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KOSTANE DISPLAZLJE — SPECIFICNA ZDRAVSTVENA SKRB DJECE S

HONDRODISPLAZIJAMA

IVO LIGUTIC' INGEBORG BARISIC', DARKO ANTICEVIC®, JAVOR VRDOLJAK®, DRAGAN PRIMORAC?

Kostane displazije su klinicki i geneticki heterogena skupina poremecaja kostanog razvoja. U Elanku je opisana podjela kosta-
nih displazija te vrijedost timskog pristupa u zbrinjavanju oboljelih od prirodenih nasljednih poremeéaja rasta i razvoja kosii i

hrskavice. Analizirana je ahondroplazija kao jedna od najées¢ih hondrodisplazija koja dovodi do izrazito smanjenog rasta. Istaknu-
ta je potreba specificne zdravstvene zastite oboljelih, algoritam dijagnostickih pretraga, te prednosti pracenja oboljelih u sklopu
specijalizirane Ambulante za kostane displazije.

Deskriptori: OSTEOHONDRODISPLAZIJE-klasifikacija, dijagnostika; AHONDROPLAZIUJA -dijagnostika

Kostane displazije ili osteohondrodi-
splazije su prirodeni poremeéaji razvoja i
rasta kosti i hrskavice. Od 1969. do 1992.
nomenklatura i klasifikacija koStanih di-
splazija temeljile su se na klini¢kim i ren-
genskim kriterijima. U skladu s meduna-
rodnim dogovorima bolesti su svrstane
prema morfoloskim 1 pretpostavljenim
patogenetskim sli¢nostima (1-8). Nakon
trece revizije 1997. godine prihvacena je
nova, dobrim dijelom molekularno-gen-
ska klasifikacija (7, 8). UnatoC tome, stare
klinicko-rengenologke podijele jos su i sad
korisne klini¢aru (1, 2, 3, 4, 5, 6, 9, 10,
11). Mnogobrojne i heterogene, monoge-
ne koStane bolesti, obuhvaéene skupnim
nazivom koStane displazije ili osteohon-
drodisplazije, dijele se u tri velike skupine
(tablica I). Hondrodisplazije su najbrojni-
ja i zapravo najvaznija skupina u djecjoj
dobi, a dijele se u dvije grupe (tablica 2).
U prvoj je skupini klini¢ka slika jasno
izraZena pri rodenju i dijagnoza se u pra-
vilu postavlja pri porodu ili u prvim mje-
secima zZivota. Razlikujemo letalne i nele-
talne oblike. Danas se sve veci broj hon-
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drodisplazija iz ove grupe dijagnosticira i
prije rodenja ultrazvukom i DNA anali-
zom stanica ploda. U drugoj skupini hon-
drodisplazija simptomi bolesti se postup-
no razvijaju u prvim godinama Zivota, a
dijagnoza se obilno postavi poslije.

Smetnje rasta razli¢ito zahvacaju kra-
lieZnicu, epifize i metafize dugih kostiju.
Prema tome koje od navedenih smetnji
prevladavaju, a na temelju klini¢kih i ren-
genskih promjena, svrstane su u pet pod-
skupina (tablica 2).

Tablica 1. Osteohondrodisplazije
Table I. Osteochondrodysplasias

1. Poremecaji rasta cjevastih kosti ¥/ili kraljednice
(hondrodisplazije - vidi tablicu 2.1 2.)

Defect of growth of tubular bones and/or spine
(chondrodysplasias — see table 2. and 3.)

(multiple egzostoze, fibrozna displazija i druge)
(multiple exostoses, fibrous dysplasia and others)

3. Smanjenje ili povecanje gustoce kosti

Decreased or increased bone density

2. Anarhiéni rast hrskavi¢nog ili fibroznog tkiva kosti

Disorganized development of cartilagenous or fibrous component of skeleton

(vide oblika osteogenesis imperfekta i osteopetroze. displazija Pyle i druge)

(various form of osteogenesis imperfacta and osteopetrosis, Pyle dysplasia and others)

Tablica 2. Podjela hondrodisplazija
Table 2. Classification of chondrodysplasias

2. Pretezno neletalne/Usually non-lethal

1. Poliepifizne/Polyepiphyseal

2. Metafizne/Metaphyseal

3. Epimetafizne/Epimetaphyseal
4. Akrodisplazije/Acrodysplasias
L5, Platispondilije/Platyspondylies

1 PREPOZNATLIJIVE PRI RODENJU/RECOGNIZABLE AT BIRTH
1. Letalne prije ili kratko nakon poroda/Lethal before or shortly after birth

11 PREPOZNATLIHVE KASNIJE/RECOGNIZABLE LATER
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Na tablicama 3a i 3b prikazane su ko-
natalne hondrodisplazije, dakle bolesti
prepoznatljive pri rodenju. Na tablici 3a
navedene su relativne ¢ece letalne hon-
drodisplazije. Spranger i Marote-
aux (5)opisuju viSe od 50 letalnih koSta-
nih displazija, ukljugivii medu njih i letal-
ne oblike osteogenesis imperfecta i hipo-
fosfatazije. Tablicom 3b obuhvacene su
danas poznate hondrodisplazije spojive sa
yivotom. Prema najupadijivijim klini¢kim
i rengenskim znacima svrstane su u pet
podskupina. Medunarodna radna grupa za
kodtane displazije objavila je 1997. godi-
ne 3. Reviziju pariSke nomenklature kon-
stitucijskih kostanih bolesti iz 1972. godi-
ne (7, 8). Tom su se klasifikacijom bolesti
svrstale prema najnovijim spoznajama
molekularne genetike (12, 13). Od ukup-
nog broja bolesti dotad su u 84 bili pozna-
ti lokus, grada, proteinski produkt i fun-
kcija gena, odnosno mutacija gena koja
uzrokuje odgovarajucu bolest. U 10 je bio
poznat samo lokus. Cak 255 razli¢itih en-
titeta svrstano je u 32 skupine ili porodice
(tablica 4) (7). Umjesto stare fenotipske
klasifikacije, nova podjela je etiopatoge-
netska (tablica 5). Skupine &ini niz bolesti
koje su uzrokovane mutacijom istoga ge-

Tablica 3a. Perinatalne letalne hondrodisplazije
Table 3a. Perinatally lethal chondrodysplasias

THANATOFORICNA DISPLAZUA, tip |

i1(1) AD
Thanatophoric dysplasia
AHONDROGENEZA, tipIA (2) 1B (6.)] AR
AHONDROGENEZA, tip 11 (8.)

Achondrogenesis AD
FIBROHONDROGENEZA (3.) AR
Fibrochondrogenesis

ATELOSTEOGENEZA, tip1(5.) sp

Atelosteogenesis

DISPLAZIJA KRATKA REBRA/
POLIDAKTILIJA Tip I 11, [1I (4.) AR
Short ribs dysplasia/polydactyly
AHONDROPLAZIJA (homozigotna) (1.)
Achondroplasia

ATELOSTEOGENEZA, tip 11 (6.)
Atelosteogenesis
DISEGMENTNA DISPLAZIJA

(Silverman-Handmaker) (7.) AR
Dysegmental dysplasia

AD

AR

LETALNE PLATISPONDILICNE
DISPLAZIJE (2.) Sp
Lethal platyspondilic dysplasia

OSTALE DISPLAZIIE

Other dysplasias

() Pripadnost odgovarajucoj skupini ko$tanih di-
splazija (vidi tablicu 4.)

AD autosomno dominantno

AR autosomno recesivno

SP sporaditno
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Tablica 3b. Preteino neletalne konatalne hondrodisplazije
Table 3b. Usually non-lethal connatal chondrodyplasias

i. HONDRODISPLAZIJE § KRATKIM UDOVIMA
1. Chondrodysplasias with short limbs

AHONDRODISPLAZIJA (1.)

Grebe dysplasia

Achondroplasia AD
DIJASTROFICNA DISPLAZUA * (6.) AR
Diastrophic dysplasia

HONDRODISPLAZIJA S TOCKASTIM EPIFIZAMA AR
Chondrodyplasia punctata stippled epiphyses group XVD )V(VR
Rizomeli¢ni tip* Condradi-Hiinermann, ostali oblici i
METATROPNA DISPLAZIJA (vide oblika)* AD
Metatropic dysplasia

OMODISPLAZIJA (5) L il AD
Omodysplasia AR
MEZOMELICNA DISPLAZIJA (16.) TAD i 11 AR*

Mesomelic dysplasia ADIiAR
(tip Langer AR, tip Reinhardt AD, tip Nievergelt AD, tip Robinow AR i AD)

AKROMEZOMELICNA DISPLAZUA (17.) AR
Acromesomelic dysplasia

DISPLAZIJA GREBE (17.) AR

OSTALE MIKROMELNE DISPLAZIIE
Other micromelic dysplasias

Atelosteogeneza tip 111 (5.) SP, mikrognatni nanizam, spondilometafizna displazija Kozlowski (14.) AD, hipohondropla-

zija (1.) AD

*Displazije s veéim ili manjim postotkom Jetalnog ishoda u ranom postnatalnom razdoblju
AD autosomno dominatno

AR aulosomno recesivio

XVR-XLR X vezano recesivno

XVD-XLD X vezano dominantno

N sporadiéno

2. HONDRODISPLAZIJE S KRATKIM TIJELOM  UDOVIMA
2. Hondrodysplasias with short trunk and limbs

KONGENITALNA SPONDILOEPIFIZNA DISPLAZIJA * (8.)
Spondyloepyphiseal dysplasia (SED) congenita

HIPOHONDROGENEZA* (8.)
Hypochondrogenesis

AD

DISPLAZIJA KNIEST (8.)
Kniest dysplasia

AD

SPONDILOEPIMETAFIZNA DISPLAZIJA (Strudwick) (8.)
Spondyloepymetaphyseal dysplasia Strudwick

AD

PSEUDODIASTROFICNA DISPLAZITA * (20.)
Pseudodisatrophic dysplasia

AR

IMUNOKOSTANA DISPLAZIJA Shimke (10.)
Immuno-osseous dysplasia Shimke

AR

OPSISMODISPLAZIIA * (10.)
Opsismodysplasia

AR

SPONDILOEPIFIZNA DISPLAZIJA S LAKSITETOM (10.)
Spondyloepiphyseal dysplasia with joint laxity

AR

SPONDILOEPIMETAFIZNA DISPLAZIJA S ABNORMALNIM KALCIFIKACIJAMA (10.)
SEMT short limb-abnormal calcification

AR

3. HONDRODISPLAZIE SA SAVINUTIM KOSTIMA
3. Bent-bone dysplasias

KAMPTOMELICNA DISPLAZIJA* (19.)
Campomelic dysplasia

AD

KIFOMELICNA DISPLAZIJA (19.)
Kyphomelic dysplasia

AR

DISPLAZIJA STUVE-WIEDEMANN (19.)
S.W. dysplasia

AR

4. PREVLADAVAJUCI SIMPTOMI, A NE SMETNJE RASTA

TORAKALNA ASFIKTICNA DISPLAZIJA* (4.)
Asphyxiating thoracic dysplasia

AR

HONDROEKTODERMALNA DISPLAZIJA (Ellis van Creveld) (4.)
Chondroectodermal dysplasia

AR

KLEIDOKRANIJALNA DISPLAZIJA (18)
Cleidocranial dysplasia

AD

DISPLAZIJA YUNIS-VARON* (18)
Y-V. dysplasia

AR

SINDROM LARSEN (20.)

Larsen syndrome

AD

SINDROMI SLICNI S. LARSEN

Larsen-like syndromes

5. OSTALE DISPLAZIJE
5. Other dysplasias

OSTEODISPLASTICNA DISPLAZIJA 22. 11 11
Osteodysplastic dysplasia I and 11

AR
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Tablica 4. Medunarodna nomenklatura osteohondrodisplazija
Table 4. International nomanclature of osteochondrodysplasias

. Grupa ahondroplazije/ Achondroplasia group

8. Kolagenopatija tip Il/Type II collagenopathies

13. Metafizne displazije/Metaphyseal dysplasias

16. Mezomeli¢ne displazije/Mesomelic dysplasias

31. Osteolize/Osteolyses
32. Patela displazije/Patella dysplasias

9. Kolagenopatije tip X{/Type X1 collagenopathies
10. Ostale spondiloepi-(meta)-fizne(SE(M)D) displazije/Other spondyloepi-(meta)-phiseal (SE(M)D) dysplasias
11. Multiple epifizne displazije i pseudoahondroplazija/Multiple epiphyseal dysplasias and pseudoachondroplasia
12. Tockasta hondrodisplazija (grupa totkastih epifiza)/Chondrodysplasia punctata (stippled epiphyses group)

1

2. Spondilodisplasti¢ne i druge perinatalne letalne grupe/Spondylodysplastic and other perinatally lethal groups

3. Metatropi¢na grupa/Metatropic dysplasia group

4. Displazija s kratkim rebrima (s ili bez polidaktilije)/Short-rib dysplasia (SRP) {with or without polydactyly) group
5. Grupa atelosteogeneza-omodisplazija/Atelosteogenesis-omodysplasia group
6. Grupa diastrofi¢na displazija/Diastrophic dysplasia group

7. Grupa disegmentna displazija/Dyssegmental dysplasia group

14. Spondiloepifizne displazije (SMD)/Spondylometaphyseal dysplasias (SMD)
15. Brahiolmi¢ne spondilodisplazije/Brachyolmia spondylodysplasias

17. Akromeli¢ne i akromezomeli¢ne displazije/Acromelic and acromesomelic dysplasias
18. Displazije s pretezno zahvaéenim membranoznim kostima/Dysplasias with prominent membranous bone involvment
19. Grupa displazija sa savinutim kostima/Bent-bone dysplasia group

20. Multiple dislokacije s displazijama/Multiple dislocations with dysplasias

21. Grupa dizostozis multipleks/Dysostosis muitiplex group

22. Osteodisplastiéna grupa s gracilnim kostima/Osteodysplastic slender bone group
23. Displazije sa smanjenom gustoom kostiju/Dysplasias with decreased bone density
24. Displazije s defektnom mineralizacijom/Dysplasias with defective mineralization
25. Povecana gustoéa kostiju bez promjene oblika/Increased bone density without modification of bone shape
26. Povecana gusto¢a kostiju sa zahvacenim dijafizama/Increased bone density with diaphyseal involvment
27. Povedana gustoca kostiju sa zahvadenim metafizama/Increased bone density with metaphyseal involvment
28. Tetke neonatalne skleroti¢ne displazije/Neonatal severe osterosclerotic dysplasias

29. Letalne hondrodisplazije s fragmentiranim kostima/Lethal chondrodysplasias with fragmented bones
30. Dizorganizirani razvoj hrskavi¢nog i fibroznog tkiva skeleta/Disorganized development of cartilaginous and fibrous components of the skeleton

na, odnosno promjenama u gradi istoga
genskog produkta (mutacija gena recepto-
ra 3 za fibroblastni faktor rasta odgovorna
za ahondroplaziju i bolesti iz te skupine;
mutacije gena za kolagen tip II za kolage-
nopatije tip 1T itd.) (14, 15, 16). Razlic¢ite
mutacije na istom genu (alelna heteroge-
nost) uzrokuju i razli¢ite proteinske de-
fekte i razliGite klinicke manifestacije.
Prema tome, mnoge bolesti ili nozoloSki
entiteti unutar jedne skupine bolesti za-
pravo su §iroki spektar istog poremecaja
(17). Spoznaje genetike
omogucavaju precizno postavljanje pre-
natalne i postnatalne dijagnoze, a ujedno
otvaraju perspektivu uzrotnog lijeCenja
bolesti.

Kostane displazije su rijetke bolesti,
incidencija dijagnosticiranih prenatalno
ultrazvukom i pri rodenju iznosi 2-3 djece
na 10 000. Od letalnih oblika najcesce su
thanatofori¢ka displazija 1 ahondrogeneza
(1: 35-40 000), dok su medu neletalnim
oblicima naj¢esée ahondroplazija i osteo-
genesis imperfecta (1: 15-20.000) (18,
19). U vedine djece s hondrodisplazijom
glavna klinicka oznaka je patoloSki ne-
proporcionalno niski rast. Ovisno o zah-
vacenom tkivu, posrijedi je niski rast s

molekularne

kratkim udovima (mikromeliéni nani-
zam) ili s kratkim trupom (platispondilije)
ili s kratkim trupom i udovima (tablica
3b). U svakog djeteta s neproporcional-
nim niskim rastom pri rodenju ili kasnije
treba pomistiti na hondrodisplaziju i od-
govarajuéom obradom je potvrditi ili is-
kljuciti. Konatalne hondrodisplazije ima-
ju dosta zajednickih klinickih i rengen-
skih simptoma i znakova, ali i specifi¢ne
fenotipske karakteristike, tijek, komplika-
cije 1 ishod.

Veliki broj rijetkih, klini¢ki i rengen-
ski sli¢nih bolesti, oskudni i netolni opisi
u opéim pedijatrijskim i ortopedskim
knjigama, nedostatak vlastitog iskustva
lije¢nika (pedijatra, rengenologa, patolo-
ga, ortopeda), te Cinjenica da su djeca s
hondrodisplazijama esto mrtvorodena ili
umiru ubrzo nakon poroda, razlozi su da
se to¢na dijagnoza ne postavi brzo. Neri-
jetko lijecnici ne poznaju osobitosti tije-
ka, komplikacije 1 lijeCenje odredene bo-
lesti. Zbog toga se u svijetu formiraju ti-
movi lije¢nika koji se bave koStanim di-
splazijama (20, 21). Prva i osnovna za-
dada ovog tima stru¢njaka je postavljanje
toéne dijagnoze bolesti kao temelj medi-
cinske i geneticke prognoze te specifitne

skrbi. Nakon postavljene dijagnoze, po
moguénosti potvrdene DNA pretragama,
potrebne su redovite kontrole uz usku su-
radnju s roditeljima i lije¢nikom primarne
zadtite, odnosno s pedijatrom. Obavjesta-
vajuéi roditelje o svim bitnim ¢imbenici-
ma vezanim za bolest, medicinskim sav-
jetima, te ciljanim dijagnostickim, pre-
ventivnim 1 terapijskim postupcima, na-
stoje se sprijeciti komplikacije i omogu-
¢iti optimalan rast i razvoj u okviru os-
novne bolesti.

Na primjeru ahondroplazije, jedne od
naj¢eséih koStanih displazija, upozorit ce-
mo na potrebu ciljane specifi¢ne zdrav-
stvene skrbi, te prednosti njenog provo-
denja u sklopu struénog specijaliziranog
lije¢nic¢kog tima.

AHONDROPLAZIJA

I. Klini¢ka slika

Ahondroplazija (MIM 100800) naj-
¢eicéa je i najpoznatija konatalna hondro-
displazija. Dugo je godina bila sinonim za
sve letalne i neletalne hondrodisplazije
pod starim nazivom fetalne hondrodistro-
fije. Javija se u 2,3-6 na 100.000 novo-
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Tablica 5. Hondrodisplazije skupine 1. i 5.
Table 5. Chondrodysplasias groups 1. and 5.

’T SKUPINA. NAZIV BOLESTI I
NACIN NASLIEDIVANJA
Group, name of disease and mode

_of inheritance

1.SKUPINA AHONDROPLAZIJA
1.Achondroplasia group

PRISUTNA PRI
PORODU
Present at birth

KROMOSOM-
SKI LOKUS GEN PROTEIN
Chromosomal Gene Protein
locus

FHANATOFORICNA DISPLAZIJA

TIP 1 AD

Than_atophoric dysplasia type |

THANATOFORICNA DISPLAZIJA

TIP 1T

Thanatophoric dysplasia type I

AHONDROPLAZUA

Achondroplasia

HIPOHONDROPLAZIJA

Hypochondroplasia

OSTALI FGFR3 POREMECAII
Other FGFR3 disorders

*Fibroblast growth factor receptor 3
Receptor 3 fibroblastnog faktora rasta
2. KOLAGENOPATIJE TIP II
2. Typ;ﬂgollugenopahiei
| AHONDROGENEZA Il AD
Achondrogenesis 11 -
HIPOHONDROGENEZA AD
Hypochondrogenesis
DISPLAZIJA KNIEST AD
Kniest dysplasia
KONG. SPONDILOEPIFIZNA ]
DISPLAZIJA AD
Spondyloepiphyseal dysplasia cong.

SPONDILOEPIMETAFIZNA

DISPLAZIJA (SEMD), tip Strudwick)

AD +
Spondyloepimetaphyeseal dysplasia
(SEMD)

SED SA BRAHIDAKTILIJOM AD
SED with brachydactyly

BLAGA SED S RANOM
ARTROZOM AD

rodenih (10, 18, 19, 22). Nasljeduje se au-
tosomnodominantno s potpunom pene-
trantno&éu, no vise od 90% slucajeva jav-
lja se sporadi¢no, obi¢no povezano sa sta-
rijom dobi oceva (15). Uzrokovana je mu-
tacijom u genu koji kodira receptor-3
&imbenika rasta fibroblasta (FGFR-3).
Rije¢ je u oko 98% sluCajeva o FGFR3
G380R mutaciji, koja dovodi do poreme-
¢aja u transmembranskoj regiji ovog re-
ceplora (23, 24). FGFR-3 je receptor tiro-
zin kinaze koji ograni¢ava osteognezu, i
bitan je ¢imbenik normalne enhondralne

osifikacije (25, 26). Mutacije u FGFR uz-
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:
COL2Al - TIP 11
KOLAGEN
,,,,,, COLZALT mpu
KOLAGEN
COL2A1 L TIP I
KOLAGEN
sl - )
12q13.1-q13.3 | COL2Al TIP I
KOLAGEN
12q13.1-q13.3 COL2Al TP NI
T "KOLAGEN |
+ N ]»1 2q13,1—ql3.3 COL2AL ATIP 1
KOLAGEN
12413.1-q13.3 | COL2A1 TP
12q13.1-q13.3 COL2A1L KOLAGEN

+

l Mild SED with premature arthrosis

DISPLAZIJA STICKLER AD

(heterogena, neki nisu povezani s

COL2AT1)

Stickler dysplasia *

(heterogenous, some not linked o
| COL2AD

4p16.3 FGFR3*
4P16.3 FGFR3
4pl63 FGFR3
4pl6.3 FGFR3

KOLAGEN

rokuju i druge ko$tane displazije, kao npr.
thanatofori¢nu displaziju tip 1 i 1I, hipo-
hondroplaziju, akrocefalopolisindaktilije
(Apert, Crouzon, Pfeifer. Saethre-Chot-
zen) i dr. U osoba s ahondroplazijom,
zbog poremecaja enhodralnog rasta, sve
su duge kosti 1 kraljeZnica smanjenog ra-
sta. Ipak, poremecajem su jace zahvaceni
udovi, posebno natkoljenice i nadlaktice,
{10 uzrokuje neproporcionalnost. Patulja-
sti rast s kratkim udovima, posebno prok-
simalnim, dakle rizomelni nanizam, glav-
na je klinicka manifestacija. No kao sa-
stavni dio klini¢ke slike Cesto su prisutni i
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drugi simptomi, posebno respiratornog,
zivéanog i lokomotornog sustava. Na po-
sljetku, u djece s ahondroplazijom moZe
do¢i do ozbiljnih i za Zivot opasnih kom-
plikacija koje su, na srecu, rijetke. Treba
dobro poznavati klinicku sliku 1 kompli-
kacije kako bi se moglo na vrijeme raz-
Jugiti relativno blage poremecaje od sim-
ptoma i znakova koji prethode ili upucuju
na ozbiljne komplikacije.

Radi preglednosti klini¢ki i patogenet-
ski isprepletene smetnje i komplikacije
svrstali smo u tri skupine.

1. Lokomotorni poremedaji
i komplikacije

1.1. U djece se relativno esto opaZa
blaZe ogranienje ekstenzije, nekad i pro-
nacije u podru¢ju lakta. Opisana kontrak-
tura ne izaziva funkcijske smetje, ne
progredira i u pravilu je nije potrebno li-
jeciti.

1.2. Torakolumbalna kifoza. Zbog mi-
gi¢ne hipotonije tijekom dojenackog raz-
doblja, u veéine djece postoji blaga, ar-
kuarna kifoza. Kifoza najce$Ce spontano
nestaje kada dijete prohoda, a zatim se
postupno razvija hiperlordoza (20). U
malom postotku mozZe se razviti fiksirana
angularna kifoza (27). Nastanku angular-
noga gibusa pogoduje istodobno posto-
janje klinastih lumbalnih kraljeZaka, koji
su u djegjoj dobi iznimni (4), a postoji i ri-
jedak oblik ahondroplazije s progresiv-
nom kifozom ili tzv. gibusna ahondropla-
zija (28). Vazno je sprijeciti nastanak ri-
gidne ili angularne kifoze koja u odrasloj
dobi, uz stenozu spinalnog medulamog
kanala, moZe dovesti do kompresije me-
dule spinalis. Osnovno nacelo prevencije
jest da se djetetu tijekom prve godine za-
brani sjedenje bez potpore (20). Druga
korisna mijera je fizikalna terapija radi ja-
Zanja ledne muskulature. Kod svakog dje-
teta u rastu s jednim ili vide hipopla-
sti¢nib, klinastih kraljezaka potrebno je
primijeniti jedan od steznika da se sprijeci
progresija kifoze. Prema tome, u djece s
ahondroplazijom temelj prevencije razvo-
ja fiksirane grbe (angularmog gibusa) u
dojenac¢koj dobi i dobi malog djeteta, kao
i kompresije medule spinalis u odraslih.
jest sjedenje s potporom i provodenje fizi-
kalne terapije. U rjedim slutajevima bit
¢e potrebna primijena platnenog ili sadre-
nog steznika ili operativni zahvat (4, 16,
27).

Lumbalna hiperlordoza mnogo se teze
lije¢i od kifoze. Nastanak lumbalne lor-
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doze vezan je za ogranienu ekstenziju
kukova koja je u ove djece gotovo stalna.
Odgovarajuca fizikalna terapija fleksijske
kontrakture kukova mnogo je u€inkoviti-
ja od nosenja steznika. U sluCajevima kad
je prisutna i displazija acetabuluma, u ob-
zir dolazi i osteotomija zdjelice (4).

Cesto je prisutna i varus deformacija
donjih udova. U slu¢aju progresije defor-
miteta, kad je konzervativna terapija bila
neuspjesna, indicirana je korektivna oste-
otomija tibije ili femura prije ili za vrije-
me adolescencije.

2 Respiracijski simptomi
i komplikacije

Djeca s ahondroplazijom Cesto imaju
blaZe respiratorne poremecaje. TeZe bole-
sti i komplikacije, poput rekurentnih pne-
umontija, kroni¢ne hipoksije i plu¢nog sr-
ca, apneja 1 iznenadne smrti su rijetke.
Vige patogenetskih ¢imbenika pridonosi
veco] ucestalosti bolesti diSnih putova:
suzenje gornjih i srednjih diSnih puteva
zbog hipoplazije srednjeg dijela lica i
anomalija gornjeg dijela respiratornog
trakta, kompresije traheje, relativno mala
plu¢a, mehani¢ke disfunkcije zbog uskog
i kratkog prsnoga ko$a, centralne kao i
opstruktivne apneje zbog kompresije me-
dule spinalis (29, 30, 31). Zbog nacina Se-
lekcije i malog broja bolesnika teSko je
pouzdano procijeniti zastupljenost poje-
dinih poremedaja i komplikacija, ali Sto
su poremecaji blaZi, to su Cedéi. Znaci op-
strukcije gornjih di$nih putova u spavanju
gine se najznadajnijim poremecajima di-
sanja (31). U skupini bolni¢ke djece pre-
valencija apneja iznosila je oko 12% (10
0d 83) (30).Cheryl Reid(29) jere-
spiratorne pote$koée u djece svrstala u tri
skupine:

2.1. PoteSkoée vezane za slabiju pok-
retljivost prsnoga koSa

1z mehanickih razloga smanjene su ek-
skurzije prsnoga koSa i oteZano je iska-
§ljavanje §to pogoduje upalama diSnih pu-
tova i plu¢a. U novorodene djece s ahon-
droplazijama iznimno su zapaZene tedke i
za 7ivol opasne respiratorne smetnje, koje
su prilicno Ceste u djece s torakalnom as-
fiktickom i kongenitalnom spondiloepi-
fiznom displazijom. Pri rodenju opseg to-
raksa manji je za 2-2.5 cm u odnosu na
zdravu djecu i tijekom iduéih 15 mjeseci
rast je izrazito usporen. Poslije ubrzanim
rastom prsni ko§ doseze opsegom donju
granicu normale opée populacije. Dosad
provedena ispitivanja ipak nisu potvrdila

uzroénu povezanost opsega prsnoga kosa
i respiratornih komplikacija (30). U hi-
jeGenju upala preporuda se brza i primje-
rena antibiotska i fizikalna terapija. U od-
redenim slu¢ajevima treba razmotriti i ci-
jepljenje protiv gripe te raspoloZivim an-
tibakterijskim cjepivima.

2.2. Opstrukcijske smetnje gornjih
diSnih putova

Zbog oteZanog prolaza zraka kroz nos
i hipofarinks u djece s ahondroplazijama
Zesto su prisutni tipicni simptomi suZenja
gornjih disnih putova - hrkanje, disanje na
usta, isprekidan i nemiran san, kratke op-
strukcijske apneje u spavanju, slabiji tek i
tielesno napredovanje (4, 29, 32). Vec
davno je utvrdeno da su ova djeca sklona
Zestim upalama srednjeg uha, kroni¢nom
seroznom otitisu i sinusitisu. Neprepoz-
nate i neprimjereno lijeCene upale sred-
njeg uha uzrokuju provodno oStecenje
sluha, pa i poremeéaj u razvoju govora u
dje¢joj dobi kao i visoku prevalenciju
konduktivne nagluhosti u odraslih. U lite-
raturi se uz provodno spominje i percep-
tivno oiteéenje sluha (4, 11, 33). Zbog
suZenih gornjih di$nih putovai drugih po-
godnih ¢imbenika u djece s ahondroplazi-
jom javljaju se i mnogo ozbiljnije, nepre-
poznate 1 nelijeCene komplikacije poveza-
ne s opstrukcijskim apnejama. Apneje u
spavanju mogu imati ozbiljne kardiore-
spiratorne i neurorazvojne posljedice.
Kao posljedica kroni¢ne hipoksije razvija
se pluéna hipertenzija i plu¢no srce sa
znakovima zatajenja desnog srca, pa i
smrt. Tijekom recidivnih apneja Cesta je
pojava sr¢anih aritmija, koje iznimno mo-
gu uzrokovati i iznenadnu smrt. Kao po-
sljedica isprekidanog sna i ponavljanih
budenja u djece s recidivnim apnejama,
javljaju se pospanost, hiperaktivnost,
smetnje ponaSanja, neuspjeh u Skoli, te
lo§ utjecaj na cjelokupni psihomotorni
razvoj (4,29,32).M. Zucconiisur.
(31) proveli su polisomnografsko ispiti-
vanje respiratornih funkcija tijekom spa-
vanja u 16-ero djece s ahondroplazijom
prosje¢ne dobi od 4,5 godine. U kontrol-
noj skupini bilo je 25-ero djece s hipertro-
fijom adenoida i tonzila. U 12-ero djece
(75%) utvrdena je znacajna opstrukcija
gornjih disnih putova sa simptomima hr-
kanja i kratkim opstruktivnim apnejama i
hipopnejama (parcijalna opstrukcija). U
odnosu na kontrolnu skupinu nije bilo
razlike u obrascu spavanja kao ni u apne-
ja-hipopneja indeksu (broj apneja na sat
koji je u djece normalno 1, a u odraslih

5-10). Buduéi da se dijagnoza opstrukcij-
skih apneja postavlja kasno ili se uopce ne
prepozna, potrebno je u sve djece s ahon-
droplazijom provesti polisomnografsko
ispitivanje da se utvrdi postojanje, tip 1
teZina apneja. Nagelo lijeCenja je jasno i
jednostavno: osloboditi diSne putove od
opstrukcije. Kad je istodobno prisutna hi-
pertrofija tonzila i adenoida, moZe biti ko-
risno operativno odstranjenje. Nekad su
prosirenje nosne Supljine, pa i traheoto-
mija. U djece u koje kirurki zahvat iz
bilo kojeg razloga nije indiciran, primjen-
juje se kontinuirani nazalni pozitivni tlak
preko maske za vrijeme spavanja i kisik
uz polisomnografsku kontrolu (4, 30, 32).

2.3. Centralne apneje

Zbog stenoze foramena okcipitale ma-
gnuma dolazi do pritiska i oStecenja cen-
tra za disanje koji uzrokuju srediSnje ap-
neje, a rijetko i iznenadnu smrt. Vazno je
znati da sve apnoicke atake i nagle smrti
nisu uzrokovane centralnim razlozima i
ne mogu se uvijek pripisati kompresiji
mozdanog debla. Isto tako, opstrukcijske
apneje mogu biti posljedica centralnih po-
remecaja, a ne samo periferne opstrukci-
je. Ove napomene imaju bitne i prakticke
implikacije pri odluci o nacinu prevencije
i lijecenja.

3. Neurologijski simptomi
i komplikacije

Sustavnom obradom i paZljivim pre-
gledom djece s ahondroplazijom neuro-
logke manifestacije otkrivaju se u 20-47%
slutajeva (34). M. Ruiz-Garcia i
sur. ispitali su ucestalost neuroloSkih
manifestacija u 30-oro djece s ahondro-
plazijom u dobi od 3 mjeseca do 17 godi-
na. U sve djece bili su prisutni misi¢na hi-
potonija i usporen motorni razvoj. Kom-
pjuteriziranom tomografijom u 20-ero je
dijagnosticirana kortikalna atrofija, u
18-ero komunicirajuéi hidrocefalus, u
28-ero abnormalnosti u podru¢ju forame-
na okcipitale magnuma, a u 6-ero cervi-
komedularna kompresija. Troje djece
imalo je rekurentne apneje. jedno radiku-
larni sindrom, jedno parestezije donjih
udova (34). Klini¢ke manifestacije neuro-
logkih komplikacija obi¢no su neupadlji-
ve, a rana dijagnoza bitna za uspjeSnu
prevenciju i lijeCenje (35).

3.1. Migi¢na hipotonija
Migiéna hipotonija, laksitet zglobova,
pojadano znojenje, usporen motomni a
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uredan mentalni razvoj, sastavni su dio
klinicke slike u dojenackoj dobi. Misi¢ni
tonus se normalizira u 2. ili 3. godini, dok
Jaksitet, posebno interfalangalnih zglobo-
va, moZe ustrajati tijekom djetinjstva. Ja-
ka miSi¢na hipotonija moZe biti i jedini
znak kompresije ledne moZdine u po-
drugju vrata. Odstupanje u motornom raz-
voju posljedica je anatomskih razlika u
djece s ahondroplazijom (36). Odrasle
osobe su inteligentne 1 snaZne miSicne
grade.

3.2 Makrocefalija i hidrocefalus

Veé pri rodenju povecan je opseg gla-
ve s tipi¢nom kraniofacijalnom dismorfi-
jom: izraZen neurokranij, visoko celo,
uvucen korijen nosa, hipoplazija srednjeg
dijela lica i relativna progenija. Tijekom
prve godine opseg glave je 1znad 97. cen-
tile, ali je krivulja rasta paraleina s nor-
malnom krivuljom, dakle ne pokazuje ub-
rzanje ili prijelaz na vecu centilnu krivu-
lju. Dva su razloga makrokraniji: zbog
poremecenog enhondralnog rasta baza lu-
banje i dio lica sporije rastu, pa je baza
kratka a svod lubanje pojacanog rasta. U
sve djece s ahondroplazijom moZdane ko-
more su na gornjoj granci normale odno-
sno prisutan je komunicirajuci hidrocefa-
lus s blagim proSirenjem ventrikula (4).
Cini se da je to posljedica povecanog ven-
skog intrakranijalnog tlaka zbog suZenja
foramena jugulare. U vecini slucajeva
otezana se resorpcija normalizira i daljnja
dilatacija prekida. U ahondroplaziji kao i
u nekim sindromima $ kraniostenozom,
geice se opisuje jugularna atrezija. Vrlo
rijetko dolazi do opstrukcijskog hiperten-
zivnog hidrocefalusa zbog oteZanog otje-
canja likvora u podrucju velikog zatiljnog
otvora. Prema tome, u ove djece povecan
opseg glave (makrocefalija hidrocefa-
li¢nog tipa) redovita je pojava, dok jeraz-
voj progresivnog hipertenzivnog hidroce-
falusa rijedak i zahtijeva operaciju. Stoga
djeci s ahondroplazijom treba redovito i
paZljivo mjeriti brzinu rasta opsega glave
da se na vrijeme uoli ubrzani rast. Prije-
laz u vidu centilnu krivulju indicira dodat-
nu obradu ultrazvukom, ukljucujuéi i ko-
lor dupleks dopler, tomodenzitometriju i
prema potrebi CT i MRI.

3.3 Centralne apneje i iznenadna smrt

Opisujuéi neuroloske komplikacije u
bolesnika s ahondroplazijom, mnogi au-
tori navode da su u djece mlade od 4 godi-
ne znatno &edée recidivirajuée centralne
apneje i iznenadna smrt (4, 30, 34, 37).
Hecht i sur.proveli sulongitudinalno
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ispitivanje 730 bolesnika razlicite dobi. U
svim dobnim skupinama povecan je mor-
talitet, a posebno u prve 4 godine u odno-
su na opcu populaciju. OCekivano trajanje
Jivota je za 10 godina manje. Najces¢i ne-
posredni uzrok smrti u djece do 4. godine
bio je sindrom iznenadne smrti (od 13-ero
djece kod 9-ero je nastupila iznenadna
smrt). Rizik nagle smrti u 1. godini izno-
sio je 7.5%, a od 1. do 4. godine 2.5%
(38). Uzrok opisanim pojavama Cesto je
prisutna stenoza foramen okcipitale ma-
gnuma s kompresijom u donjem dijelu
mozdanog debla i gornjem dijelu vratne
kraljeznice. Kao to je vidljivo, klinicke
manifestacije pritiska vrlo su raznolike,
od hipotonije do tetraplegije. Tako 1 po-
navljane apnoicke atake (srediSnje, ali 1
opstrukcijske i mijeSane) mogu biti jedini
znak kompresije moZdine. Pauli (20)
tvrdi da zapravo mali broj djece s ahon-
droplazijom ima povecan rizik za izne-
nadne i neodekivane respiratorne po-
teskoce koji mogu ugroziti Zivot. On pre-
poruta odredene zastitne mjere kojima
smanjujemo rizik kompresije, kao Sto su
podupiranje vrata, sjedenje na straznjem
sjedi§tu automobila, izbjegavanje igara
kod kojih su moguce nagle kretnje 1 trau-
ma. Kao §to smo ve¢ istakli, centralni raz-
lozi ne izazivaju samo sredi$nje apneje
ve¢ i opstrukcijske, a smetnje disanja tije-
kom no¢i mogu ostati dugo nezapazene.

3.4. Tetraplegija

Kod kompresije medule spinalis u po-
dru¢ju vratne kraljeZnice moze proc¢i do-
sta vremena do razvoja spasti¢ne tetrapa-
reze. Poletni simptomi su nespecificni
(hipotonija, apnoicke atake), a prvi sim-
ptomi su bolovi u vratu, hiperrefleksija
gornjih i donjih ekstremiteta, i gubitak
osjeta vibracije. Somatosenzorni evocira-
ni potencijali vrlo su korisna pretraga za
rano otkrivanje abnormainosti u podrucju
mozdanog debla i ledne moZdine (34). U
sluCaju jasnih znakova kompresije indici-
rana je neurokirurSka dekompresija, od-
nosno subokcipitalna kraniektomija. Sto-
ga u sastavni dio rutinske obrade djeteta s
ahondroplazijom do 5. godine treba uvr-
stiti kompletni neurolo$ki pregled, poli-
somnografiju, te CT ili MR podru¢ja baze
mozga, odnosno foramena ovale magnu-
ma (20, 34, 38).

3.5 Kompresija ledne mozdine u L-S
regiji u odraslih

Uz hiperlordozu 1 kifozu, stenoza ver-
tebralnog kanala L-S dijela osnovni je
razlog da se u odraslih Cesto javljaju zna-
kovi kompresije medule spinalis, korje-

nova i kaude ekvine (kaudalni dio medule
spinalis zajedno s lumbalnim, sakralnim i
kokcigealnim prednjim i straZnjim korije-
nima). Pritisak na L-S lednu mozdinu ili
na gomnji dio kaude ekvine izaziva iste po-
drazajne simptome i simptome ispada.
Hemija diskusa, artroze i osteofiti u odra-
slih znatno pogoduju neuroloskim ispadi-
ma. U djegjoj dobi mogu se rijetko javiti
znakovi kompresije i to u adolescenata.

3.5.1. Spinalna klaudikacija

Prolazni bolovi koji se javljaju nakon
vecih fizickih napora ili vjezbi, i koji ne-
staju nakon odmora posljedica su pritiska
nabubrelih, hiperemi¢nih krvnih Zila na
Zivee. S godinama su sve ucestaliji i jav-
ljaju se u 50% odraslih s ahondroplazi-
jom.

3.5.2. Klini¢ki znaci kompresije medu-
le spinalis ili kaude ekvine

Kod pritiska kosti na Zivce moze dodi
do trajnog odtecenja Zivaca. Klini¢ki se
o&ituje stalnim, oStrim 1 sijevajuéim radi-
kularnim bolovima u nogama ili asime-
tri¢nom migiénom slabo$¢u, te smetnjama
stolice i mokrenja. Svi ti znakovi upucuju
na potrebu hitne obrade, au sludaju doka-
zane kompresije indicirana je lumbalna
Jaminektomija. Znakovi kompresije me-
dule spinalis javljaju se u 10 do 12 %
odraslih (4, 20).

4. Ostali simptomi
i komplikacije

4.1. Porod zdrave Zene koja nosi dijete
s ahondroplazijom najéesée je uredan, ali
zbog veliine glave moze biti komplici-
ran.

4.2. Pretilost

Djeca i odrasli naginju patoloskoj deb-
ljini. Pretilost je riziCni ¢imbenik za kar-
diovskulare bolesti, koje se takoder
edce javljaju u ahondroplaziji 1 pogodu-
juéi su éimbenik za opstrukcijske apneje.

4 3. Perzistencija i retencija mlije¢nih
zuba, impakcija stalnih, te malokluzija
zbog pscudoprogenije, razlozi su koji
zahtijevaju kontrolu i nadzor stomatologa
i ortodonta.

4 4. Psihosocijalni problemi u vezi s
niskim rastom i neobi¢nim izgledom

Lije¢nik mora uoCiti postojanje odre-
denih psihosocijalnih poteSkoca u djeteta
i/ili u obitelji te ga uputi specijaliziranim
struénjacima — psiholozima 1 prema po-
trebi psihijatrima, a i sam nastojati pruZiti
psiholoku podrsku cijeloj obitelji.
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5. Medikamentozno i kiruriko
lijedenje smanjenog rasta

Danas je u svijetu prihva¢eno lijeCenje
niskog rasta hormonom rasta i produZenje
udova metodom Ilizarova. Ne ulazeCi u
podrobnu analizu razli¢itih misljenja, sta-
jaliSta i uputa naglaSavamo ovo:

- nema jedinstvenog stava u odnosu na
indikacije i korist od oba nalina
lije¢enja

- produZenje udova ne preporuca se pri-
je 8. godine u djecaka, a prije 15. go-
dine u djevojCica (39). Maroteaux
ne indicira elongaciju prije adolescen-
cije i prepusta odluku djetetu (3). Po-
stoji individualan odgovor na lijeCenje
s hormonom rasta (40). Veéina ispiti-
vanja je utvrdila da dolazi do ubrzanja
rasta i veCe konano dosegnute visine
u odrasloj dobi (41, 42). Obicno je u
prvim godinama lijecenja rast ubrzan,
a zatim utjecaj na brzinu rasta opada
(43). Nisu zapaZena $Stetna popratna
djelovanja.

PROTOKOL SPECIFICNE ZDRAVSTVENE
ZASTITE

1. Kontrola i specifi¢ni nadzor

Provodi se u Ambulanti za kostane di-
splazije u suradnji s roditeljima i pedija-
trom koji skrbi za dijete. Dijete se poziva
na pregled, a trajanje pregleda je bar 30
minuta. Tijekom prve godine dijete se po-
ziva na kontrolu Cetiri puta godiSnje, a na-
kon toga dvaput godi$nje. Prema potrebi
kontrole mogu biti ¢e¥ce, posebno u fazi
ubrzanog rasta.

2. Sadr7aj i nac¢in rada
ambulante

2.1. Prvai osnovna zadaéa je postaviti
preciznu dijagnozu. Na temelju anamne-
ze. klini¢kog i rengenskog nalaza u vecini
sludajeva moZe se postaviti tocna dija-
gnoza, a danas i potvrditi molekulskim
analizama. Nerijetko se vidi da se dijete
godinama vodi pod dijagnozom blage
ahondroplazije, a da zapravo boluje od
druge kostane displazije koja se razhikuje
tijekom, prognozom, pa i genetickim rizi-
kom ponavljanja  (hipohondroplazija,

kongenitalna spondiloepifizna displazija,
diastroficka displazija, torakalna asfik-
ti¢ka displazija, ektodermalna displazija,
obiteljska rizomelia 1 dr.) (4,5, 9, 44).
2.2 Uz pazljivu heteroanamnezu i fizi-
kalni pregled, neophodno je obavili pre-

gled i pretrage kod roditelja, a obvezno je
sljedece:

a) longitudinalno pracenje tjelesnog
rasta i antropometrijska mjerenja: duzina,
odnosno visina, teZina, raspon ruku, om-
jer gornji/donji segment tijela, opseg prs-
nog kosa, opseg glave. Redovita mjerenja
treba unositi u odgovarajuce krivulje rasta
za visinu, teZinu, opseg glave, opseg prs-
nog koga, kao i krivulju brzine rasta. Ko-
risna je uporaba specijalnih krivulja rasta
za visinu, opseg prsnog ko$a i opseg gla-
ve djece istog spola oboljele od ahondro-
plazije (30, 45).

b) rengenske snimke kostiju naj-
vaZnije su pretrage za postavljanje isprav-
ne dijagnoze svih hondrodisplazija. Pre-
ma preporuci Internacionalnog registra za
koStane displazije (46) u novorodene dje-
ce obvezna je rengenska snimka cijelog
tijela (AP i profil), te posebno kraniogram
i rengenske snimke Saka. Iskusni
stru¢njak znat ¢e ciljanim pretragama u
odgovarajucem razdoblju obaviti najman-
ji broj snimanja. Primjerice, suZenje inter-
pedikularne linije obvezan je rengenski
dijagnosticki kriterij za ahondroplaziju,
ali se ne vidi prije 6. mjeseca Zivota. Osta-
li rengenski nalazi uklju¢uju kratke i uske
pedikule u podru¢ju lumbarne Kkralje-
Znice, kratke ilijane kosti, horizontaino
postavljene acetabule, prednju hipoplazi-
ju gornjih lumbarnih kraljeZaka. refativno
izduZenje proksimalnih i distalnih krajeva
fibule itd. Zbog pracenja koStanog razvo-
ja obvezna je jednom na godinu i rengen-
ska snimka lijeve Sake i zapeSc¢a.

¢) uzimanje uzoraka krvi za molekul-
ska ispitivanja u djeteta i roditelja, te osta-
le obvezne i fakullativne pretrage u vezi s
ortopedskim, respiratornim i neuroloSkim
komplikacijama. Kod svakog djeteta s
ahondroplazijom tijekom prve godine ob-
vezan je pazljiv neuroloski pregled, poli-
somnografija, t¢ CT ili MRI podru¢ja
baze mozga i velikog zatiljnog otvora. S
obzirom da je prvih Sest mjeseci Zivota
tedko razlikovati normalni od patoloSkog
rasta opsega glave, preporuca se i ultraz-
vuéno praéenje u 2. 4. 1 6 mjesecu Zivota
(47). Kod znakova kompresije utvrdenim
MR-om ili CT-om, sa ili bez klinickih
simptoma, potrebno je konzultrirai isku-
snog neurokirurga (48).

d) tijekom prvog ili prvih pregleda bit-
no je roditeljima dati razumijivu i potpu-
nu informaciju o prirodi i tijeku bolest,
moguéim komplikacijama, lijeCenju, na-
&inu nasljedivanja i riziku ponavljanja bo-
lesti. Potrebno je dakle roditeljima dati ja-
snu medicinsku i genetiCku prognozu.

Geneticki savjet ili informaciju treba dati
klini¢ki geneti¢ar koji dobro poznaje po-
druje, nadin i sadrZaj rada genetickog
savjetovaliita. Obavijesti koje lijecnik
daje roditeljima moraju biti jasne, bez
prikrivanja neugodnih Cinjenica, ali od-
mjerene i priopéene u prikladnom trenut-
ku. Uostalom, bez empatije teSko je
uspje$no raditi s djecom i roditeljima kad
je posrijedi neki prirodeni i kronicni
zdravstveni problem, pogotovu ako je i
nasljedan. Bitno je upozoriti na moguce
komplikacije koje se mogu javiti ve¢ u
prvoj godini, te naglasiti potrebu za obra-
dom i nadzorom. Na taj su na¢in su rodi-
telji najbolji pomocnici u zdravstvenoj
zadtiti svoje djece. Prognoza u djece s
ahondroplazijom u vecini je slucajeva do-
bra. Ponekad moZe doc¢i do teSkih oSte-
éenja i za Zivot opasnih stanja zbog respi-
ratornih i posebno neuroloskih komplika-
cija. Stoga dobrim poznavanjem klinicke
slike i na vrijeme uogenim znakovima i
ciljanim pretragama preveniramo o0zbilj-
ne komplikacije, pa i smrt djeteta. Infor-
macije roditeljima i medicinski savjeti,
pracenje razvoja bolesti i rano otkrivanje,
te uspjesna prevencija i lijeCenje oStece-
nja i komplikacija, kljuéne su funkcije u
radu specijalizirane Ambulante za ko-
Stane displazije.

ZAKLIJUCAK

Naveli smo najcesée simptome 1 kom-
plikacije koje se opisuju u djece s ahon-
droplazijom. Na taj smo nacin Zeljeli na-
glasiti vaZnost poznavanja ukupnog oCi-
tovanja i klinickog tijeka ovog poreme-
¢aja. Svaka od prirodenih i kasnih hon-
drodisplazija ima svoje klinicke i gene-
ticke oznake, te je na primjeru ahondro-
plazije obrazloZena potreba specificne
zdravstvene skrbi za ove bolesnike u
sklopu specijalizirane Ambulante za ko-
Stane displazije, u kojoj u timskom radu
sudjeluju struénjaci raznih profila. Na
kraju bismo zavrSili citatom poznalog
struénjaka iz podruja kongenitalnih mal-
formacija J. Warkanya: “Mnogo se
moZe udiniti kako bi se razvile sposobno-
sti ove djece, premda su zbog malog rasta
i deformacija udova teZe oSteCena....Da-
nas postoji veliki broj struka u kojima je
vazniji um od duZine udova.” (49).
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SKELETAL DYSPLASIAS SPECIFIC HEALTH CARE FOR CHILDREN WITH CHONDRODYSPLASIAS

Ivo Ligutié, Ingeborg Bari§i¢, Darko Anticevié, Javor Vrdoljak, Dragan Primorac

Skeletal dysplasias are a clinically and genetically heterogenous group of disorders of skeletal development. The authors de-

scribe the division of skeletal dysplasias and the value of a team approach in the care of children with hereditary disorders involving

abnormal bone and cartilage development. Achondroplasia, as the
te short stature, is analysed. The authors stress the need for the spe
procedures, and point out the advantages of follow up of these patients in specia

Descriptors: OSTEOHONDRODY SPLASIAS-classification, diagnosis; ACHONDROPLASIA-diagnosis
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most common bone dysplasia leading to severely disproportiona-
cific health care of these patients, give the algorithm of diagnostic
lized clinics for bone dysplasias.




