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Spondylo-epiphysealis dysplasia tarda diagnosztizdlt és operslt esete
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OSSZEFOGLALAS: A szerzik egy ritka csont-porcrendszeri fejlédési rendellenessig
csipd endoprotézis beiltetésével rehabilitilt esetét ismertetik. Részletezik a jelenleg
elfogadott nemzetkodzi nomenklatura szerinti differencidldiagnosztikai lehetGségeket, Az
esel érdekes abbdl a szempontbdl is, hogy a ritka fejlddési rendellenesség mellett nem
zdrhatd ki a juvenilis kronikus polyarthritis fenndllisa.

Opmow T, Yak J., Menewmn ., Yanapxen H.: Pacnoswannsad u one-
pupssannsd eaywal cronduas-snufuzeasmnnl ducniasun
BTOPH OMHCHBAKT CAyHal PeaKOBCTPEYAKMEHCA AHOMAIHH KOCTHOXPALWEBOR CHOTE-
ME, MPH KOTOPOM feaﬁnnmauun GOALHONG NPOH3I0WAA NYTEM AMAOMAACTHKH Taszoben-
PEHHOMO CYETaBa, ABTOPH AETAIHIHPYWT AHGGepPeHUHATLHO-IHATHOCTHYSCKHE BOIMON -
HOCTH HA OCHOBAHHH NPHHATOR MEMAYHASOAHOH HOMEHNKAATYPH. Coyyall ABNACTCA HHTE-
PECHEIM B C TOH TOMKM 3PEHHA, 9TO KPOME AHOMATHH PAIEHTHA HENLIA (LU0 HCKIYHATE H
MPHCYTCTEHE KBEHHIBHOT G PEBMATOHIHONO APTPHTA,

Ormos, G, Csik, L, Ménesi, Zsuzsa, Udvarhelyi, L.: A Case of Spondylo-
epiphyeeal Dyiplags Tarda treated by total kip replacement

The authors present a case of this rare osteochondral malformation. The patient has been
rehabilitated by implanting total hip endoprothesis. They give full details of the possibilities of
differential diagnosis considering the international ferminology accepted at present, The case is also of
great interest because besides this rare osteochondral malformation the possibility of coexisting
juvenile chronic polyarthritis cannot be excluded.

Dr. Gibor Ormos, Dr. Ldzszld Csik, Dr, Zsuzsa Ménesi, Dr. Ivdn Udvar-
helyi: Ein disggnostisierter und operierter Fall von Spondylo-cpiphysecler Displaga rarda

Die Verfasser stellen den Fall einer seltenen Knochenkmorpelmissbildung, die durch eine
Totalendoprothese rehabilitiert wurde, dar. Sie detaillieren die von der internationalen Nomenklatur
heutzutage angenommenen diagnostischen Moglichkeiten. Dieser Fall ist auch deshalk interessant, da
neben der selten aufiretenden Misbildung das Bestehen einer Juveniklen choonischen Polyarthritis
nicht ausgeschlossen werden kann.

A csont-porcrendszer veleszilletett ¢s genetikus fejlddési rendellenességeinek hazai
irodalma sajnos hidnyos. Gyermekgydgydszati és belgydgydszati tankényveink a térpeség
dsszefoglald cimszd alatt ismertetnek egyes kérképeket. Sem az orthopédiai, sem
reumatolégiai tankbnyveink nem kdvetik a jelenleg nemzetkozileg elfogadott felosztdso-
kat, nomenklaturit. A csont-porcrendszer fejlSdészavarainak kilonbozd viltozataira és
azok kombindcidira (tobbszdz tinetegyiittes) a kilféldi irodalomban is szinonim
elnevezéseket alkalmaznak. A rendszerezésbhen Rubin [9] Smith [10] Langer [4] munkiit
illik eldszor emliteni, dltalinosan elfogadott McKusick kézikonyve [6]. A hazai irodalom-
ban Kdreles kozleményét [3] taliltuk tokéletes, dsszefoglald igényt kielégitdnek a
sziiletéskor manifesztdlddd fejlGdési rendellenességek rontgen tinetei témakérében.
A legutobbi nomenklaturdt az Eurdpai Gyermekradioldgiai Tirsasdg kongresszusa
dllapitotta meg 1977-ben [1] A nemzetkizileg jelenleg alkalmazott felosztds a vele-
sziiletett, vagy a késdbbi életkorban manifesztiléds az egész csont és porcrendszert érintd
fejlédési rendellenességeket osteochondrodysplasidk néven, mig az egy vagy tobb csont
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fejlodési zavardt dysostosisok Osszefoglalé kifejezésekkel jeldli [5]. Ezen két f& csoporton
beliil a tovabbi alcsoportokat a szerzdk killonbézd szempontok szerint dllitottdk Gssze.
Részben a manifesztilodds ideje, részben a féleg a végtagokat vagy a torzset érintd
diszproporciondlt, vagy az arinyosnivekedésilemaradotisig képexzi az osztdlyozds alapjdt,
g a diagnézis tovibbi klinikai, radioldgiai és laboratériumi vizsgdlatokkal pontosithatd.
Kozleményiinkben a gyakorlatban jol haszndlhato Spranger-Wiedemann atlaszra [11]

tdmaszkodtunk.
Esetizsmertetés

Cr. I, 1934-ben sziletett normdlis testsillyal és testhosszal, 15 éves kordig testi és sellemi fejlod ése
mvartalan volt. Aktivan sportolt, a ,sorakozéndl a sor mdsodik felében dlt.” 1949-ben, azaz 15 éves
kordban hirtelen mindkét csipd, térd, boka, kéz- és lib kisiziletek szimmetrikus, fajdalmas duzzanata
jelentiezett, liz wagy mds dllaldnos tinet nélkil, Betegsépét polyarthritisnek tartottdk, anfi-
reumatikomok mellett aranykidrdban is részesilt, Ettdl kezdve folyamatos gydgyszerelés myellett
fokozatos izdleti deformitdsok alakultak ki, ndvekedése L8 éves kordban 140 cmees testmagassiggal
ledllt, A beteg évente részesiilt kivizsgilisban és kezelésben kilonbozd belgyogydszati, ortopéd és
sinte az Gsszes hazai firdS-kdrhizi™ osztilyon. Az Bsszegy(jedtt kb, hisz zirdjelentésén a
legkilénbizdbb kifrdsd diagndzisok talilhatdk; a polyarthritis chronica, chondrodystrophia, spondy-
losis, polyarthrosis és csontfejlédési rendellenességek kiilénbézd fajai. A beteg kdrtérténetében
emlitéae érdemes még kb, 40 éves kora utdn jelentkezd enyhe hypertonidja, emphysamdja, iddnkénti
bronchitises panaszai. 1978-ban buszlépesdndl leesés sordn darabos bal femur 16rést szenvedett, emiatt
huzamos gipserogeitést alkalmaziak. Térése gydgyuli, azonban mindkét csipd ankylosisa & térdizileti
kontrakturija miatt tcljesen jirdképtelenné wilt. Igy keriilt osztdlyunkra, majd az ORFI reuma
sehésreti osetdlydra, ahol nehéz anaesthesolégiai kdrlilmények kozdtt jobboldali teljes csipdiziileti
endoprotézist iiltettiink be. A tervezett baloldali endoprotézis beilltetés a femur felsd harmaddnak
darabos térés widni dllapota miatt technikailag nem volt kivitelezhetd. Igy is, a mitét utdn a beteg egy
botial jirdképesse, lenyvegében Onellitdvd will, s mint pénztiros dolgozik.
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A beteg fizbdlis sdtusza

Kizepesen fejlett, kowér férfi [f. dbra). Testmagassign 140 em, (fej 21 cm, térzs 50 cm, comb
34 cm, felkar 29 cm, alkar 21 cm). Kissé besiippedt orrgyok, horddmellkas, emphysema, mérsékelt
pangds mindkét tidGbdzison, balra 1 hu. nagyobb sziv, Myaki gerinc oldalrahajlitds O fok, rotdcié
mindkét oldalra 10 fok, hit- és lumb.gerinc olalirinyban & hédtrahajlisa minimdlis, elSrehajlds alig
kitdtt, lumbdlis Schober-jel 10=135 cm, mellkaskitérés 1,5 cm. Mindkét vill abdukeid 30 fokig vihetd
ki, mindkét kinydk mozgds 160-90 fok kbzétt, mindkét csukléd dorsalflexid 0 fok, palmarflexié
70 fok, mindkét kéz MCP-PIP, DIP iziletei orsdszerien duzzradtak, ujjak enyhe flexids kontraktiirs-
ban, dkélképzés nem teljes. Bal csipé 140 fokos ankylosisban, jobb csipd flexid 160—130 fok,
abdukcid 30 fok. Mindkét térd duzzadt, de intraarticularis folyadék nem tapinthatd, mozgdsok
baloldalon 170-140fok, jobb oldalon 15090 fok. Mindkét boka deformdlt, mozgdsok minimdlista
besziikiiltek, mindkét libhiton exostodsok, a Hbujjak IP {ziletei orsdszerfien duzzadtak, Az fziletek
mozgdsal lényegében nem fijdalmasak, melegség vagy mis aktiv gyulladdisos fizikdlis tiinet nem
éazlelhet. Tzomzat j5l fejlett, izomerd megtartott, neuroldgiai eltérés nem talilhatd,

Laboratdriumi leleteinek ismertetését nem részletezzik: a kb, két évtized alatt kiilinbdzd neves
kirchizirklinikai osztdlyokon vizegaltdk, endokrin- vagy kalciumanyagessrezavarea utalé eltérést,
mucopolysaccharida dritést, reuma faktort vagy gy ulladdsra utals jelet nem taliltak, sillyedés: mindig
10 mm/é alatt valt.

Rimigen leletek

Oldalirdeyii nyaki gerine febeétel (2. dbra),

A nyaki lordosis kiegyenesedett, A ciigolyatestek laposabbak, sagittalis irdnyban kifejezeiten
megnydltak. A csigolyakizti résck lelapultak. A zdrdlemezek megvastagodtak, egyenetienck, sclero-
tikumk. A csigolyatestek hdisé peremén mérsékelt, eliilsS peremén nagy csontos felrakdddsok,
helyenként kapocsképzodések lithatdk,

Pl : i .
2 dbra, Oldalirdnyi nyaki gerine feleétel 3, dbra. Oldalirdryi thoracolimbalis gerine felvérel

Clldalirdny i thoracolumbalis gerine felvdrel (3, dbra).
Lapos ivii lumbalis lordosis. A thoracodumbalis dtmenctben enyhe kyphosis. A csigolyatestek
kifejezetten laposak, sgittalis irinyban megnyiiltak (platispondylia). A felsd zdrdlemezek centrilis és
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hétsd risze elsdomborodik — plpképzédés™. A csigolydk elilsé peremcin hyperostoticus esdr il
kapoesképeddés lithatd. A kisiziletck mentén sclerosis.

Ap. Siszenasonlird vallfelvétel

A csontok mésztartalma csokkent, Mindkét oldalon a fossa glenoidalis lapos, humero-glencidalis
izilleti rés erSsen megkeskenyedett, A humerus fej lelapult, deformilt. A fejekben és o proc.
glenoidalisokban sderotikus kérnyczetben felritkulisok, A kényezd Hgyrészben mindkét oldalon
szamitalan chondroma lithatd,

Ap. dzzehasonilitg kéz felvérel (4, dbral,

A csontok méstartalma kifciezetten csokkent, ezen beliil sivos jellegl poross is lithatd, Az ujjak
flexis tartdsban. A metacarpusok & phalanxok vaskosak, proximalis és distalis végik kiszélesedett,
mérsikelten deformdlt. Az iziileti rések kiilnbézs mérékben beszikitliek. A kéztGcsontok deformal-
tak. Mindké oldalon az os multangulum maius, az os multangulum minus és az os capitatum kdzott

4, dhra. Ap. dszehaswonlits kéz felvétel

teljes csontos ankylosis. Jobb oldalon a fent emlitett kéztdcsontok és a 11-T11. metacarpusok kozott
részleges ankylosis lithaté. A radiocarpalis rések mindkét oldalon cgyenletesen lelapultak, A proc styl
radiik megnyiltak. A radiusok distalis izfelszinel scleroticusmk, jobb oldalon cgyenetlenck. A radio-
ulnaris fzileti rések lelapuliak, ixfelszinik sclerotikus. A proc. styl ulnae-k féleg jobb oldalon
bunkdszeriicn kiszélesedtek, Az fzperemeken csontos felrkddisok,

. -
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Ap. medence, dsszehasonlits csipd & femur felvérel (5. dbral.

A mésptartalom egyenletesen csokkent, A medencebvet alkotd csontok mérsékelten deformdltak,
az s ischiik és os publsok hypoplasaak. Az L. V. ceigolya dtmencti jellegd, megnyllt proc.
transversusal 3 sacrumot érintik. A sacroil rések megtartottak, fzfelsziniik sklerotikus, Jobb oldalon
total endoprotézis behelyezés utdni status, A protézis helyzete jé. A vipa alsé pereme é5.a combnyak
medialis alsé réisze kozott csontos hidképzdés. A bal femur diaphysisének felsd harmaddban,
huxuridld callussal gydgyult, darabos fractura utini dllapot.

Megbeszélés

A beteg anamnézise, fizikdlis, klinikai, laboratériumi ¢ radiologiai leleteinek Ossze-
gezése utdn a kovetkezd differencidldiagnosztikai lehetdségek meriiltek fel. A chondro-
dysplasia csoportbdl az achondroplasia veleszilletett, a hypochondroplasia autosomilisan
aroklsds karkép, gy a psendochondroplasia jon egydltalin szdba, mely mutansan,
gyermekkorban jelentkezd, riwid tivrzsil torpeség. Az erre jellemzs végtagok rovidségének
izilletek hypermobilitdsinak, laxitdsinak, cstives csontok ravidiiltségének, megvastago-
dottsdginak hidnya e kérképet kizdga [11]-

A spondylometaphysealis dysplasia (Kozlowsky-tipus) esetén a rovid torzs, adolescens
korban kialakuls kyphoscoliosis, genua és coxa vard, ellaposodott csigolyatestek alapjdn
sok az azonossig. Azonban a csbves csontok metaphysiseinek ossificatidja, mely e
kérképre jellemzd, betegiinknél teljesen hidnyzik [8].

Rachitis tarda,vagy D vitamin rezisztens Lorpeség is seobajihetne,a medencedeformitis,
csipéizileti ankylosis és az epiphysealis tilburjdnzds alapjin, azonban a labor eltérések
aidnya, az also végtagok normil hosszmiérete és a csigolyaelviltozdsok eltérd jellege
alapjin e lehetdség kizdrhatd [5].

A hypothyreosis is okoz silyos epiphysealis dysplasidt, ossificatiokat, csigolyatest-
elviltozasokat, melyekre viszont a bikonkavitds jellemzd [T]. A differencidldiagnosztikai
elemzéshen szamos lehetdséget nem emlitiink, mégis ki kell térnink a mucopolysacchari-
dosisokra és a mucolipoidosisokra. Ezek lényegében a negativ laboratériumi leletek és a
Klinikailag jellegzetes mentalis, szemészeti, fogdszati stb. rendellenességek, hepatospleno-
megalia, a neurologiai eltérések hidnya alapjdn zirhatdk ki. Leginkdbba mucopelisacchari-
dosis-1V (Morquio-tipus) merilhetne fel, mivel csigolyatest ellaposod dssal és az MCP, PIP
irilletek duzzadtsigdval jdr, azonban az egyéb klinikai tiinetek hidnya mellett kiemelendd,
hogy itt a phalanxok kiszélesedését a metaphysisek burjinzdsa okozza [11].

A fejlddési rendellenességek kozil leginkdbb a multiplex epiphysealis dysplasia
elkillonitése képez nehézséget. E kdrkép autosomalisan #roklads, lényege flatal felndit-
korban felismerésre kerild domindldan csipd, térd, csukld, [P izileteken észlelhetd
epiphysealis tilburjinzds, mely korai nagyfoki arthrosisos elviltozdsokhoz vezet, a PIP
izilletek fijdalmasak, duzzadtak lehetnek. E korkép ellen szol a kézujjak rovidsége,
betegiinknél szinte ezek inkibb az #tlagosndl hosszabbak, valamint az, hogy a csigolya-
testek ellaposoddsa kevéshé kifejezett e kirképben.

A spondylo-epiphysealis dysplasia (tovibbiakban SED) f& jellegzetességel az alacsony
termet &5 a csigolydk deformitdsai. ElsGsorban a csigolyatestek és a hosszi csdves csontok
epiphysei, kilénosen a femur proximalis vége érintettek. Néhdny tipusndl eldfordul a
metaphysisek érintettsége, de csak kismértékben. Altaldban a SED két tipusdt kilonitik
el. A ,congenita” tipusban mir srilletéskor, mig a ,tarda” tipusban csak a késd
gyermekkorban manifesztdlodnak az elviltozdsok. A SED atipusos formdi relative
gyakoriak és valdszini, hogy € kérkép nagyon heterogén [2]. A klinikai tiunetek kizul a
rivid tBrzsi térpeség, hordd mellkas, kyphoscoliosis, fokozott lumbalis lordozis, genu
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valgum vagy varum gyakoriak, myopia, szdjpadhasadék, dongaldb eléfordulhat, mig a kéz
és 14b altaldban eltérés nélkilli, FelnSttkorra a teherviseld iziiletekben, leggyakrabban a
csipikben kordn silyos degenerativ elviltozdsok alakulnak ki. A radiolégiai vizsgilat
sordn wjszilotteknél az os pubis csontosoddsdnak és a térdiziilet epiphysisének hidnya
lithat6. A csigolyatestek oldalnézetben laposak, korte vagy palack format mutatnak.
A csontosodds zavara a gyermekkorban is fennmarad, ennek kivetkeztében gyakoriak pl.
a csipdysplasidk, dens hypoplasia. Genetikailag a SED congenita tipusa az autoszom
domindns 6roklidési menetet mutatja.

A SED tarda tipusinak Klinikai megjelenése viltozatos, enyhe esetben a tinetek nem is
nyilvinvaloak. Késd gvermekkorban a torzs rovidsége és az elddomborodd sternum hivia
fel ré a figyelmet, a végtagok normil hosszisdgiak. Gyermekkorban a hitfdjdalom képez
panaszt, mig felndttkorban a nagyiziletek, elsisorban a csiptk nagyfokd mozgds-
korldtozottsiga, jardsromlds keriil eltérbe. A radioldgiai jellegzetességeket a plati-
spondylia, az oldalnézeti képen patognomikus csigolyazirdelemek ,pip” deformitisa, a
combnyakak rovidiiltsége, a csipSiziletek stlyos degenerativ elviltozdsai képezik. A tarda
tipus X kromoszémahoz kotdtten, recesszive droklédik.

A konzervativ és ortopéd sebészeti terdpids lehetdségeket illetdleg utalunk Horan és
Beghton legutébbi munkdjdra [2].

Esetiinkben a spondylo-epiphysealis dysplasia tarda diagndzisit a kiwetkezdk alapjdn
valdszinisitettik:

a) negativ familidris anamnézis,

b) késb gyermekkori manifeszticio,

¢) diszproporcionlt, rovid torzsil torpeség,

d) megtartott intellektus és egyéb klinikai fejlédési rendellenességek hidnya,

&) laboratoriumi eltérések hidnya,

f) domindlé csigolyaelvdltozdsok { platispondylia ,,plip” deformitdssal),

g) periférids nagy fzileti elvdltozisok (csipd izileti silyos degenerativ elvdltozdsok,
melyek ankylosishoz vezettek, genua vara, chondromatosis).

A betegség anamnézise, a korlefolyds sorin domindlé izileti fijdalmak, a kéztScsontok
és csipbiziletek ankylosisa véleményink szerint nem magyardzhatt egyértelmien a
fejlodési rendellenességgel és felmerul retrospektive mdr nem klasszifikdlhatd juvenilis
krénikus polyarthritissel kombindlodds lehetdsége is.

Az ORFI tudomdnyos munkaériekezletén osztélybemutatis keretén belil megtdrgyalt,
megvitatott esetet részben a differentidldiagnosztikai szempontok, részben a jelenlegi
lehet&ségek szerinti maximilis rehabilitdcids eredményil miitéti megoldds miatt tartottuk
kizlemény formdjdban ismertetésre érdemesnek.
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