
Van	Buchemova
nemoc

RTG	kalvy	-	nárast	kostní	hmoty
u	van	Buchemovy	nemoci

Klinický
obraz

zvýšená	produkce
kostní	hmoty,
deformity	kostí	-
hlavně	lebky,
mandibuly,
klavikuly	a	diafýzy
dlouhých	kostí[1]

Příčina 52	kb	delece	na
17q12-q21	[1]

Diagnostika klinický	obraz,	RTG
Incidence
ve	světě

asi	30	připadů
celosvětovo	[1]

Klasifikace	a	odkazy
MKN-10 M85.2	(https://mkn

10.uzis.cz/prohlize
c/M85.2)

OMIM 239100	(https://om
im.org/entry/2391
00),	607636	(https
://omim.org/entry/
607636)

orphanet ORPHA3416	(http:/
/www.orpha.net/co
nsor/cgi-bin/Diseas
e_Search.php?lng=
EN&data_id=3010)

Van	Buchemova	nemoc
Van	Buchemova	choroba	je	velmi	vzácné	autozomálně
recesivní	onemocnění.	Na	celém	světě	je	popsáno	asi	30
případů	a	z	toho	přibližně	polovina	v	holandských	rodinách[1].
Pacienti	trpí	hyperostózou.	Onemocnění	postihuje	zejména
kosti	lebky,	mandibuly,	žebra,	klavikulu	a	diafýzy	dlouhých
kostí.	Objev	mutace	pro	SOST	gen	vedl	k	vytvoření	protilátek

proti	sklerostinu,	které	se	považují	za	budoucnost	léčby	osteoporózy.[2]

Odkazy
Osteoporóza
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