Dysostosis cleidocranialis

Dysostosis (dysplasia) cleidocranialis je AD dédi¢nd porucha
dezmogenni (klicek, kalva, panev) i enchondralni (kosti ruky, nohy,
pater) osifikace. Onemocnénim trpi napriklad herec Gaten Matarazzo (hral
Dustina Hendersona ve Stranger Things).

Patogeneze

= Mutace genu RUNXZ (runt related transcription factor 2,
pojmenovani genu doporuc¢ené HGNC; drivéjsi jméno genu CBFAI) -
produkovéana abnormaini kostni tkan. (!

Klinicky obraz

Projevi se obvykle v prvnich 2 letech, typické priznaky jsou:

= Siroka hlava, relativné maly obli¢ej s hypertelorismem, svisla
ramena, Uzky hrudnik, porucha dentice, perzistujici fontanely,

Hypoplazie klicnich kosti,

= aplazie / hypoplazie klavikuly,

= maly vzrist™ zvonovity hrudni kos

= hypermobilita pazniho pletence,

= neuromuskularni poruchy z pogkozeni plexus brachialis a ageneze Klinicky siroka hlava, maly
nékterych svall hrudniku, obraz  vzrlst, hypermobilita

= skolidéza, pectus excavatum, pazniho pletence,

= brachycefalie, skoliéza, nedostate¢né

= Spatné vyvinuty chrup (opozdéné prorezavani a vymeéna zubU). vyvinuta hornf Eelist

Pricina Mutace genu RUNX2
Klasifikace a odkazy

= Defektni klavikuly (v lat. a centr. ¢asti), Lzl et et (ki)

= opozdény uzavér fontanel a lebecnich $vi (na rozdil od ID www.medvik.cz/bmc/lin
kraniosynostdz), k.do?id=bmc54138889

= ev. deformity hrudniku, pdnve, skolidéza, spina bifida occulta. )

Rentgenovy obraz

Terapie

Rekonstrukce kli¢nich kosti se nedoporucuje, nékdy dekomprese plexus brachialis,
coxa vara: valgiza¢ni intertrochantericka osteotomie,

posileni svalstva pletence ramenniho: cvi¢eni, banddz,

[éCba skolidzy.

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

Achondroplazie

Tanatoforicky dwarfismus

Diastrofickd dysplazie (diastroficky dwarfismus)
Spondyloepifyzarni dysplazie

Apertlv syndrom (akrocefalosyndaktylie)

Osteogenesis imperfecta (osteopsatyrhosis, fragilitas ossium)
Arthrogryposis multiplex congenita
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