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Streszczenie

Abstract

Ztamania koéci u dzieci i mlodziezy sa problemem przede wszystkim ortopedycznym, ale ztamania wielokrotne i mnogie moga
wymagac poszerzenia diagnostyki z udziatem pediatry, endokrynologa, a nawet genetyka. Szacuje sie, ze co trzecie dziecko
w wieku do 17. roku Zycia dozna zlamania kosci, a czgsto$¢ zlaman roénie wraz z wiekiem i osigga swoje maksimum w wieku
11-14 lat. Wiekszos¢ ztaman ma charakter pourazowy, czes¢ jest jednak objawem choréb genetycznie uwarunkowanych
(wrodzona famliwos¢ kosci, osteopetroza) lub zaburzen gospodarki mineralnej (choroba metaboliczna kosci wezesniakéw,
krzywice, osteoporoza). Szczegblnej uwagi wymagaja zlamania ko$ci u matych dzieci, poniewaz moga by¢ objawem nie tylko
zaburzen ogdlnoustrojowych, ale takze zespotu dziecka maltretowanego. Problemem niedocenianym u pacjentow w wieku
rozwojowym sg nie tylko ztamania kosci dtugich, ale rowniez ztamania kregdw, ktore moga mie¢ charakter samoistny lub wtorny
do przebiegu choréb zapalnych, autoimmunologicznych i nowotworowych. Stosowane w ich leczeniu glikokortykosteroidy
uwazane sg za gléwny czynnik ryzyka rozwoju osteoporozy posteroidowej, niezaleznie od wieku pacjenta. Ze wzgledu na
réznorodng etiologie zlaman kosci u dzieci i mlodziezy wazna jest wielospecjalistyczna wspdtpraca w zakresie diagnostyki
zaburzen gospodarki wapniowo-fosforanowej i mineralizacji kos¢ca.

Stowa kluczowe: dzieci, ztamania koéci, wrodzona famliwos¢ kosci, osteoporoza

Bone fractures in children and adolescents are primarily an orthopaedic problem; however, frequent fractures or multiple
fractures at a time require a more extensive diagnostic investigation performed by a paediatrician, endocrinologist and even
a geneticist. It is estimated that one in three children aged up to 17 years will experience a bone fracture. The frequency
of fractures rises with age, peaking at 11-14 years. The majority of fractures happen as a result of trauma; however, some
of them are a sign of genetic diseases (osteogenesis imperfecta, osteopetrosis) or mineral imbalance (metabolic bone disease
of prematurity, rickets, osteoporosis). Bone fractures in small children require particular attention, since they may be a sign
of not only systemic disorders, but also of battered child syndrome. Not only fractures of long bones, but also fractures of the
vertebrae are an underappreciated problem in young patients. They may be spontaneous or associated with inflammatory,
autoimmune or neoplastic diseases. Glucocorticoids that are used to treat these diseases are considered to be the main risk
factor for the development of steroid-related osteoporosis, regardless of the patient’s age. Due to the diverse aetiology of bone
fractures in children and adolescents, the cooperation of multiple specialists in the diagnostic investigation of calcium and
phosphate imbalance and disorders of bone mineralisation is important.
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WSTEP

tamania kosci u dzieci i mlodziezy majg przede
2 wszystkim charakter urazowy. Ryzyko zlamania
w wieku rozwojowym wynosi 10-25%, jest wiek-
sze u chlopcéw (42%) niz u dziewczgt (27%) i ro$nie wraz
z wiekiem. Ztamania wystepujace w 1. roku Zycia stano-
wig 1% wszystkich zfaman, ztamania kosci u dzieci w wie-
ku 7-10 lat juz 25%, a u dzieci w wieku 11-14 lat ponad
30%. Ztamania czesciej dotyczg koéci konczyny gornej (50%
wszystkich ztaman ko$ci) niz dolnej"-*. U dzieci i mlodzie-
2y maja charakter sezonowy, najwiecej ztaman wystepuje
od maja do sierpnia, najmniej za$ w okresie listopad-gru-
dzien. Jest to zwiazane przede wszystkim z aktywno$cig ru-
chowa dzieci na §wiezym powietrzu. Ztamania ko$ci u dzie-
ci i mlodziezy stanowia 18% wszystkich urazéw, 12% jest
wynikiem urazéw komunikacyjnych, w tym polowa to wy-
padki rowerowe®. Ztamania pourazowe mogg mie¢ cha-
rakter: ztuszczenia nasad (w obrebie chrzastki wzrostowej,
z oddzieleniem catej nasady lub jej fragmentu; 15-20%
wszystkich ztaman kosci), podokostnowy (,,zielonej galaz-
ki”), awulsyjny (oderwanie calej lub fragmentu nasady ko-
$ci) i plastyczny (elastyczny)®. Nie zawsze jednak zlamanie
kosci zwigzane jest z urazem, moze takze wynika¢ z choro-
by uwarunkowanej genetycznie, zaburzen metabolicznych
lub stanéw niedoborowych. Zréznicowana etiologia doty-
czy przede wszystkich najmtodszych grup wiekowych.
Choroba metaboliczna kosci wezesniakow (bone metabol-
ic disease of prematurity, osteopenia wcze$niacza, krzywica
weze$niakow) wystepuje u ponad 50% noworodkéw z uro-
dzeniowa masg ciata <1000 g oraz 16-40% dzieci z masg ciala
<1500 g. Czynnikami ryzyka wystgpienia tego zaburzenia
sa ponadto nastepstwa wcze$niactwa, takie jak: dtugotrwa-
te zywienie pozajelitowe (powyzej 14 dni) i opéznione wia-
czenie zywienia enteralnego, stosowanie glikokortykostero-
idow i diuretykow, dysplazja oskrzelowo-ptucna, zakazenia
(posocznica), martwicze zapalenie jelit oraz mala aktyw-
no$¢ ruchowa dziecka. Osteopenia wczeéniacza wystepu-
je pomiedzy 6. a 12. tygodniem wieku skorygowanego. Jest
rozpoznawana na podstawie badan biochemicznych, w tym
stezent wapnia i fosforu w surowicy krwi i ich wydalania
z moczem, aktywnosci fosfatazy zasadowej (>500 U/1), oraz
radiologicznych. Ztamania koéci dtugich i zeber w osteope-
nii wezesniaczej wystepuja w 3. stadium zmian radiolo-
gicznych (ryc. 1). Podstawowym czynnikiem sprawczym
jest skrécony okres cigzy, poniewaz 80% akumulacji sub-
stancji mineralnych przypada na trzeci jej trymestr. W pro-
filaktyce i leczeniu zalecane jest zatem przede wszystkim
uzupelnianie fosforu i wapnia oraz witaminy D®>.

CHOROBY GENETYCZNIE UWARUNKOWANE

W przebiegu choréb genetycznie uwarunkowanych zta-
mania ko$ci moga wystepowaé w kazdym okresie rozwo-
jowym, zalezy to bowiem od przebiegu choroby, mozliwo-
$ci jej leczenia (substytucyjne, objawowe) oraz nastepstw
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Ryc. 1. Ztamania zeber w przebiegu choroby metabolicznej ko-
$ci wezesniakow u 4-miesiecznego dziecka (cigza pierw-
sza, trojacza, trojak 3, 24. hbd, masa ciata urodzenio-
wa 680 g, Apgar 6/7/7, przebyte martwicze zapalenie je-
lit, zespdt jelita krétkiego, retinopatia wczesniacza, krwa-
wienie dokomorowe, bronchodysplazja oskrzelowo-ptuc-
na, posocznica, dodatkowo ztamanie kosci promieniowej
i tokciowej prawej)

wynikajacych z ewolucji schorzenia per se oraz jego mody-
fikacji poprzez zastosowang terapie. Ztamania kosci dtugich
w okresie noworodkowym wskazujg na ci¢zka postac zabu-
rzenia, ktére moze prowadzi¢ do postepujaco-deformujg-
cych zmian w ukladzie kostnym i stanowi¢ powazne zagro-
zenie dla zdrowia i Zycia noworodka®®.

Wrodzona famliwo$¢ kosci (osteogenesis imperfecta, OI) to
heterogenna klinicznie i genetycznie zwigkszona podatno$¢
kosci na ztamania, ktore prowadza do skrdcenia i znieksztat-
cenia kosci dtugich i zeber oraz zaburzen proporcji ciala
(ORPHAG666). Typ II - letalny i typ III - postepujaco-defor-
mujacy wedlug klasyfikacji Sillencea to najcigzsze postacie
kliniczne OI rozpoznawane juz w okresie cigzy. Do ztaman
kosci dtugich konczyn i zeber dochodzi w okresach prenatal-
nym i okotoporodowym, co wigze si¢ z przymusowym ulo-
zeniem ciala po porodzie (pozycja ,,zabki”), deformacjami
ukfadu kostnego oraz dolegliwo$ciami bélowymi; pogarsza
to stan ogolny noworodka i moze prowadzi¢ do niewydolno-
$ci oddechowej”®. Etiologia OI obejmuje przede wszystkim
mutacje w genach dla kolagenu typu I COL1AI, COL1A2,
ale takze wielu innych: BMP1, WNT1, SERPINFI, IFITM5,
MBTPS2, CRTAP, LEPRE1®%¥. Rozpoznanie opiera sie na
badaniu klinicznym, zdjgciu rentgenowskim typu baby-
gram oraz badaniu genetycznym (ryc. 1). Aktualna klasyfi-
kacja OI obejmuje dwadziescia jej typéw'®. Do obrazu kli-
nicznego oprécz zlaman kosci dtugich, zeber i kregow naleza
takze niebieskie twardowki, migkkie ko$ci czaszki, trojkat-
na twarz, zmiany zgbowe o typie dentinogenesis imperfecta,
wiotko$¢ wigzadel, utrata stuchu, obnizona gesto$¢ mineral-
na kosci”. Obraz fenotypowy moze by¢ jednak znacznie
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bogatszy, np. w zespole Brucka ztamaniom koéci towarzyszy
artrogrypoza, a w zespole Colea—Carpentera wystepuja kra-
niosynostoza, wodoglowie i wytrzeszcz galek ocznych®®.
Podkreslenia wymaga fakt, ze ztamania koéci w zaleznosci
od typu zaburzenia moga wystepowa¢ w kazdym okresie
rozwojowym. OI jest choroba rzadka; czgstos¢ jej wystepo-
wania wynosi 1/15 000-20 000 urodzen®. Od ponad 30 lat
jest leczona objawowo: farmakologicznie, z zastosowaniem
przede wszystkim bisfosfonianéw (juz od okresu noworod-
kowego), ortopedycznie i rehabilitacyjnie®-).
Kolejng przyczyna ztaman kosci juz w okresie noworod-
kowym moze by¢ hipofosfatazja (hypophosphatasia, HPP)
wynikajaca z mutacji w genie TNSALP dla tkankowo nie-
specyficznej fosfatazy zasadowej (ORPHA436). Prowadzi
to do niskiej aktywnosci fosfatazy zasadowej, hipominera-
lizacji szkieletu i zmian zgbowych. HPP w Europie wyste-
puje z czestoscig 1/300 000 urodzen, jej przebieg moze by¢
bardzo ciezki — najciezszym przebiegiem cechuje si¢ po-
sta¢ perinatalna (na og6! letalna); wyrdznia sie tez postaé
noworodkowo-niemowlecg, dziecigcg i dorostych, w kto-
rej obserwowane sg tylko zmiany zebowe. Ztamania ko-
$ci wystepuja juz w okresie perinatalnym, towarzyszg im
miekkie kosci czaszki, skrdcenia i znieksztalcenia ko$ci diu-
gich, klatki piersiowej, niedobér witaminy B, hiperkalce-
mia, a w najciezszej postaci drgawki i niewydolnos¢ odde-
chowa. Leczenie ma charakter substytucyjny — podskornie
podaje sie asfotaze alfa (Strensiq)®>1°.
Ztamania kosci, krzywicza klatka piersiowa, zmiany w zdje-
ciu rentgenowskim — demineralizacja i uniesienie okostnej
oraz hiperkalcemia z wysokim stezeniem parathormonu sa
charakterystyczne dla ci¢zkiej noworodkowej nadczynno-
$ci przytarczyc®. Leczenie objawowe polega w tym wypad-
ku na zastosowaniu bisfosfoniandw.

Inne choroby genetyczne, ktdre moga przebiega¢ ze ztama-

niami kosci dlugich, pierwotnymi, nalezacymi do obrazu

klinicznego, lub wtornymi do obnizenia mineralizacji szkie-
letu, scharakteryzowano ponizej.

1. Neurofibromatoza typu I (NF1, nerwiakowtokniako-
wato$¢, choroba Recklinghausena) to choroba rzad-
ka (ORPHAG636), fakomatoza wynikajaca z mutacji
genu dla neurofibrominy. Wsréd objawéw klinicznych
wymieniane s3 m.in. plamy typu café au lait, nerwia-
kowtokniaki w przebiegu nerwoéw, glejak nerwu wzro-
kowego. W ukladzie kostnym, poza ztamaniami, obser-
wowane s3 zmiany dysplastyczne koéci dtugich, stawy
rzekome, bdle kostno-stawowe, skolioza i obnizona ge-
sto$¢ mineralna kosci'V.

2. Zespotl Alagille’a jest wynikiem mutacji genu JAGGEDI
(ORPHAS52). Charakterystyczne objawy to: cholestaza
(zazolcenie i $wiad skory), dysmorfia twarzy, nieprawi-
dowosci sercowo-naczyniowe w 90% dotyczace tetnic
plucnych, posterior embryotoxon w badaniu okulistycz-
nym oraz zmiany kostne. Poza ztamaniami patologicz-
nymi sg to: kregi motyle, potkregi, brak XII zebra, blo-
ny tacznotkankowe pomiedzy Zebrami, zro$niecie kosci
promieniowej i tokciowej, rozszczep kregostupa'?.
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3. Choroba Gauchera to sfingolipidoza, ktdrej przyczy-
ng jest niedobor glukocerebrozydazy (mutacja GBAI;
ORPHA355). Okresla sie ja jako chorobe krwi (ma-
toptytkowos¢, niedokrwistosé, powigkszenie watroby
i/lub $ledziony) i kosci. Typowo w jej przebiegu wystepu-
ja przewlekle bole kostne (do pseudo-osteomyelitis wiacz-
nie), szczegdlnie miednicy i kosci udowych, deforma-
cje, wiotko$¢ stawow, osteoporoza ze ztamaniami kosci
i kregow. W szpiku opisywane sg nacieki z ogniskami
osteosklerozy i osteonekrozy?. Terapia polega na re-
dukgji substratu lub substytucji enzymatyczne;j.

4. Osteopetroza (ORPHA2781) to rzadki heterogenny ze-
spol, ktorego objawy wynikaja z nieprawidlowego réz-
nicowania i zaburzenia funkgji osteoklastow. Mutacje
w genach TSFSF11, CLCN7, OSTMT oraz TCIRGI pro-
wadzg do: zwigkszonej mineralizacji kosci, bolow kost-
nych, zmian zapalnych koéci i szpiku, okolozebowych,
neuropatii zaciskajacej. Pozostale objawy to hepatosple-
nomegalia, pancytopenia, hipokalcemia, kwasica cew-
kowa. Obserwuje si¢ opdznienie rozwoju somatycznego
i umystowego dzieci. Leczenie ma charakter objawowy
i polega na przeszczepieniu szpiku!4.

Ztamania ko$ci moga wystepowac takze w przebiegu in-

nych rzadkich zespoléw genetycznie uwarunkowanych, np.

w osteoporosis pseudoglioma syndrome (OPGG), w ktérym

w wyniku mutacji LRP5 obserwuje si¢ cigzka osteoporozg, jej

objawy kliniczne i $lepote, w zespole Hajdu—Cheneya (acro-

dento-dysplasia) czy chorobie Menkesa — zaburzenie metabo-
lizmu miedzi prowadzace do neurodegeneracji®*'®).

U malych dzieci niedoszacowang przyczyna ztaman kosci

moze by¢ zespol dziecka maltretowanego (krzywdzonego).

Zgodnie z definicjg krzywdzenie dziecka to znecanie sie i za-

niedbywanie, ktére prowadzi do niszczenia zdrowia dziec-

ka, zaburzenia jego proceséw poznawczych, poczucia wlasnej
wartoéci i utraty zaufania"”. Rozpoznanie zespotu jest trudne

i wymaga znajomosci czynnikow ryzyka oraz objawow kli-

nicznych. Przemoc fizyczna, poza skutkami w postaci zmian

skornych, zaburzen zachowania i objawéw ogdlnych, moze
prowadzi¢ do charakterystycznych ztaman kosci:

« nadlaman przynasad i trzonéw kosci dlugich;

« ztaman tylnych odcinkéw zeber;

o zlaman drobnych palcéw rak u dzieci niechodzacych;

« ztaman topatki, mostka, wyrostka kolczystego i kosci po-
krywy czaszki.

Dotycza one dzieci do 3. roku zycia, niejednokrotnie s

w réznym okresie gojenia’®.

Zwrocenia szczegolnej uwagi w tym zakresie wymagaja nie-

mowleta, u ktérych ztamania kosci mogg wskazywa¢ na ze-

spol dziecka potrzasanego (shaken baby syndrome, SBS).

Badania dodatkowe u takich niemowlat wykazuja ponad-

to obecno$¢ krwiakow podtwardéwkowych, krwawienia do

siatkéwki, ciata szklistego czy gatki ocznej'*-!%.

U niemowlat i starszych dzieci ztamania ko$ci moga by¢

wynikiem choroby metabolicznej. Jedng z takich cho-

rob jest krzywica niedoborowa, ktéra wystepuje w okre-
sach szybkiego wzrostu dzieci - szczegdlnie u niemowlat
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i w okresie okolopokwitaniowym. Jej etiologia jest zwigza-
na z niedoborem witaminy D oraz — w krajach azjatyckich —
wapnia®®!?). Wéréd objawéw kostnych obserwowane sg
m.in.: pogrubienia kostno-chrzestnych czesci zeber (ro-
zaniec krzywiczy), zgrubienia przynasad koéci diugich
(bransolety krzywicze), uwypuklenie kosci czolowych (ca-
put quadratum), opdznione zamykanie ciemiaczek. W za-
wansowanych zmianach kostnych (2. i 3. faza wg Frasera)
na zdjeciu rentgenowskim widoczne sg kolbowato rozdete
i postrzepione przynasady oraz ztamania poprzeczne i/lub
przynasadowe kosci dtugich i przednioboczne zeber'*!?).
Leczenie polega na uzupetnianiu niedoboréw.
Osteoporoza jest kolejng chorobg metaboliczng kosci, ktora
moze dotyczy¢ populacji wieku rozwojowego. Charakteryzuje
sie malg masg tkanki kostnej i uposledzona mikroarchitektu-
ra kosci, co prowadzi do zwigkszonej podatnosci na ztama-
nia. U dzieci i mlodziezy osteoporoza, zgodnie z kryteriami
International Society for Clinical Densitometry (ISCD), jest
rozpoznawana na podstawie badania densytometrycznego
ko$¢ca oraz klinicznie istotnych ztaman kosci dtugich i/lub
kregow. Klinicznie istotne ztamania kosci to:
o dwa lub wigcej zZlaman kosci dtugich u dzieci do 10. roku zycia
« albo trzy lub wigcej zlaman kosci dtugich u dzieci i mto-
dziezy do 19. roku zycia;
+ co najmniej jedno ztamanie kregu bez urazu®2.
Nieistotne dla rozpoznania osteoporozy sa natomiast na-
wracajace ztamania kosci palcéw dloni i stép, ztama-
nia urazowe wysokoenergetyczne (urazy komunikacyj-
ne, sportowe, urazy tepe) i powstate w nastepstwie upadku
z wysokosci wigkszej niz 3 m@.
W populacji pediatrycznej badanie densytometryczne jest wy-
konywane metoda absorpcjometrii podwojnej energii pro-
mieniowania rentgenowskiego (dual-energy X-ray absorp-
tiometry, DXA) w dwdch projekcjach: odcinka ledzwiowego
kregostupa (SPINE) w projekcji przednio-tylnej oraz cale-
go ciala bez gltowy (total body less head, TBLH). Ocenia si¢
gesto$¢ mineralng kosci (areal bone mineral density, aBMD;
g/cm?) oraz zawarto$¢ mineratéw w kosci (bone mineral content,
BMG; g). Uzyskany wynik jest odnoszony do wieku kalendarzo-
wego, plci i wymiardw ciata (Z-score). Wedlug kryteriow densy-
tometrycznych u dzieci powyzej 5. roku zycia, modziezy i mto-
dych dorostych do 20. roku zycia prawidlowa gestos¢ mineralna
kosci wystepuje w przypadku wartoséci Z-score od —1,0 do +1,0,
Z-score w zakresie od —2,0 do <—1,0 interpretuje si¢ jako obni-
zong gesto$¢ mineralng kosci (zbyt matg do wieku), osteoporoze
mozna za$ rozpoznaé, gdy wskaznik Z-score <-2,0@1%2,
Osteoporoza najczeéciej jest diagnozowana jako wtérna,
wystepujaca w przebiegu innych choréb przewleklych i ich
leczenia (przede wszystkim glikokortykosteroidami; glu-
cocorticoid-induced osteoporosis, GIOP). Moze mie¢ takze
charakter pierwotny - osteoporoza samoistna, idiopatyczna
lub towarzyszaca chorobom genetycznie uwarunkowanym.
Niezaleznie od etiologii w leczeniu osteoporozy stosuje si¢
suplementacje witaminy D i wapnia oraz bisfosfoniany,
a w ciezkich postaciach ze ztamaniami kregéw - zaopatrze-
nie ortopedyczne i rehabilitacje®-%?.
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W kontekscie etiologii ztaman u dzieci i mtodziezy war-
to wspomnie( takze o dysplazji wloknistej kosci. Jest to
genetycznie uwarunkowany nienowotworowy guz kosci
powstajacy w wyniku nieprawidlowego wzrostu, rozwoju
iréznicowania tkanki kostnej®?. Patologiczne ztamania wy-
stepuja w postaci wieloogniskowej i w zespole McCune’a—
—Albrighta i stanowia pozny objaw dysplazji. Posta¢ jedno-
ogniskowa moze przez dlugi czas przebiega¢ bezobjawo-
wo. Charakterystyczne sa bole kostne, zaburzenia chodze-
nia, znieksztalcenia kosci, a w zespole McCune’a-Albrighta
zmiany skdrne o typie café au lait i zaburzenia endokry-
nologiczne, w tym przedwczesne dojrzewanie plciowe.

Leczenie ma charakter objawowy, jest dostosowane do prze-

biegu dysplazji (farmakoterapia, zabiegi ortopedyczne)@.

Omowione pozaurazowe przyczyny ztaman kosci nie sta-

nowig pelnego zbioru licznych mozliwosci klinicznych, dla-

tego warto wiedzie¢, jakie sg czynniki ryzyka zwiekszonej
podatnosci na ztamania kosci u dzieci i mlodziezy. Zgodnie

z publikacja Huh i Gordon nalezg do nich:

« wrodzona tamliwo$¢ kosci — opisana powyzej;

o trzy lub wiecej ztaman kosci w wywiadzie — konieczne do
rozpoznania osteoporozy;

« niska masa kostna oceniana metoda DXA;

« niepelnosprawnos$¢ ruchowa powyzej 6 miesiecy;

« mozgowe porazenie dziecigce lub mielodysplazja;

« wrodzone choroby serca;

« niedobdér masy i/lub wysokos$ci ciala, zaburzenia
odzywiania;

« zywienie pozajelitowe lub karmienie sonda, wcze$niac-
two — czynniki ryzyka choroby metabolicznej kosci
wczesniakow;

« stosowanie glikokortykosteroidow i innych lekéw wply-
wajacych na koéci — osteoporoza wtorna;

« radio-, chemioterapia lub przeszczepienie narzadéow;

« niewydolno$¢ nerek i zaburzenia napadowe®?.

Biorgc pod uwage nierzadko zlozong etiologie ztaman ko-

$ci w wieku rozwojowym, warto zaplanowa¢ diagnostyke,

ktora umozliwi okreslenie mozliwej przyczyny niepokoja-
cego objawu. Cze$¢ badan powinna zostaé przeprowadzona
przez lekarza pierwszego kontaktu, inne wymagaja specja-
listycznej wspotpracy w zakresie diagnostyki, a nast¢pnie

leczenia (tab. 1). Jest to szczegdlnie wazne u dzieci do 3.

roku zycia®®.

PODSUMOWANIE

Ztamania wielokrotne u dzieci i mlodziezy wymagaja nie
tylko zaopatrzenia ortopedycznego, ale takze odpowiedniej
diagnostyki, od oceny podstawowej gospodarki wapniowo-
-fosforanowej, poprzez badania obrazowe, do badan mole-
kularnych wiacznie. Jest ona istotna zwlaszcza u dzieci do
3. roku zycia, poniewaz etiologia zlaman moze si¢ wigzaé
z chorobami genetycznie uwarunkowanymi i zaburzenia-
mi mineralizacji kos¢ca. Wezesne rozpoznane tych niepra-
widlowo$ci umozliwi wlasciwe leczenie i rehabilitacje, co
poprawi komfort zycia mlodych pacjentow.
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Rodzaj badania Element oceny Mozliwe rozpoznanie
Niedobdr masy, wysokosci ciata Zaniedbanie
Skdra — wylewy krwawe Inecanie sig, niedobdr witaminy C
Fizyczne Oczy — wylewy krwawe do siatkowki Zesp6t dziecka potrzasanego

Whosy — skrecone, tamliwe, jasne

Choroba Menkesa

Leby — dentinogenesis imperfecta

Wrodzona tamliwos¢ kosci

Neurologiczne

Napiecie migsniowe, odruchy

Mdzgowe porazenie dzieciece,
choroby nerwowo-migsniowe

Biochemiczne zaburzenia gospodarki
wapniowo-fosforanowej

Stezenia wapnia, fosforu w surowicy i moczu, stezenia
witaminy D, parathormonu, aktywnos¢ fosfatazy
zasadowej

Choroba metaboliczna kosci wezesniakow, krzywica,
hipofosfatazja

Mikroelementy i inne

Stezenia miedzi, ceruloplazminy
Stezenie witaminy C

Choroba Menkesa
Szkorbut

Mutacje COLTAT, (OL1A2

Wrodzona tamliwos$¢ kosci

mleczanowej, inne

Molekulare Mutacja LRPS iinne Osteoporosis pseudoglioma syndrome
Ldjecie rentgenowskie, badanie ultrasonograficzne, .
Obrazowe densytometria Osteoporoza, dysplazje kostne
Badanie ogéIne moczu, préby watrobowe, stezenia
Pozostate lipazy, amylazy, aktywnos¢ dehydrogenazy Choroby zapalne, autoimmunologiczne, nowotworowe

Tab. 1. Proponowane badania i ich mozliwa interpretacja u dzieci ze ztamaniami kosci

Konflikt intereséw
Autorka nie zglasza zadnych finansowych ani osobistych powigzat z in-

nymi osobami lub organizacjami, ktore moglyby negatywnie wplyngc

na tres¢ publikacji oraz rosci¢ sobie prawo do publikacji.
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