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SOUHRN

Achondroplazie (ACH) je nejcastéji se vyskytujici kostni dysplazie s pfeviaziné
metafyzarnim postizenim dlouhych kosti, stenézou patefniho kanilu, makrocefalii a bio-
mechanicky vyznamnym zkratem dolnich a hornich koncetin. Typicky fenotyp ACH je
zpusoben bodovou mutaci (4p16.3), ktera se na skeletu manifestuje porusenim enchon-
drilniho rtstu, coz vede k retardaci rastu dlouhych i kratkych kosti, tél a oblouktl obratla
a zpomaleni enchondrilniho rtstu baze lebni i centrdlnich struktur lebky. Vhodné
pfipady (bez neurologickych komplikaci) jsou indikoviny k prolonga¢nimu lé¢eni dolnich
koncetin. Prolongacni léCeni bérctli a femurt je pfinosem zejména pro chlapce, pro divky je
ziskem hlavné korekce varosity a torse bércti (na dosazené vysce tolik nezilezi). Kazuistické
sdéleni prezentuje chlapce s achondroplazii, ktery podstoupil prolongacni 1é¢eni dolnich
koncetin. Pacient je dokumentovin na fotografiich a RTG snimcich od pfedskolniho véku
do dospélosti. Toto 1é¢eni bylo monitorovino opakovanym antropologickym méfenim,
vedlo ke zvyseni predikované vysky v dospélosti o 18,5 cm a soucasné ke korekci varozity
kolen a bérct a vnitfni torse bércud. Popis pfipadu ukazuje na nejcastéjsi prekazky a komp-
likace, které prodluzovaci operace provazi. Riziko fraktury ¢i axidlni deformity kostniho
regeneritu po sundini zevniho fixatoru bylo retrospektivné zhodnoceno na RTG snim-
cich pomoci geometrie svalku hodnocené ve dvou projekcich jako tzv. callus diameter
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ratio (CDR). Price je ivodem do celospolecensky velmi zavazné problematiky vrozenych
poruch rtstu skeletu a lidi s kratkou postavou. VétSina postizenych déti se neobejde
bez dlouhodobého komplexniho 1é¢eni a péce, které zahrnuji somatickou, psychickou
a socialni rehabilitaci postiZeného pacienta. Tato péce se tyka i jeho rodiny a je zajiStovana
spolecnosti, ve které Zije.

Klic¢ova slova: achondroplazie, kostni dysplazie, antropologie, callus diameter ratio -
CDR, prodluzovini dolnich koncetin

SUMMARY

Achondroplasia (ACH) is the most common occurring bone dysplasia with predomi-
natly metaphyseal involvement of long bones, stenosis of spinal canal, macrocephaly and
biomechanically significant shortening of the lower and upper extremities. The typical
phenotype of ACH is caused by point mutation (4p16.3) that is manifested at the skeleton
by disturbed enchondral bone growth. The consequence is a retardation of growth of the
long and short bones, the endplates and posterior vertebral bodies and slowed enchondral
growth at the skull base and central structures. Suitable cases (without neurological com-
plication) are indicated for lengthening procedures. Lengthening of the legs is pregnant
especially for boys. Girls appreciate especially correction of varus and torsion deformities
of the shanks. The case report presents a boy with achondroplasia. The boy had to have the
lengthening treatment of his legs. The step by step treatment was monitored by repeatable
antropological measurement. The comprehensive treatment led to an increase of predicted
adult high by 18.5 cm and to correction of leg deformities. Description of this case shows
the most common barriers and complications, which usually accompany the lengthening
operations. Risk of fracture or axial deformity after device removal was retrospectively
assessed at X-rays by CDR (callus diameter ratio). This case report is an introduction to
avery serious social problem of congenital growth disorders and people with short stature.
Most disabled children can not do without a comprehensive treatment and care, including
physical, psychological and social rehabilitation. This care concerns his family, too and it is
secured by the society, they live in.

Key words: achondroplasia, bone dysplasias, anthropology, callus diameter ratio -
CDR, leg lengthening

ﬁVOD koncetinami. Cdsti koster achondropla-
zie staré vice nez 5000 let a dokumen-

Achondroplazie (ACH) je nejcastéji se tace postiZzenych v starodavném sochafstvi
vyskytujici kostni dysplazii, vyznacujici a malifstvi (2) jsou diikazem existence
se kratkou disproporcionilni postavou, této nejcastéji se vyskytujici kostni dyspla-
relativné dlouhym trupem a kratkymi zie béhem vyvoje lidstva. Epidemiologické

70 LOCOMOTOR SYSTEM vol. 18, 2011, No. 1+2



studie (4) uvadéji incidenci achondro-
plazie 3 : 100 000 Ziv€é narozenych déti
(1:26 -1:15000). Odhaduje se, Ze achon-
droplazie tvofi pfiblizné 80 % z celkového
poctu vzicné se vyskytujicich kostnich
dysplazii. Dédi¢nost je autosomalné domi-
nantni, v 80 - 90 % vznikd jako spontanni
novi mutace (vy$si v€k otct nad 36 let) na
kratkém raménku 4. chromosomu (v oblas-
ti 4p16.3). Vice nez 99 % pfipadi vznika
bodovymi mutacemi (G-A nebo G-C) v nuk-
leotidu 1138 v transmembranové doméné
genu pro receptor 3 fibroblasti vazici
rustovy faktor FGFR-3 (fibroblast growth
factor receptor 3). Vysledem obou téchto
mutaci je substituce glycinu argininem
v codonu 380. FGFR-3 se uplatiuje pfi
vyvoji chrupavky a v CNS. Usuzuje se, Ze
normdlni funkce receptoru obsahuje nega-
tivni regulaci enchondralniho rtstu. Proto
mutace typu ,gain-of-function by mohly
vést k restrikci rastu (18). Detekce béznych
mutaci 1138G-A nebo 1138G-C jsou piimé
a snadno proveditelné. Prioritni DNK stud-
ie achondroplazie provedené u nds potvrdi-
ly moZnost vyuZiti detekce mutaci FGFR-3
v prenatilni diagnostice (11). Bodové
mutace ve FGFR-3 zpusobuji i dalsi kost-
ni dysplazie s disproporciondlni kritkou
postavou (napf. tanatoforickou dysplazii,
hypochondroplazii aj.), ale i kraniosynosto-
zou (kraniosynsotoza, typ Muenke, krani-
osynostoza s acanthosis nigricans) (16).
Nazev achondroplazie, ktery pouZil poprvé
Parrot v roce 1978, je chybny, protoZe chru-
pavka se vytvafi spravné. Histologickym
vySetfenim rtstovych chrupavek bylo
zjiSténo kvantitativni sniZzeni enchondrilni
osifikace, kratké sloupce chondrocyta se
sirokymi septy (8). Mutace ve FGFR-3 se
na skeletu manifestuje poruSenim enchon-
dralniho rustu, coz vede k retardaci rastu
dlouhych i kratkych kosti, t€l a obloukt

obratltl a zpomaleni enchondralniho rtistu
baze lebni i centralnich struktur lebky (14).

Klinickd symptomatologie (15, 8) na
skeletu je projevem zdvaznosti poruchy
enchondrilniho ristu. Pro achondroplazii
je typickd cela skdla priznaka. Napiiklad
facies se sedlovitym kofenem nosu, mak-
rocefalie s prominujicim c¢elem a brach-
ycefalickou lebkou. Porodni délka byva
kolem 47 cm, porodni hmotnost se nelisi
od priméru. Opozdény motoricky vyvoj
v kojeneckém véku, jehoZ ndsledkem je
zaCatek chuze mezi 24. a 36. mésicem.
Hrudnik je plochy s malym objemem, tora-
kolumbilni kyfoza. Typické je dispropor-
ciondlni rizomelické zkridceni hornich
a dolnich koncetin. Byly vypracovany stand-
ardni rastové kiivky pro vysku, rychlost
rastu, pomér horniho a dolniho segmentu
téla a obvod hlavy, které poskytuji pod-
klad pro predikci riistu déti s achondro-
plazii, sledoviani makrocefalie, zhodnoceni
ucinnosti prolongacnich operaci (19), ale
i pfi diferencidlné diagnostickych avahich
u jinych poruch ristu. Primérna rychlost
ristu se jevi v prvnim roce Zivota nor-
mdlni, nasledné rychle klesa k 3. P, kde
setrvava do konce kosterniho rastu. Vyska
dospélych je v rozmezi 106-142 cm (muZi
dosahuji pramérné vysky 130 cm, Zeny
123 cm). S rdstem casto progreduje varo-
zita bérch - zavazndéji je poruSen rust tibii
nez fibul (vétSinou se nespravné hovori
o ,prerustu“ fibul). Primérny tibiofemo-
ralni thel hodnoceny fotografickou meto-
dou ve skupin€ 13 pacienti (22 méfeni)
s achondroplazii byl -1,8°. Trup roste na
dolni hranici normy, zkrat dolnich koncetin
byva v dospélosti v rozmezi 25-40 cm (6,
17, 19). Primérnd hmotnost dospélych
muza je 55 kg, dospélych Zen 46 kg, se
sklonem k obezité. Inteligence nebyva
porusena.
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Obr. 1: RTG L ruky v AP projekci, 4 roky, zobra-
zen priznak trojzubce.

Na RTG snimcich (15) jsou typické
pfiznaky kriatkych Sirokych a konickych
falang (zvlast€é proximalnich a stfednich),
ruka tvaru trojzubce, distdlni konce radia

Obr. 2a: Lebka v AP projekci, 3 roky, makrocefa-

lie, roz$ifeni postrannich komor.

a ulny jsou nalevkovité rozsifeny (obr. 1).
Lebka makrocefalickd, baze lebni byvi
kritka (obr. 2a, b), foramen magnum
zuZené. Lopaty kycelnich kosti jsou malé,
¢tverhranné (Lusi slona®), acetabula jsou
horizontalni plochd, sakroischiadické
zafezy jsou kratké a uzké. U kojencu se
prokazuje ovalné projasnéni v prox-
imélnich metafyzach femurd a humert
(obr. 3a, b). Dlouhé kosti jsou zkra-
cené, masivni, prominuji svalové tpony.
Epifyzarni osifikace je opozdénd. Rustové
epifyzy kolennich kloubt maji zifezy
ve tvaru V¢ metafyzy jsou rozSifené
nepravidelné ohranicené, krcky femuru
jsou kratké (obr. 4). Obratlova téla jsou
kritkd a plochd, obratle L1 a L2 mivaji
klinovity tvar, v krajiné bederni pitefe se
kaudilnim smérem zmensSuje interpediku-
larni vzdilenost, pedikly jsou kritké, kanal
patefni uzky - vznikd tzv. stendza kanilu

Obr. 2b: Lebka v bo¢né projekci, 3 roky. Baze
lebni je kratkd, do parietookcipitdlni krajiny se
promita ventil ventrikuloperitonedlni drenize.
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Obr. 3a: RTG snimek celého téla 1 mési¢niho
kojence.

Obr. 4: RTG DK v AP projekci, 6 let, dlouhé
kosti jsou zkriacené, masivni, prominuji sval-
ové upony. Epifyzarni osifikace je opozdéna.
Rustové epifyzy kolennich kloubti maji zafezy ve
tvaru “V”, metafyzy jsou rozsifené nepravidelné
ohranicené, kréky femurt jsou kritké.

Obr. 3b: Kycle apinev - 16 mésich, ovilné
projasnéni v proximdlnich metafyzach lemuru,
lopaty kycelnich kosti jsou malé, ¢tverhranné
(,usi slona®), acetabula jsou horizontilni plocha,
sakroischiadické zafezy jsou kratké a uzké
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Obr. 5a: Pitef v bo¢né projekci, 5 let, obratlova
téla jsou kratkd a plochd, obratle L1 a L2 maji
klinovity tvar (dorsolumbalni kyféza).

pétefniho (obr. 5a, b). Zebra jsou kritka
s konkdvnimi ventralnimi konci

V kojeneckém a batolecim véku
se diagnostikuji casté infekce hornich
cest dychacich, zinéty stfedniho ucha
a nedoslychavost prevodniho typu (8,
9). Casti je makrocefalie a komuni-
kujici hydrocefalus, jez je duasledkem
zvySeného intrakraniilniho vendézniho
tlaku. Nekomunikujici hydrocefalus vznika
pfi stendéze aquaeductus mesencephali.
V téchto pripadech je nutné vcasné neuro-
chirurgické léceni - ventrikuloperitoneal-

Obr. 5b: Pateif v pfedozadni (AP) projekci,
6let, v bederni krajiné se kaudilnim smérem
interpedikuldrni vzdalenost zuZuje, pedikly jsou
kratké, kandl patefni tizky.
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ni drenaz (logic¢téjsi je chirurgicky vykon
uvolfiujici vendzni tlak). Cervikomedulirni
komprese v oblasti malého foramen mag-
num zpusobuje bolesti hlavy, ataxii, inkonti-
nenci, hypopnoe a zastavu dychéni. Jindy se
vyviji progresivni quadruparéza zpuisobend
vaskuldrni 1ézi nebo kompresi michy a kom-
prese nervovych kofenti (koncetinové neu-
rologické pfiznaky). ObtiZzné je rozhodnuti
o indikaci a timingu k venozni dekompresi
a operaci cervikomedulirni komprese, kterd
se muZe i spontinné vyresit (3). U dospélych
se n¢kdy rozviji syndrom kaudy equiny jako
nasledek vrozené stenozy paterniho kanalu.

Léceni ortopedicko-ortotické (trupové
a koncetinové ortézy v détstvi) a ortope-
dicko-chirurgické (korekce varozity bércu,
prolongace koncetin, operace pdtefe -
dekomprese, pfedni a zadni faze aj.) je
indikovino individualné (1, 7, 10).

Béhem prolongace koncetin zevnim
fixdtorem, v dobé sejmuti a ndasled-
ném obdobi lze hodnotit kvalitu nové
vytvofeného svalku na RTG snimcich
méfenim geometrie svalku ve dvou projek-
cich jako tzv. callus diameter ratio (CDR).
CDR je pomér mezi minimalni naméfenou
sitkou svalku a $ifkou osteotomie v prox-
imdlni c¢asti Kkosti, uddvany v procen-
tech. Vypoctenou hodnotu (%) lze vyuZzit
k urceni doby, kdy se rozhodnout pro sej-
muti fixatoru, k indikaci zatéZe po extrakci
ZF, ale i ke sledovani modelace svalku. Pri
hodnoté CDR 85 % a méné v jedné projekci
dochidzi zpravidla k infrakci ¢i fraktufe
kostniho regeneratu (12, 13).

KASUISTIKA

Autofi presentuji pfipad chlapce
s achondroplazii, ktery podstoupil
prodluZzovaci operace obou dolnich

Obr. 6: Proband, 3lety chlapec, postava ve stoje,
pohled zprava

koncetin (DK). Chlapec byl poprvé
vySetfen na Ambulanci pro kostni dysplazie
ortopedické kliniky FN v Motole (MUDr.
Ivo Mafik, CSc.) v 1 mésici v€ku, kdy byla
potvrzena diagnoza na zdkladé Kklinicko-
radiologického vyS$etfeni. Dalsi sledovani
v predskolnim véku a léceni bylo vedeno
v Ambulantnim centru pro vady pohy-
bového aparatu v Praze 3. V jedné etapé
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Obr. 7a, b: 6,5lety pacient, prodluzovani bércu
ZF: vlevo kruhovy ZF - Ilizarov, vpravo jednor-
ovinnovy ZF - Wagner)
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byly postupné prodlouZeny oba bérce.
Postupné prodlouZeni femurta bylo prove-
deno ve 2 etapach v pofadi pravy a pozdéji
levy femur.

Dité pochizelo z 1. fyziologického
téhotenstvi zdravé matky (v€k 24 let), otec
zdrav (v€k 28 let), rodokmenové vySetieni
bez podstatnych zmén, geneticky Slo
o Cerstvou (de novo) mutaci. V rodokmenu
nebyla prokizina dédi¢na vada. Mladsi
bratr neni postiZen. RTG snimek skele-
tu ditéte v 1 mésici v€ku ukdzal charak-
teristické zmény na pdnvi, bederni patefi
a na dlouhych kostech DK (obr. 3a, b).
V batolecim véku se rozvinul typicky feno-
typ achondroplazie, a to orofacidlni dis-
morfie - oblicej se sedlovitym kofenem
nosu, makrocefalie (obvod hlavy na 90. P)
s prominujicim ¢elem, dale disproporcional-
ni rizomelické zkriaceni DK a HK, prsty
rukou tvaru trojzubce v loketnich kloubech
10° flek¢ni kontraktury. Akcentace lumbo-
sakralni lordozy, ventrodorsalné oplostély
hrudnik (obr. 6). Opakované antropolog-
ické vySetfeni zaméfené na rastovou dyna-
miku odpovidalo ristové kfivce pro achon-
droplazii, predikce vySky v dospélosti byla
130 cm, predikce zkratu dolnich koncetin
byla 43 cm, v 6 letech niZz8i - pfiblizné
36¢m. Biomechanicky vyznamny zkrat DK
byl indikaci k opera¢nimu prodlouZeni
obou DK.

Klinicko-antropologicko-rentgenolo-
gické vySetfeni v 6 letech a 4 mésicich
prokazalo rozvinutou symptomatologii
achondroplazie. Chabé drzeni téla
s akcentovanou lumbosakrilni lord6zou,
mirnd flexibilni dorsolumbdlni kyféza,
ventrodorsalné oplostély hrudnik s mirné
vyjadfenym pectus excavatum. Chuize
kratSimi kroky, batolivd. Télesnd vyska
91,8 cm, rustova dynamika odpovidi
rustové ktivce pro achondroplazii, predik-

ce vySky v dospé€losti zistiva 130 cm, v pos-
lednim roce vyrostly koncetiny vyraznéji
nez trup, predikce zkratu je tedy nizsi nez
43 cm, ale ne mensi neZ 36 cm.

RTG dolnich koncetin v AP ve stoje:
robustni skelet, rizomelické zkraceni, pros-
tornd acetabula, kratké Siroké valgosni
krcky, v oblasti kolen rozsifené metafyzy
s napadné konkdvnimi vnitinimi a zevni-
mi okraji, kratké relativné Siroké diafyzy
dlouhych kosti, varozita v oblasti L kolen-
niho kloubu (projev rychleji rostouci fibu-
ly - obr. 4).

V 6 letech a 5 mésicich byla prove-
dena aplikace kruhovych zevnich fixatort
(ZF) na oba bérce, oboustranné prove-
dena osteotomie (OT) tibie v proximalni
metafyze tibie a OT fibuly v proximail-
ni tfetin€ dialyzy. Po 7 dnech zahdjena
postupni prolongace o 1mm denné. V 6
letech a 8 mésicich reoperace P bérce
z diivodu posunuti fragmentd a desaxace.
Byla provedena OT pravé fibuly, extrak-
ce kruhového ZF, aplikace jedno rovi-
nového ZF Wagner a korekce postaveni
fragmenta (obr. 7a, b). ProdluZovani bylo
ukonceno v 6 letech a 8 mésicich, kdy na
RTG snimku obou bérct ve dvou projek-
cich byly zobrazeny osifikujici regenerity
v délce 75 mm, vlevo doslo k mirnému
ventrdlnimu prohnuti regeneritu, vpra-
vo k mirnému medidlnimu prohnuti. Za
6 mésic po aplikaci ZF na oba bérce
provedena destabilizace ZF povolenim
Sroubovic. Pacient bez omezeni zatéZoval
obé DK (obr. 4a; 4b). Po 1 mésici byla pro-
vedena extrakce ZF v mistnim znecitlivéni.
Retrospektivné naméfené hodnoty CDR
byly v AP projekci 111 %, v bo¢né projekci
112 %, coZ potvrzovalo velmi dobrou kon-
zolidaci svalku a moznost plné zitéze.Zahy
zacal lyZovat, diky prodlouZeni bércti mohl
obout lyZaiské boty.
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Obr. 8a: 9,5lety pacient po prolongaci bércu,
valgozita P kolena, varozita L kolena.

V 9,5 letech bylo zavedeno ortotické
léceni pro varozitu proximadlniho bérce
vlevo a vwvalgozitu proximdlniho bérce
vpravo ortézami s ohybovym predpétim
v no¢nim rezimu (obr. 8a, b). Ortézy
uzival 1 rok.

V 10 letech a 6 mésicich podstoupil
prolongac¢ni operaci pravého femuru,
aplikovin ZF Wagner na femur a prove-
dena pfi¢nd subperiostilni osteotomie
(OT) v proximalni ¥4 diafyzy. ProdluZovani
zahajenoza 10 dnt pooperacio Immdenné.
I pfes plné zatéZovani PDK se vytvofila 40°
flek¢ni kontraktura v P kycelnim a kolen-
nim kloubu. Za 3 mésice byla provedena
uprava ZF, aby bylo mozné vice prodlouZit

P femur, soucasné provedeno protaZeni
kontraktury kolenniho a kycelniho kloubu.
Celkem byl P femur prodlouZen o 11 cm.
Za 7 mésict od aplikace byla provede-
na destabilizace ZF, ktery byl odstranén
za 8 mésici po operaci. Retrospektivné
naméfené hodnoty CDR byly pfi sejmuti
fixatoru v AP projekci 113 %, v boc¢né
projekci 100 %. Béhem dalSich 3 mésict
pacient rozcvicil rezidualni flek¢ni kon-
traktury v kycelnim a kolennim kloubu.
Nestejnd délka DK béhem prodluZovani
byla feSena zvySovanim podesve L boty o 3,
6210 cm.

V 11 letech a 6 mésicich aplikace ZF
Wagner a OT v proximdlni ¥4 diafyzy L fem-
uru. Postupni prolongace o 1lmm denné
za 10 dnti po vykonu, za 3 mésice uprava
ZF, aby bylo mozZné prodlouZit o plano-
vanych 1lcm, prodluZovani skonceno
po 4 mésicich. Rehabilita¢ni 1é¢eni bylo
zaméfeno na 40° flek¢ni kontrakturu L
kycelniho kloubu. Extrakce ZF byla pro-
vedena v celkové anestézii za 8,5 mésice
po aplikaci. Retrospektivné naméfené hod-
noty CDR byly v dobé sejmuti v AP projekci
95 %, v bocné projekci 81 %. Druhy den po
sunddni doslo pfi chtzi doma k infrakci
uprostfed diafyzy LF s angulaci 15°. Byla
zhotovena jednoducha siadrova spika levé
DK a vyklinovani s cilem repozice ante-
rolaterdlni angulace. Spika byla po 1 més
nahrazena individualné zhotovenou stehe-
nni ortézou. Za dalsi 2 mésice nastoupil
chlapec na komplexni RHB léceni.

V 15,5 letech byl na RTG snimku DK
v predozadni projekci ve stoje tibiofemo-
ralni thel vpravo +3° (v normé), vlevo
-4° (varozita) (obr. 9). Na zakladé hodno-
ceni kostniho véku a sexudlni maturace
byla provedena predikce zbytkového riistu
v oblasti kolennich kloubt. Byl predikovan
rust distilniho femuru a proximalni tibie
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Obr. 8b: DK ve stoje zepfedu, v ortézich s ohybovym predpétim.

pfiblizné 1 cm, a proto byla provedena
CasteCnd laterdlni epifyzeodéza v oblasti L
kolenniho kloubu s dobrym efektem.

Pfi kontrolnim vySetfeni v 16 letech
a 9 mésicich na RTG snimku DK ve stoje
byl prokazan zkrat levé DK o 10 mm, tibi-
ofemoralni thel vlevo 0° (mirna varozita),
vpravo +5° (v normé). Ve stoje i vleZe byla
interkondylarni vzdalenost 1,5 cm.

Antropologické hodnoceni pfinosu
prolonga¢niho 1éceni obou bérct
v 9 letech: télesna vyska 108,5 cm (pod
3. P), rastova dynamika odpovida stiedni
vySce pfi achondroplazii (ptivodni predik-
ce 130 cm), zisk prolongacniho 1éceni je
6,5-7 cm. Hmotnost 20 kg. Predikovany
zkrat DK po provedené prolongaci bérct
je 33 cm.

Antropologické hodnoceni pfinosu
prolonga¢niho 1léceni obou femurt
v 15 letech a 7 mésicich: télesni vyska
142 cm (pod 3. P, - 4,4 SD). Télesnd hmot-
nost 45 kg (nadviha nad 97. P). Kostni vék
podle TW3: karpalni kustky - dospély, RUS
15,2 roku. Proporcionalita odpovidd achon-
droplazii a provedenému prodlouZeni.
Horni koncetiny jsou vyznamné zKkriceny,
uzsi panev. Obvod hlavy 56,8 cm (70. P)
je v mezich $ir$i normy. Do 6 let chlapec
rostl na stfedni hodnoté pro achondro-
plazii s predikci vysky v dospélosti 130 cm,
nyni by méfil 125 cm. Provedené oper-
ace vedly k prodlouZeni dolnich koncetin
a télesné vysky o 17 cm. Soucasnd predikce
¢ini 145 cm.
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Obr. 9: RTG snimek DK v piedozadni projekci
ve stoje v 15,5 letech: tibiofemoralni tithel vpravo
+3°, vlevo -4° (varozita)

Klinicko-antropologicky nilez ve 21
letech a 5 mésicich (obr. 10a, b). T¢lesna
vyska 148,5 cm, vyska vsedé 88 cm, hmot-
nost 59 kg, rozpéti HK 125 cm, obvod hlavy
59 cm, obvod hrudniku 90 cm, robustni
skelet. Cdste¢né fixovand lumbosakralni
hyperlord6za, extenze pdtefe je plynu-
14, normalni rozsah pohybu v kycelnich
kloubech, kolennich a hlezennich, zevni
torse bérct je spravnd. Normdlni stere-
otyp chuize, ve stoje velmi mirna varo-
zita L kolenniho kloubu, velmi mirna val-
gozita P kolenniho kloubu, valgozita paty
oboustranné 5°, K presnému vyrovnini
délek DK a postaveni panve je tfeba zvySeni
pod L nohou o 1 cm. Ristovi kfivka pacien-
ta a ovlivnéni findlni vysky prodlouZenim
obou bércti a femurt je vyobrazeno na
grafu (obr. 11).

DISKUZE

Na télesném postiZzeni déti a dospélych
s achondroplazii (a ostatnimi KD) se kromé
kratké postavy nepfizniv€é uplatiiuje dis-
proporcionalita postavy, kterd r0zné
zavazné porusuje drZeni téla, coz se proje-
vuje hyperkyfézou a hyperlord6zou pitefe
castecné ¢i zcela fixovanou. Klinicko-
antropologicko-radiologicky obraz
s ristem vyusti v rizné zavazné deform-
ity dlouhych kosti a patefe, v dospélosti
pfedcasné vznikaji degenerativni zmény
(osteoartréza nosnych kloubti koncetin
a spondylartréza patefe), pozdéji oste-
oporoéza z lokalizované inaktivity (10).

Vhodné pfipady (bez neurolog-
ickych komplikaci) jsou indikovany
k prolongac¢nimu léc¢eni dolnich koncetin.
U souboru 16 prolongovanych déti s ACH
jsme pouze u jedné divky prodluzovali
horni koncetiny. Ostatni pacienti nepro-
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Obr. 10a,b: Pacient ve véku 21 let, zepfedu
a zleva ';3 A
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Obr. 11: Graf riistové kiivky pacienta, s vyznacenim prodlouzeni bércu a femurti na kone¢nou vysku

jevili o dalsi prolongac¢ni 1éceni zajem. Prfi
prolongaci bércti byla soucasné korigovina
Castd varosita a vnitini torse. Prolongac¢ni
léceni bérctli a femurt je pfinosem zejména
pro chlapce, pro divky je ziskem hlavné
korekce varozity a torse bérci (na dosazené
vysce tolik nezalezi). Ukazalo se, Ze prolon-
gaci bérci je vhodnéjsi provadét u déti
kolem 10 let, v jedné etapé prodluzujeme
oba bérce pfiblizné€ o 7-8 cm. Prolongaci
femuru indikujeme aZ po prodlouZeni
bércti (a vyfeSeni moZnych prekazek
a komplikaci), operujeme kazdy femur
zvlast. ProdlouZeni femurt o 10 cm v jedné
etapé je redlné (8).

ZAVER

U probanda vznikla achondroplazie
jako Ccerstva autosomdlné dominantni
mutace.

V predskolnim véku byla na zikladé
antropologického vySetfeni stanovena
predikce zkratu dolnich koncetin v rozmezi
36-43 cm a vySsky postavy v dospélosti
pfiblizné 130 cm, kterd byla upfesnéna
pfi dalSich vySetfenich antropologem ve
Skolnim véku po prodlouZeni bércl a po
prodlouZeni obou femurt, kdy byla zhod-
nocena efektivnost prolongacnich operaci.
Pacient dosihl vysky v dospélosti 148,5
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cm. Prolongacni 1é¢eni vedlo ke zvySeni
postavy o 18,5 cm, k zlepSeni proporcional-
ity postavy i k zlepSeni drZeni téla a stereo-
typu chuze.

Retrospektivné naméifené hodnoty
calus diameter ratio (CDR) na RTG snim-
cich bércii ve dvou projekcich byly vys$si
nez 100 %, coz potvrdilo velmi dobrou
konzolidaci a mechanickou pevnost svalku
po sejmuti ZF.Naméfené hodnoty CDR
pravého femuru v dobé sejmuti fixatoru
byly vice nez 100 % v AP projekci a 100
% v boc¢né projekci. Hodnoty naméfené
u levého femuru v dobé sejmuti fixatotu
byly v AP projekci téméf 100 %, ale v bo¢né
projekci jen 81 %, coZz vedlo pfi zatéZi
k infrakci diafyzy femuru s angulaci. CDR
85 % je hrani¢ni hodnota, ukazujici na
kvalitu kostniho regeneratu (5, 12).

K vyrovnani zkratu levé DK je vhodné
uzivat podpaténku nebo 1épe individudlni
vlozku do boty se zvySenim pod patou
o 1 cm. Mlady muz vyuZziva pro korekci
1 cm zkratu levé DK postoj na levé DK
s propnutym kolenem a pokré¢enym kolen-
em pravé DK. VtaZené Siroké jizvy v oblasti
proximalnich koncd obou femurd bylo
navrzeno fesit plastickou operaci.

ProdluzZovaci terapie se neobesla bez
prekdzek a komplikaci, které provazeji ve
vysokém procentu kazdé prodluzovaci
lé¢eni. Rozsah pohybu v kloubech DK
nebyl prodluZovinim zmenSen. Mirnd varo-
zita L kolenniho kloubu byla pfitomna jiz
pred prolongac¢nim léCenim. S vysledkem
prolongac¢niho 1éc¢eni je mlady muZ spoko-
jeny, studuje VS.
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