DIJAGNOZE

OSTEOGENESIS
IMPERFECTA

Osteogenesis Imperfecta (Ol) skupina
je rijetkih poremeéaja koji zahvaéaju
vezivno tkivo, a karakteriziraju ih
izuzetno krhke kosti koje se lako

lome (lomljive kosti), Eesto bez ocitog
razloga. Specifiéni simptomi i fizieki
nalazi povezani s Ol-jem uvelike

se razlikuju od slu¢aja do slugaja.
Ozbiljnost Ol-ja takoder se uvelike
razlikuje, &ak i medu osobama iz iste
obitelji. Ol moze biti blagi poremeéaj
ili mozZe rezultirati ozbiljnim
komplikacijama. Utvrdene su &etiri
glavne vrste Ol-ja. Ol tipa | najéeséi
je i najblazi oblik poremeéaja.

Ol tipa Il najtezi je oblik. U vedini
sluajeva, razliditi oblici Osteogenesis
Imperfecte nasljeduju se kao
autosomno dominantne osobine.

Znakovi i simptomi

U svim tipovima Osteogenesis
Imperfecte, povezani simptomi uvelike
se razlikuju od slugaja do sluéaja, Eak
i unutar iste obitelji. Neke oboljele
osobe mozda nece dozivjeti nijedan
prijelom kosti ili samo nekoliko njih,
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druge oboljele osobe mogu dozZivjeti
viSestruke prijelome. Ol mozZe varirati
od blagog poremeéaja s malo
simptoma do ozbiljnog, iscrpljujuéeg
poremeéaja. Starost kod koje
prijelomi pocinju takoder se razlikuje
od slué¢aja do sluéaja.

Osteogenesis tipa |

Osteogenesis tipa | najcesdi je i
obi¢no najblazi oblik ove bolesti.

U veéini sluéajeva karakteriziraju
ga visestruki prijelomi kostiju

koji se obi¢no javljaju tijekom
djetinjstva kroz pubertet. Prijelomi
obi¢no zapodinju kada oboljelo
dijete po¢ne hodati; prijelomi kod
novorodenéadi su rijetki. Ulestalost
prijeloma obiéno opada nakon
puberteta. Ponavljani prijelomi mogu
rezultirati laganim malformacijama
kostiju ruku i nogu (npr. savijanje
potkoljenice i bedrene kosti).

Prepoznatljiva znadajka povezana
s Ol-jem tipa | je plavi¢asta boja
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bjelooénica (plava bjelooénica).
U nekim sluéajevima, kod osoba

s Ol-jem tipa | mogu se razviti
abnormalnosti koje utje¢u na
srednje i/ili unutarnje uho, 3to
doprinosi ili rezultira o$teéenjem
sluha (tj. provodnim i/ili
senzorineuralnim gubitkom sluha).
Gubitak sluha javlja se najcesée u
tre¢em desetljeéu Zivota, medutim,
moze se javiti ve¢ u drugom
desetliecu ili tek u sedmom.

Osobe s Ol-jem tipa | mogu imati
trokutasti izgled lica i abnormalno
veliku glavu (makrocefalija).

U otprilike 50 posto slu¢ajeva, kod
osoba s Ol-jem tipa | doéi ¢e do
nedostataka u rastu nakon rodenja
(postnatalno), $to e rezultirati blagim
niskim rastom (npr. oboljele osobe
bit ée nize od &lanova obitelji koji
ne boluju od te bolesti). Otprilike 20
posto odraslih s Ol-jem tipa | razvija
nenormalnu boénu zakrivljenost
kraljeznice ili zakrivljenost unatrag
(skolioza ili kifoza).
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Dodatni simptomi povezani s

Ol-jem tipa | ukljuéuju labave
(hiperekstenzibilne) zglobove, nizak
tonus midi¢a (hipotonija) i tanku kozu
koja lako dobiva podljeve.

Neki istraZivaéi vieruju da postoji
podskupina Ol-ja tipa | kod koje
oboljele osobe imaju i zubne
abnormalnosti uz gore navedene
znadajke.

Osteogenesis tipa |

Ol tipa Il najtezi je oblik bolesti
Osteogenesis Imperfecta. Oboljela
dojendad &esto ima komplikacije
opasne po zivot pri ili ubrzo nakon
rodenja. Dojencad s Ol-jem tipa

[l ima malu porodajnu teZinu,
abnormalno kratke ruke i noge
(udove) i plavic¢astu boju bjeloo&nica
(plava bjeloognica). Osim toga,
oboljela novorodenéad moze imati
izuzetno krhke kosti i brojne prijelome
prisutne pri rodenju. Rebra i duge
kosti nogu oboljele dojenéadi &esto
su malformirane.

Dojen&ad s Ol-jem tipa Il Eesto ima
nerazvijena pluéa i abnormalno
mali gornji dio prsnog kosa (toraks)
$to moze rezultirati respiratornom
insuficijencijom opasnom po Zivot.
U nekim sluéajevima oboljela
novorodencad moze doZivieti
kongestivno zatajenije srca.

Dojenéad s Ol-jem tipa Il takoder
moze imati mali, uski nos, malu &eljust
(mikrognatija) i nenormalno mekani
vrh lubanje (kalvarija) s abnormalno
velikim mekanim dijelovima lubanje
(velike fonatanele). Oboljela
dojenéad takoder moze imati
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abnormalno tanku, krhku kozu i nizak
tonus misi¢a (hipotonija).

Ol tipa Il podijeljen je u tri
podskupine (A, B i C) na temelju
malih razlika u formiranju kostiju
koje se vide samo na rendgenskim
snimkama (radiografske zna&aijke).

Osteogenesis tipa Il

Ol tipa Ill karakteriziraju izuzetno
krhke kosti, visestruki prijelomi i
malformirane kosti. Pri rodenju su
Cesto prisutni viSestruki prijelomi.
Prijelomi i malformacije razliitih
kostiju (najeesée rebara i dugih
kostiju) mogu se pogoriavati
(progresivne malformacije) kako
oboljela novorodenéad i djeca stare.

Progresivne malformacije razliitih
kostiju mogu rezultirati niskim
rastom, kraljeznicom zakrivljenom
boéno ili unatrag (skolioza i kifoza)
i malformacijama podruéja na
kojem se spajaju kost na straznjoj
strani lubanije (okcipitalna kost) i vrh
kraljeznice (bazilarno udubljenje).
U nekim sluéajevima oboljele osobe
mogu razviti pluénu insuficijenciju

i probleme s di$nim sustavom. U
tezim sluéajevima, progresivne
malformacije kostiju mogu dovesti
do toga da oboljele osobe trebaju
invalidska kolica.

Dojen&ad s Ol-jem tipa Ill pri rodenju
moze imati plavié¢aste bjelooénice
(plava bjelooénica). U veéini
sluajeva plavi¢asta boja blijedi
tijekom prve godine Zivota. Oboljela
dojenéad moze imati trokutasti izgled
lica zbog abnormalno istaknutog éela
(frontalno izboéenje) i abnormalno
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malu &eljust (mikrognatija). U nekim
sluéajevima mogu biti prisutni
odteéenie sluha i lomljivi, diskolorirani
zubi (dentinogenesis imperfecta).

Osteogenesis tipa |V

Osobe s Ol-jem tipa [V imaju krhke
kosti koje se &esto lako lome. Prijelomi
su ¢eddi prije puberteta. Oboljele
osobe imaju blagu do umjerenu
malformaciju kostiju i obigno su nize
od prosjeka. Oboljele osobe mogu
razviti zakrivljenje kraljeZnice boéno
ili unatrag (skolioza i kifoza).

Osobe s Ol-jem tipa [V mogu

imati trokutasti izgled lica. U vedini
slu¢ajeva bjelooénice su tijekom
dojenacke dobi normalne ili
blijedoplave boje. Kako oboljelo
dojence odrasta, blijedoplava

boja bjelooénice blijedi. Oboljele
osobe takoder mogu imati odteéenje
sluha i lomljive, diskolorirane zube
(dentinogenesis imperfecta).

Nesvrstana Osteogenesis Imperfecta

U medicinskoj literaturi zabiljezeni
su mnogi sluéajevi osoba

s abnormalnostima kostiju
karakteristiénim za Osteogenesis
Imperfectu. Medutim, ti sluajevi
imaju dodatne simptome koji
sprie¢avaju njihovo svrstavanje u
jednu od Eetiri glavne vrste Ol-ja.
Istrazivaéi nagadaju da ti sluéajevi
mogu biti podskupine jedne od &etiri
glavne vrste Ol-ja, dodatna vrsta
Ol-ja (npr. Ol tipa V) ili zasebni
poremecaiji. (Za vide informacija o tim
poremedajima pogledajte odjeljak
Srodni poremeéaii u nastavku.)
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