











jiné (které jsou typické pro osteogenesis
imperfecta nebo juvenilni idiopatickou
osteopordzu - pozn. spoluautora). Témér
1 rok byl 1é¢en klidem na ldzku, uZival pry
néjaké hormony a kalcium (mleté vajec-
né skofdpky) a byla zavedena intenzivni
fyzioterapie. Diagnézu syndrom Hajdu-
Cheney si stanovil sim podle diagnozy
ur¢ené u jeho star$iho bratra (viz rodo-
kmen, obr. 1) a pozdéji vyslovil podezieni
na stejnou diagnézu u svého syna (ve 12

letech véku) a své sestry (ve véku 44 let).
Diagnoza pacienta a jeho prfibuznych byla
potvrzena klinickym a RTG vySetfenim az
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v Ambulantnim centru pro vady pohybo-
vého aparatu, kde byl vySetfen na vlastni
zadost spole¢né se svym synem.

Je sledovan urologem po rendlni kolice
(v modi zjistén pisek). USG vySetieni ledvin
neprokadzalo rendlni cysty ani jiné anomalie
ledvin. Od mladi trpi nadvihou, i kdyz se
nepfejida a ma dostatek pohybu. Hmotnost
pry kolisa v prubéhu tydne az okolo 5 kg
(vazi se na stejn€ vaze).

Status praesens

Muz 48 let, obézni (hmotnost 125 kg,
vyska 175 cm). Postava pacienta je propor-
ciondlni, inteligence nepostizena (vzdélani
inZenyr, pracuje jako podnikatel). Chuze
normdlnim stereotypem. Oblic¢ej ukazu-
je genetickou stigmatizaci (husté obodi,
hrubé silné vlasy, prominujici nadoc¢nico-
vé oblouky a tubera frontalia). Typickym
klinickym nalezem jsou palickovité prsty,
instabilita distdlnich interfalangedlnich
kloubti 1.-3. prstu, nehty 1.-3. prstu obou
rukou maji tvar hodinovych sklicek.

RTG wvysetreni ukazalo brachycefa-
lickou lebku s bazilirni impresi a mno-
hocetné Wormianské kistky, persistenci
lebnich svi, zesileni kalvy v okcipitdlni
krajiné, hypoplastické sinusy, bezzubé
Celisti - obr. 2a. Na patefi byla prokazina
osteoporoza a kompresivni fraktura obrat-
lového téla L2 (star$iho data) - obr. 2b.
Na RTG pravé ruky - obr. 2¢ - se ukazala
osteolyza distilnich ¢lankd 1.-3. prstu se
subluxaci v metakarpofalangedlnich klou-
bech 1. a 2. prstu. Na nohou byla mirna
akroosteolyza distilnich ¢lank® a progre-
sivni osteolyza v oblasti metatarsofalan-
gedlnich kloubt palcového paprsku obou
nohou - obr. 2d.

Biochemické vysetieni krevniho séra
prokiazalo signifikantni zvySeni markert

kostniho obratu: celkova alkalicka fostafiza
(ALP) 0,87 pkat/l (normal 0,25-0,7), kostni
alkalicka fosfatiza v normilnim rozmezi
(normilni hodnoty 0,25-0,7 pkat/l), oste-
ocalcin 7,5 pg/l (normélni hodnoty 3,1-
13,7). Hladiny deoxypyridinolinu v moci
byly zvySeny - 8,3 nmol/mmol kreatininu
(normalni hodnoty 2,3-5,4) (11).

Po zavedeni terapie antiresorpcnimi
léky (alendronat, kalcium, vitamin D) sle-
dované markery kostniho obratu jsou trva-
le v mezich normy.

Denzitometrie (GE Lunar Prodigy, refe-
rence population Lunar German, version
8.60):

BMD (Bone Mineral Density) bederni
patefe bylo posunuto do oblasti osteoporé-
zy. BMD obou proximalnich femurt odpo-
vidalo hranici mezi osteopenii a osteopo-
rozou. Nilez pfi kontrole po 2 letech byl
staciondrni. Kontrolni vySetfeni bylo ale
provedeno pristrojem Osteocore 3, firma
Medilink.

Stomatologické vySetieni

47lety muz, bezzuby s vyraznou atrofii
obou alveolarnich vybézkt. Pod horni
celkovou ndhradou byla nalezena pistél
s hnisavou exudaci v krajiné 27, z mista
byl odstranén retinovany zub 27. Na pano-
ramatickém rentgenu z roku 2004 dile
byly nalezeny retinované zuby 18, 28 a 38.
Sipka oznacuje retinovany levy horni
druhy molar - obr. 3a, u kterého byla
v ustni dutiné pod nevyhovujici celkovou
zubni ndhradou nalezena hnisavd exuda-
ce. Oba retinované horni tfeti molary jsou
uloZeny vysoko na tuberech horni celisti
ve vertikdlni poloze. Nad obéma stolicka-
mi byly kostni muistky nezménéné spongi-
6zy a nad ni tenka kompakta. Retinovany
dolni levy tfeti molar byl ale ulozeny
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za retromoliarnim trigonem v horizontal- Na dalSim panoramatickém rentge-
ni poloze, pficemz korunka zubu sméfo- novém snimku - obr. 3b - vidime stav
vala distolingudlné. po vybaveni retinovaného druhého levého

LLLLLELEYTEN L

Obr. 3a, b. a - panoramaticky rentgenovy snimek Celisti s retinovanymi zuby, $ipka oznacuje retino-
vany levy druhy horni molar, u kterého byla pod horni celkovou zubni ndhradou nalezena hnisava
exudace, b - panoramaticky rentgenovy snimek po vybaveni retinovaného horniho levého druhého
moldru a zhojeni alveolu.
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Obr. 4a, b. Atrofie alveolirnich vyb&zkii v obou cCelistech, a - Sipka oznacuje misto pistéle pied
extrakci retinovaného druhého levého horniho moliru, b - $ipky oznacuji dekubity pod dolni celko-

vou zubni nihradou.

Obr. 5. Horni celkova zubni nahrada s vyraznou
extenzi ve vestibulu.

horniho molaru a zhojeni alveolu. Vyrazna
je i kostni atrofie alveoliarnich vybézkt
vzhledem k véku pacienta.

Na obrizku dutiny ustni - obr. 4a, b -
vidime in situ atrofii alveoldrnich vybézku,
zvlasté vyraznou v dolni Celisti. Alveolarni
vybézek v dolni celisti téméf vymizel
a v fezakové krajiné€ volna vestibularni sliz-
nice prechdzi plynule do sliznice podjazyko-
vé krajiny. Sipkami jsou oznaceny dekubity
pod dolni celkovou zubni nidhradou - obr.
4b a misto pistéle v krajiné retinovaného
druhého levého horniho moliru - obr. 4a.
Horni celkova nahrada byla bez retence,
jeji drzeni bylo zajisfovino adhezivni pas-

Obr. 6a, b. Dolni celkovi zubni nahrada, a - vestibularni pohled, b - pohled ze strany slizni¢ni -
Sipky ukazuji odlehceni v mistech vystupu mentilnich nerva.
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tou. Dolni celkova ndhrada byla opét bez
retence, distidlni okraj vlevo nedosahoval
k retinovanému zubu moudrosti.

OSETRENI

Nejprve byl vybaven retinovany horni
levy druhy moldr a byla podloZena horni
celkova nahrada. Po zhojeni defektu jsme
zhotovili nové celkové ndhrady, které jsme
maximalné extendovali. Jako otiskovaci 1zice
byly pouzity staré zubni ndhrady, které jsme
s vyuzitim polyéterové otiskovaci hmoty
postupné extendovali a rozsifovali tak, aby
nihrady podeprely propadlé rty, prodlou-
Zily dolni oblicejovou tfetinu a snizily tlak
pusobici na jednotku plochy ustni slizni-
ce. Horni celkovd ndhrada byla tedy vyraz-
né roz8ifena ve vestibulu a zesilené okraje
podepftely propadly horni ret - obr. 5.

Dolni celkovd nahrada byla maximal-
né extendovidna do obou bukcindtoro-
vych kapes a odleh¢end v oblasti distdlné
od vystupt mentalnich nervi - obr. 6a.

V této oblasti byla vyraznd atrofie dolni
Celisti, takZe mandibulirni kanaly vystu-
povaly na povrch pod alveolirni sliznici.
Na slizni¢ni plose dolni celkové ndhrady
jsou Sipkami oznacena odlehceni v mis-
tech vystupu mentélnich nervii - obr. 6b.
Vystupy se z divodil vyrazné atrofie dosta-
ly pod alveolarni sliznici na vrchol alveolu.

Na panoramatickém rentgenovém
snimku z roku 2009 vidime atrofii Celisti
5 let po oSetfeni novymi celkovymi zubni-
mi nahradami - obr. 7.

Na dalSich obrazcich je pohled na paci-
enta bez zubnich nihrad a s nahradami.
Dobfe je patrnd fyziognomie obliceje,
zkraceni dolni obli¢ejové etdze, prohlou-
beni vrisek a propadnuti rtd bez zub-
nich nihrad - obr. 8a - a zména obliceje
s nahradami - obr. 8b.

DISKUSE

Hajdu-Cheney syndrom se u novorozen-
ca projevuje dismorfickym pro diagnézu

Obr. 7. Panoramaticky rentgenovy snimek 5 let po oSetfeni novymi celkovymi zubnimi nihradami.
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Obr. 8 a, b. a - fyziognomie obliceje bez zubnich nahrad, b - se zubnimi nahradami.

necharakteristickym obli¢ejem. S vékem se
charakteristika H-Ch syndromu stava zfej-
md. Diagnoza se obvykle stanovi u dospiva-
jicich (2, 3, 7) nebo dospélych (8, 6, 14, 16,
17). Diagnoéza v prvnim desetileti je mozn4,
kdyz jsou postizeni pfibuzni (18, 1)

Pro diagn6zu H-Ch sy jsou rozhodujici
dva rentgenologické priznaky - akroos-
teolyza distilnich ¢lankl rukou a nohou
razného stupné€ a siroké lebni svy, zvlasté
lambdovy s mnohoc¢etnymi Wormianskymi
ktistkami, které jsou pfitomny pfi narozeni
a persistuji nékolik let Zivota (i u dospé-
Iych). Akroosteolyza se objevuje v prvnich
letech Zivota a vyviji se v dospélosti. Ostatni
rentgenologické pfiznaky jako hypoplastic-
kd mandibula a maxila, zmény na zubech
jako pfi dentinogenesis imperfecta, oste-
oporoéza, bazilirni imprese s naslednymi
komplikacemi, spondylolistéza a fraktury
jsou jiz méné charakteristické.

Z  rentgenologické  diferencidlni
diagnostiky pfipadaji v dvahu akroos-
teolytické syndromy a choroby s mno-
hocetnymi  Wormianskymi  kustkami.
Mandibuloakrdlni syndrom ma spolecné
podobné zmény lebky a rukou, ale osteolyza
je tézsi, postihuje i jin€ kosti, zejména klicky.

Giaccai syndrom (neurologické one-
mocnéni s akroosteolyzou) je sdruzeno

s koznimi ulceracemi. Nékteré definované
osteolytické syndromy mohou vykazovat
podobné zmény clinka prsth, ale obvyk-
le bez sirokého lamdového $vu a mno-
hocetnych Wormianskych kustek. Tyto
akroosteolytické syndromy bude mozno
jednoznacné odliSit az s novymi moleku-
larné genetickymi poznatky o H-Ch syn-
dromu. Zaména s chorobami s mnoho-
cetnymi Wormianskymi kiistkami, jako
napf. osteogenesis imperfecta, kleidokra-
nidlni dysplazie, pyknodysost6za, hypoty-
redza a jest€ vzacnéjSimi syndromy jako
progerie, tj. Hutchinson-Gilfordiv syndrom
a Rothmund-Thompsontiv syndrom, je vyso-
ce nepravdépodobnd vzhledem k jinym
ziejmym klinickym a rentgenologickym
ptiznakiim téchto onemocnéni (10).

Dentinogenesis imperfecta sestiva
z pfedcasné ztraty mlé¢nych zubt s trvalou
absorpci alveolarnich vybézk, opozdénym
profezavanim a pfedcasnou ztratou stilych
zubu (1).

Stomatologické aspekty

Vzhledem k relativhimu dostatku kosti
v interforamindlni krajiné dolni celisti
bychom u pacienta bez tohoto syndromu
doporucili implantologické oSetfeni, to

106 LOCOMOTOR SYSTEM vol. 17, 2010, No. 1+2



jest zavedeni implantitu interforaminal-
né. Na zdkladé CT vySetfeni dolni celisti
bychom stanovili mnoZstvi a pocet implan-
tatd alespon k zajiSténi retence dolni celko-
vé ndhrady. V literatufe se nim nepodafilo
najit zpravy o zkuSenostech s implantolo-
gickym oS$etfenim u tohoto syndromu. Lze
predpokliddat Ze oseointegrace implantat
by mohla byt poruSena, a naopak Kkost-
ni tkan celisti by reagovala na implantat
osteolyzou v okoli s moznym vznikem frak-
tury téla mandibuly. Nutno vzit v avahu
i dlouhodobé podivini bisfosfonatd, kde
byla jako zavazny vedlejsi ucinek popsi-
na osteonekr6za a naslednd osteomyelitida
Celisti, kterd vznika nejdfive a nejcastéji pfi
podaviani zolendrondtu, a to za 10-18 mési-
cu. Po perorilnich bisfosfonatech se pru-
mérna doba do vzniku osteonekrdzy celisti
udavi 3-4,6 roku (13). Za faktory pfispi-
vajici k vzniku této komplikace se udi-
vaji invazivni stomatochirurgické vykony,
pokrocily vék, revmatickd artritida, diabe-
tes mellitus, uzivani kortikosteroidu, defici-
ence vitaminu D a dalsi (12). Americka aso-
ciace ordlnich a maxilofacidlnich chirurgt
uvadi, Ze zavedeni implantatd u pacienta
lécenych ordlné bisfosfonaty a to do 3 let
1écby neni kontraindikovano. Ale tito
pacienti nesmi vykazovat dalsi rizikové fak-
tory jako je zejména lécba kortikosteroidy
a pokrocily vék (pfes 70 let). Po 3 roky
trvajici 1écbé bisfosfoniaty je ale nutné
tyto 1éky vysadit minimalné na tfi mésice
pred plinovanym chirurgickym vykonem
v dutiné ustni. Dalsi 1éc¢ba smi pokraco-
vat, aZ je stav v dutiné€ astni po chirurgic-
kém zakroku kompletné zhojen. V pfipadé
implantatl jsou to tedy tfi mésice po jejich
zavedeni (15). S dlouhodobym podavinim
bisfosfondtt souvisi i sklon k traumatickym
zlomenindm femuru v disledku sniZeného
kostniho obratu a remodalce (4).

Odlisn€ jsme postupovali i v pfipadé
retinovanych, impaktovanych zubt moud-
rosti. Extrakce téchto retinovanych zubt
18, 28 a 38 je diskutabilni. Rozhodli jsme
se zuby impaktované ve spongiozni kosti
a kryté vrstvou tenké kompakty zatim
ponechat pod zubnimi ndhradami a pra-
videlné kontrolovat. ZkuSenost ukazala,
Ze extrakce zubl vede k vyrazné resorpci
alveolarni Kkosti, coz zhors$i reten¢ni pod-
minky pro celkové ndhrady.

ZAVER

Prokazali jsme Hajdu-Cheney syndrom
u 7 clent $irsi rodiny s autosomalné domi-
nantnim prenosem ve 4 generacich v otcov-
ské cdsti rodokmenu. Podezfeni na H-Ch
syndrom bylo u otce matky probanda,
ktery pochizel z Arménie. Ortopedicky
jsme vySettili 4 pacienty z rodiny, které
osteologicky lé¢ime a monitorujeme.
U probanda a jeho bratra byla abnormal-
né vysokd porodni hmotnost a nisled-
na obezita. Proband utrpél ve 12 letech
kompresivni frakturu bederniho obratle
L2 a na RTG snimku byly prokaziny rybi
obratle bederni patefe. U syna probanda
byla ve 12 letech zjiSténa asymptomaticka
spondylolistéza L5/S1.

PostiZeni ¢lenové rodiny maji podobny
fenotyp: palickovité prsty rukou a nohou
s akroosteolyzou, brachymesocefalickd
lebka s basilirni impresi, mnohocetné
Wormianské kiustky podél neosifikujiciho
lambdového a koronarniho S$vu, oblicejo-
va stigmata, vyraznd obodi, antimongolo-
idni oc¢ni $té€rbiny, prominujici nadoc¢ni-
cové oblouky a tubera frontalia, bezzubé
Celisti a hypoplastické paranasilni dutiny.
Osteopordza se u dospélych ¢lena rodiny
projevila bolestmi v zadech.
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U dospélych pacientt byla zavedena
monitorovand 1é¢ba antiresorpcnimi 1éky
(alendronat, kalcium, vitamin D), kontrolni
vySetifeni sledovanych markert kostniho
obratu jsou v mezich normy.

Demonstrovany proband je stoma-
tologicky oSetfovin na naSem pracovisti
od roku 2004. Za 5 let po oSetfeni maximal-
né extendovanymi zubnimi ndhradami byly
zhotoveny nové celkové nahrady. Resorpce
alveolarnich vybézkt se zatim vyznamné
nezvétsila. Pacient je s celkovymi zubnimi
nihradami plné spokojen, ndhrady vyhovu-
ji funkcné, esteticky i foneticky.

Zatim se nam nepodafilo kontaktovat
nikoho, kdo by mél klinické zkuSenosti
se stomatologickym osetfenim H-Ch syn-
dromu s vyuzitim dentédlnich nitrokostnich
implantatu.

Dle Americké asociace ordlnich a maxi-
lofacidlnich chirurgd je potfeba vice
dlouhodobych studii u pacientli s ordlni-
mi implantaty, ktefi uZivaji bisfosfonaty.
Teprve podle jejich vysledkti se rozhodne
o presné indikaci implantologického oSet-
feniv dutiné€ ustni u této skupiny pacientu.
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