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jině (které jsou typické pro osteogenesis 
imperfecta nebo juvenilní idiopatickou 
osteoporózu – pozn. spoluautora). Téměř 
1 rok byl léčen klidem na lůžku, užíval prý 
nějaké hormony a  kalcium (mleté vaječ-
né skořápky) a  byla zavedena intenzivní 
fyzioterapie. Diagnózu syndrom Hajdu-
Cheney si stanovil sám podle diagnózy 
určené u  jeho staršího bratra (viz rodo-
kmen, obr. 1) a později vyslovil podezření 
na  stejnou diagnózu u  svého syna (ve  12 

letech věku) a  své sestry (ve  věku 44 let). 
Diagnóza pacienta a  jeho příbuzných byla 
potvrzena klinickým a  RTG vyšetřením až 
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v  Ambulantním centru pro vady pohybo-
vého aparátu, kde byl vyšetřen na  vlastní 
žádost společně se svým synem.

Je sledován urologem po renální kolice 
(v moči zjištěn písek). USG vyšetření ledvin 
neprokázalo renální cysty ani jiné anomálie 
ledvin. Od  mládí trpí nadváhou, i  když se 
nepřejídá a má dostatek pohybu. Hmotnost 
prý kolísá v  průběhu týdne až okolo 5  kg 
(váží se na stejné váze).

Status praesens

Muž 48 let, obézní (hmotnost 125  kg, 
výška 175 cm). Postava pacienta je propor-
cionální, inteligence nepostižená (vzdělání 
inženýr, pracuje jako podnikatel). Chůze 
normálním stereotypem. Obličej ukazu-
je genetickou stigmatizaci (husté obočí, 
hrubé silné vlasy, prominující nadočnico-
vé oblouky a  tubera frontalia). Typickým 
klinickým nálezem jsou paličkovité prsty, 
instabilita distálních interfalangeálních 
kloubů 1.–3. prstu, nehty 1.–3. prstu obou 
rukou mají tvar hodinových sklíček. 

RTG vyšetření ukázalo brachycefa-
lickou lebku s  bazilární impresí a  mno-
hočetné Wormianské kůstky, persistenci 
lebních švů, zesílení kalvy v  okcipitální 
krajině, hypoplastické sinusy, bezzubé 
čelisti – obr. 2a. Na páteři byla prokázána 
osteoporóza a kompresivní fraktura obrat-
lového těla L2 (staršího data) – obr. 2b. 
Na RTG pravé ruky – obr. 2c – se ukázala 
osteolýza distálních článků 1.–3. prstu se 
subluxací v metakarpofalangeálních klou-
bech 1. a  2. prstu. Na  nohou byla mírná 
akroosteolýza distálních článků a  progre-
sivní osteolýza v  oblasti metatarsofalan-
geálních kloubů palcového paprsku obou 
nohou – obr. 2d. 

Biochemické vyšetření krevního séra 
prokázalo signifikantní zvýšení markerů 

kostního obratu: celková alkalická fostafáza 
(ALP) 0,87 mkat/l (normal 0,25–0,7), kostní 
alkalická fosfatáza v  normálním rozmezí 
(normální hodnoty 0,25–0,7 mkat/l), oste-
ocalcin 7,5 mg/l (normální hodnoty 3,1–
13,7). Hladiny deoxypyridinolinu v  moči 
byly zvýšeny – 8,3 nmol/mmol kreatininu 
(normální hodnoty 2,3–5,4) (11). 

Po  zavedení terapie antiresorpčními 
léky (alendronát, kalcium, vitamin D) sle-
dované markery kostního obratu jsou trva-
le v mezích normy.

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

BMD (Bone Mineral Density) bederní 
páteře bylo posunuto do oblasti osteoporó-
zy. BMD obou proximálních femurů odpo-
vídalo hranici mezi osteopenií a  osteopo-
rózou. Nález při kontrole po  2 letech byl 
stacionární. Kontrolní vyšetření bylo ale 
provedeno přístrojem Osteocore 3, firma 
Medilink. 

Stomatologické vyšetření

47letý muž, bezzubý s výraznou atrofií 
obou alveolárních výběžků. Pod horní 
celkovou náhradou byla nalezena píštěl 
s  hnisavou exudací v  krajině 27, z  místa 
byl odstraněn retinovaný zub 27. Na pano-
ramatickém rentgenu z  roku 2004 dále 
byly nalezeny retinované zuby 18, 28 a 38. 
Šipka označuje retinovaný levý horní 
druhý molár – obr. 3a, u  kterého byla 
v ústní dutině pod nevyhovující celkovou 
zubní náhradou nalezena hnisavá exuda-
ce. Oba retinované horní třetí moláry jsou 
uloženy vysoko na  tuberech horní čelisti 
ve vertikální poloze. Nad oběma stolička-
mi byly kostní můstky nezměněné spongi-
ózy a nad ní tenká kompakta. Retinovaný 
dolní levý třetí molár byl ale uložený 
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za  retromolárním trigonem v  horizontál-
ní poloze, přičemž korunka zubu směřo-
vala distolinguálně.

Na  dalším panoramatickém rentge-
novém snímku – obr. 3b – vidíme stav 
po vybavení retinovaného druhého levého 

Obr. 3a, b. a – panoramatický rentgenový snímek čelistí s retinovanými zuby, šipka označuje retino-
vaný levý druhý horní molár, u kterého byla pod horní celkovou zubní náhradou nalezena hnisavá 
exudace, b – panoramatický rentgenový snímek po vybavení retinovaného horního levého druhého 
moláru a zhojení alveolu.
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horního moláru a zhojení alveolu. Výrazná 
je i  kostní atrofie alveolárních výběžků 
vzhledem k věku pacienta.

Na obrázku dutiny ústní – obr. 4a, b – 
vidíme in situ atrofii alveolárních výběžků, 
zvláště výraznou v  dolní čelisti. Alveolární 
výběžek v  dolní čelisti téměř vymizel 
a v řezákové krajině volná vestibulární sliz-
nice přechází plynule do sliznice podjazyko-
vé krajiny. Šipkami jsou označeny dekubity 
pod dolní celkovou zubní náhradou – obr. 
4b a  místo píštěle v  krajině retinovaného 
druhého levého horního moláru – obr. 4a. 
Horní celková náhrada byla bez retence, 
její držení bylo zajišťováno adhezivní pas-

Obr. 4a, b. Atrofie alveolárních výběžků v  obou čelistech, a  – šipka označuje místo píštěle před 
extrakcí retinovaného druhého levého horního moláru, b – šipky označují dekubity pod dolní celko-
vou zubní náhradou.

Obr. 6a, b. Dolní celková zubní náhrada, a – vestibulární pohled, b – pohled ze strany slizniční – 
šipky ukazují odlehčení v místech výstupu mentálních nervů.

Obr. 5. Horní celková zubní náhrada s výraznou 
extenzí ve vestibulu.



POHYBOVÉ ÚSTROJÍ, ročník 17, 2010, č. 1+2 105

tou. Dolní celková náhrada byla opět bez 
retence, distální okraj vlevo nedosahoval 
k retinovanému zubu moudrosti.

Ošetření

Nejprve byl vybaven retinovaný horní 
levý druhý molár a  byla podložena horní 
celková náhrada. Po  zhojení defektu jsme 
zhotovili nové celkové náhrady, které jsme 
maximálně extendovali. Jako otiskovací lžíce 
byly použity staré zubní náhrady, které jsme 
s  využitím polyéterové otiskovací hmoty 
postupně extendovali a  rozšiřovali tak, aby 
náhrady podepřely propadlé rty, prodlou-
žily dolní obličejovou třetinu a  snížily tlak 
působící na  jednotku plochy ústní slizni-
ce. Horní celková náhrada byla tedy výraz-
ně rozšířena ve  vestibulu a  zesílené okraje 
podepřely propadlý horní ret – obr. 5.

Dolní celková náhrada byla maximál-
ně extendována do  obou bukcinátoro-
vých kapes a  odlehčená v  oblasti distálně 
od  výstupů mentálních nervů – obr. 6a. 

V  této oblasti byla výrazná atrofie dolní 
čelisti, takže mandibulární kanály vystu-
povaly na  povrch pod alveolární sliznici. 
Na  slizniční ploše dolní celkové náhrady 
jsou šipkami označena odlehčení v  mís-
tech výstupu mentálních nervů – obr. 6b. 
Výstupy se z důvodů výrazné atrofie dosta-
ly pod alveolární sliznici na vrchol alveolu.

Na  panoramatickém rentgenovém 
snímku z  roku 2009 vidíme atrofii čelistí 
5  let po ošetření novými celkovými zubní-
mi náhradami – obr. 7.

Na dalších obrázcích je pohled na paci-
enta bez zubních náhrad a  s  náhradami. 
Dobře je patrná fyziognomie obličeje, 
zkrácení dolní obličejové etáže, prohlou-
bení vrásek a  propadnutí rtů bez zub-
ních náhrad – obr. 8a – a  změna obličeje 
s náhradami – obr. 8b.

Diskuse

Hajdu-Cheney syndrom se u novorozen-
ců projevuje dismorfickým pro diagnózu 

Obr. 7. Panoramatický rentgenový snímek 5 let po ošetření novými celkovými zubními náhradami.
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necharakteristickým obličejem. S věkem se 
charakteristika H-Ch syndromu stává zřej-
má. Diagnóza se obvykle stanoví u dospíva-
jících (2, 3, 7) nebo dospělých (8, 6, 14, 16, 
17). Diagnóza v prvním desetiletí je možná, 
když jsou postiženi příbuzní (18, 1)

Pro diagnózu H-Ch sy jsou rozhodující 
dva rentgenologické příznaky – akroos-
teolýza distálních článků rukou a  nohou 
různého stupně a  široké lební švy, zvláště 
lambdový s mnohočetnými Wormianskými 
kůstkami, které jsou přítomny při narození 
a  persistují několik let života (i  u  dospě-
lých). Akroosteolýza se objevuje v prvních 
letech života a vyvíjí se v dospělosti. Ostatní 
rentgenologické příznaky jako hypoplastic-
ká mandibula a  maxila, změny na  zubech 
jako při dentinogenesis imperfecta, oste-
oporóza, bazilární imprese s  následnými 
komplikacemi, spondylolistéza a  fraktury 
jsou již méně charakteristické. 

Z  rentgenologické diferenciální 
diagnostiky připadají v  úvahu akroos-
teolytické syndromy a  choroby s  mno-
hočetnými Wormianskými kůstkami. 
Mandibuloakrální syndrom má společné 
podobné změny lebky a rukou, ale osteolýza 
je těžší, postihuje i jiné kosti, zejména klíčky.

Giaccai syndrom (neurologické one-
mocnění s  akroosteolýzou) je sdruženo 

s  kožními ulceracemi. Některé definované 
osteolytické syndromy mohou vykazovat 
podobné změny článků prstů, ale obvyk-
le bez širokého lamdového švu a  mno-
hočetných Wormianských kůstek. Tyto 
akroosteolytické syndromy bude možno 
jednoznačně odlišit až s  novými moleku-
lárně genetickými poznatky o  H-Ch syn-
dromu. Záměna s  chorobami s  mnoho-
četnými Wormianskými kůstkami, jako 
např. osteogenesis imperfecta, kleidokra-
niální dysplazie, pyknodysostóza, hypoty-
reóza a  ještě vzácnějšími syndromy jako 
progerie, tj. Hutchinson-Gilfordův syndrom 
a Rothmund-Thompsonův syndrom, je vyso-
ce nepravděpodobná vzhledem k  jiným 
zřejmým klinickým a  rentgenologickým 
příznakům těchto onemocnění (10).

Dentinogenesis imperfecta sestává 
z předčasné ztráty mléčných zubů s trvalou 
absorpcí alveolárních výběžků, opožděným 
prořezáváním a předčasnou ztrátou stálých 
zubů (1).

Stomatologické aspekty

Vzhledem k relativnímu dostatku kosti 
v  interforaminální krajině dolní čelisti 
bychom u  pacienta bez tohoto syndromu 
doporučili implantologické ošetření, to 

Obr. 8 a, b. a – fyziognomie obličeje bez zubních náhrad, b – se zubními náhradami.
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jest zavedení implantátu interforaminál-
ně. Na  základě CT vyšetření dolní čelisti 
bychom stanovili množství a počet implan-
tátů alespoň k zajištění retence dolní celko-
vé náhrady. V literatuře se nám nepodařilo 
najít zprávy o  zkušenostech s  implantolo-
gickým ošetřením u tohoto syndromu. Lze 
předpokládat že oseointegrace implantátů 
by mohla být porušena, a  naopak kost-
ní tkáň čelistí by reagovala na  implantát 
osteolýzou v okolí s možným vznikem frak-
tury těla mandibuly. Nutno vzít v  úvahu 
i  dlouhodobé podávání bisfosfonátů, kde 
byla jako závažný vedlejší účinek popsá-
na osteonekróza a následná osteomyelitida 
čelistí, která vzniká nejdříve a nejčastěji při 
podávání zolendronátu, a to za 10–18 měsí-
ců. Po  perorálních bisfosfonátech se prů-
měrná doba do vzniku osteonekrózy čelistí 
udává 3–4,6 roku (13). Za  faktory přispí-
vající k  vzniku této komplikace se udá-
vají invazivní stomatochirurgické výkony, 
pokročilý věk, revmatická artritida, diabe-
tes mellitus, užívání kortikosteroidů, defici-
ence vitaminu D a další (12). Americká aso-
ciace orálních a maxilofaciálních chirurgů 
uvádí, že zavedení implantátů u  pacientů 
léčených orálně bisfosfonáty a  to do  3  let 
léčby není kontraindikováno. Ale tito 
pacienti nesmí vykazovat další rizikové fak-
tory jako je zejména léčba kortikosteroidy 
a  pokročilý věk (přes 70 let). Po  3  roky 
trvající léčbě bisfosfonáty je ale nutné 
tyto léky vysadit minimálně na  tři měsíce 
před plánovaným chirurgickým výkonem 
v  dutině ústní. Další léčba smí pokračo-
vat, až je stav v  dutině ústní po  chirurgic-
kém zákroku kompletně zhojen. V případě 
implantátů jsou to tedy tři měsíce po jejich 
zavedení (15). S dlouhodobým podáváním 
bisfosfonátů souvisí i sklon k traumatickým 
zlomeninám femuru v důsledku sníženého 
kostního obratu a remodalce (4). 

Odlišně jsme postupovali i  v  případě 
retinovaných, impaktovaných zubů moud-
rosti. Extrakce těchto retinovaných zubů 
18, 28 a  38 je diskutabilní. Rozhodli jsme 
se zuby impaktované ve  spongiózní kosti 
a  kryté vrstvou tenké kompakty zatím 
ponechat pod zubními náhradami a  pra-
videlně kontrolovat. Zkušenost ukázala, 
že  extrakce zubů vede k výrazné resorpci 
alveolární kosti, což zhorší retenční pod-
mínky pro celkové náhrady.

Závěr

Prokázali jsme Hajdu-Cheney syndrom 
u 7 členů širší rodiny s autosomálně domi-
nantním přenosem ve 4 generacích v otcov-
ské části rodokmenu. Podezření na  H-Ch 
syndrom bylo u  otce matky probanda, 
který pocházel z  Arménie. Ortopedicky 
jsme vyšetřili 4 pacienty z  rodiny, které 
osteologicky léčíme a  monitorujeme. 
U  probanda a  jeho bratra byla abnormál-
ně vysoká porodní hmotnost a  násled-
ná obezita. Proband utrpěl ve  12 letech 
kompresivní frakturu bederního obratle 
L2 a  na  RTG snímku byly prokázány rybí 
obratle bederní páteře. U  syna probanda 
byla ve  12 letech zjištěna asymptomatická 
spondylolistéza L5/S1.

Postižení členové rodiny mají podobný 
fenotyp: paličkovité prsty rukou a  nohou 
s  akroosteolýzou, brachymesocefalická 
lebka s  basilární impresí, mnohočetné 
Wormianské kůstky podél neosifikujícího 
lambdového a  koronárního švu, obličejo-
vá stigmata, výrazná obočí, antimongolo-
idní oční štěrbiny, prominující nadočni-
cové oblouky a  tubera frontalia, bezzubé 
čelisti a  hypoplastické paranasální dutiny. 
Osteoporóza se u  dospělých členů rodiny 
projevila bolestmi v zádech. 
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U  dospělých pacientů byla zavedena 
monitorovaná léčba antiresorpčními léky 
(alendronát, kalcium, vitamin D), kontrolní 
vyšetření sledovaných markerů kostního 
obratu jsou v mezích normy.

Demonstrovaný proband je stoma-
tologicky ošetřován na  našem pracovišti 
od roku 2004. Za 5 let po ošetření maximál-
ně extendovanými zubními náhradami byly 
zhotoveny nové celkové náhrady. Resorpce 
alveolárních výběžků se zatím významně 
nezvětšila. Pacient je s  celkovými zubními 
náhradami plně spokojen, náhrady vyhovu-
jí funkčně, esteticky i foneticky.

Zatím se nám nepodařilo kontaktovat 
nikoho, kdo by měl  klinické zkušenosti 
se stomatologickým  ošetřením H-Ch syn-
dromu s využitím dentálních nitrokostních 
implantátů.

Dle Americké asociace orálních a maxi-
lofaciálních chirurgů je potřeba více 
dlouhodobých studií u  pacientů s  orální-
mi implantáty, kteří užívají bisfosfonáty. 
Teprve podle jejich výsledků se rozhodne 
o  přesné indikaci implantologického ošet-
ření v dutině ústní u této skupiny pacientů.
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