Morbus Albers-Schonberg

Morbus Albers-Schénberg (mramorovitost kosti, osteosklerdza,
osteopetrézall) je vzécné dédi¢né onemocnéni s poruchou &innosti
osteoklastl (porucha kostni resorpce). Narusena rovnovaha ¢innosti
osteoblastl a osteoklastd — kost se stdvd mimoradné kompaktni
(kostni skleréza). Novotvorba kosti normalni - kost kfehkd a lomiva,
zesileni metafyz i diafyz. Primarni dferiova dutina se pIni homogenni
nepravidelnou kostni substanci » extramedularni hematopoeza.''!

= 3 formy:
» Klasicka vrozena forma (m. Albers-Schénberg) - maligni
osteopetréza (AR dédi¢nd).
m Osteopetrosis tarda - benigni (AD dédi¢nd).

= Osteopetréza zpilsobend rendlni tubuldrni acidozou (AR
dédi¢na).[? Rentgenovy obraz osteopetrézy.

Klinicky obraz

= rlzny prlbéh a progndza - lehké formy az formy tézké ¢i smrtici (napt. ¢asna infantilni forma kondici letdlné
do 10. roku zivota),!!

= poruchy hematopoezy —» anémie, imunodeficience,

= makrocefalie, defekty zubd, osteosklerdza, exoftalmus (Gtlakem nerv@ v kostnich kanélcich),!]

= patologické zlomeniny.!?]

Rentgenovy obraz

= zdkladnim obrazem zvysena hustota kostni tkané (nelze odlisit kortikalis a spongiézu, vyplnéni dferové dutiny
kosti),?!

prouzkovité osteosklerotické zény obratlovych tél a krycich desticek,

ztlusténi kortikalis dlouhych kosti a okrajovych partii panve,

paprscité ztlusténi kostni tramciny ve skeletu ruky a nohy,

periostalni apozice az spikuly, ¢asto v trak¢nich zénach skeletu (kyjovity tvar metafyzy).t!

Laboratorni nalez
= v séru zvySena kyseld fosfatdza (pfip. i alkalicka fosfataza),
= hladiny vapniku a fosfatl normaini,
= u renalni formy projevy aciddzy.?!

Prenatalni diagnostika

= sonograficky zvySena denzita kosti,
= radiologicky prikaz od 25. tydne t&hotenstvi.l?!

Terapie
= kauzalni neni,!
= neortopedicka lé¢ba - 1&é¢ba anémie ¢i pancytopenie (transplantace kostni diené, kortikoidy, IFN-a),!?!
= ortopedicka lé¢ba - patologické zlomeniny (vétsinou pficné)!?], hojeni kosti prodlouzeno, delsi doba
imobilizace zlomenin nezbytn.!!

Diferencialni diagnostika

= ostatni sklerotizujici kostni onemocnéni (pyknodysostéza, progresivni diafyzarni dysplazie, metafyzarni
dysplazie, otrava kovy, syfilis, myelofibréza) - neni u nich tézké anémie.[?!

Odkazy
Souvisejici ¢clanky
= Neurofibromatéza (m. von Recklinghausen)
= Osteogenesis imperfecta (osteopsatyrhosis, fragilitas ossium)

= Osteopoikiléza (osteopoikilie)
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