približno 20% bolnikov z O l, najpogos­
teje se pojavi pri tipu IV. N evrološka 
simptomatika se najpogosteje pojavi v 
času pubertete. Zaradi d eform acije 
zatilnice pride do deformacije zadnjega 

dela lobanjske baze - zgornji del vratne 
hrbtenice se pomakne in prostor v zadnji 

lobanjski kotanji se zmanjša. Rentgenski 
znaki so lahko prisotni že mnogo prej, 
preden se pojavi nevrološka simptoma­
tika. Najpogostejši simptomi so glavobol, 
mo tnje požiranja, hiperrefl eksija, 
tetrapareza, skolioza, okvara sluha ... 

Bazilarna invaginacija je resen zaplet O l, 
zato moramo bolnike do konca rasti 
redno spremljati z nevrološkimi pregledi 
in rentgenskim slikanjem lobanje vsake 
2 do 3 leta. 

3 ZDRAVLJENJE Ol 

Osrednjo vlogo ima ortoped, ki oskrbi 
nove zlome in izvaja operativno terapijo, 
s katero korigira že nastale deformacije 
in prepreč uj e nas tanek nov ih. Z 

zdravljenjem želimo doseči čim boljšo 
kakovost življenja pacientov. 

Zdravljenje poteka lahko na raz li čne 

način e, konzervati vno, operativno in 
medikamentozno z bi fosfonati. Najboljši 
uspeh dosežemo s kombinacijo vseh treh 

vrst terapije. 

3.1 Zdravljenje z bifosfonati 

Zdravljenje z bifosfonati je simptomatsko 
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in ne vpliva na hitrost celjenja zlomov, 
dentinogenezo in na že obsoječe 
deformacije kosti. Bifosfonati zaviralno 
delujejo na osteo klaste in s tem na 
resorbcijo kosti in omogočajo kopičenje 
kalcija v kosteh. Zdravilo se lahko uživa 
peroralno (odrasli) ali pa intravenozno 
(pri otrocih ). Posledica zdravljenja je 
manj še štev ilo z lomov in že po 
kratkotrajni terapiji se zmanjšajo kronične 
bolečine v kosteh. To pa pos l edično 

vpliva na povečano fizično aktivnost, na 
intenzivnejšo fizioterapijo, kar pripomore 
k večanju kostne gostote in trdnosti kosti. 

Uspešnost terapije preverjamo z 
meritvami kostne gostote (DXA} in tudi z 

Slika 1: SklemtiC:ni pasovi v pwdelu metafiz 

rentgenskim slikanjem hrbtenice, dolgih 
kosti in medenice 1 - 2 krat letno. Na 
rentgenogramih se terapija z bifosfonati 

prikaže kot sklerotični pasovi v predelu 
meta fiz. 
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Bifostonati se uporabl jajo tudi pri 
zdravljenju postmenopavzalne osteopo­
rozc ter pri osteoporazah, ki so posledica 
različnih bolezni. Zdravljenje je učinko­
vito in va rno. 

3.2 Konzervativno zdravljenje 

Pri majhnih otrocih zlom e zdravimo 

konzervativno (mavec, ekstenzija), saj se 
hitro zaraščajo. Najpogostejši so zlomi 
stegnenice in golenice. Uporabljamo 
lahko tudi raz lične ortoze ali pnevmatske 
opornice, ki so uspešne, vendar močno 
ovirajo bolnika pri gibanju. 

3.3 Operativno zdravljenje 

Zdrav ljenje z lo mov je pogosto tud i 
operat ivno. Pr i zlomih dol gih kos ti 

pogosto pride do osnih deformacij, ki jih 
lahko pre prečimo s ko rektivnimi 
osteotomijami (slika 2) in osteosintezo s 
plošč icami in vijaki (slika 3), zunanjimi 
fiksa terji (po lli zarovu) (s lika 4} ali z 
intramedularno fiksacijo dolgih kosti z 
intramed ularnimi žeblji (s lika 5) ali 

teleskopskimi palicami, le te najpogosteje 
uporabljajo pri zdravljenju otrok, ker se 
ob rasti kosti raztegnejo (sl ika 6) . 

Pri zdrav lj enju manjših deform acij 
hrbtenice uporabljamo konzervativno 
zdravljenje (stez niki , intenzivna 
fi zioterapija}, pri večjih deformacijah pa 

operativno terapijo za korekcijo kifoze, 
oz iroma sko lioze (spondi lodeza po 

Luqeju). 
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4 ZAKLJUČEK 

Bolnik z osteogenes is imperfec ta 
potrebuje timsko obravnavo. Sodelujejo 
ortoped, pediater ali internist, 
travmatolog, fiz iater, fiz ioterapevt in 
delovni terapevt. Pri obravnavi bolnikov 
ima glavno vlogo ortoped, ker oskrbi 
nove zlome in operativno korigira že 
nas tale deformac ije in tako bolniku 
omogoči boljšo gibljivost. 

Namen zdrav ljenja bolnikov z O l je 
preprečitev zlomov in deformacij kosti ter 
njihov ih pos ledic, ker le te močno 
prizadenejo bolnika in mu onemogočajo 

normalno gibljivost in normalen razvoj. 
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