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UNIWERSYTET
MEDYCZNY
W tODZI

Leczenie dzieci z wrodzong tamliwoscig Kosci
(osteogenesis imperfecta)

Rektor Uniwersytetu Medycznego w todzi powotat Interdyscyplinarny
Zespot Specjalistow Uniwersytetu Medycznego

w ramach opieki nad kobietami ciezarnymi wysokiego ryzyka wystgpienia wad uktadu kostnego u ptodu,
w tym m. in. wrodzonej tamliwosci kosci powotano w todzi Interdyscyplinarny Zesp6t Specjalistéw Uniwersytetu
Medycznego w todzi.

W ramach opieki ciezarna i jej rodzina moze skorzysta¢ z nastepujacych Swiadczen:

1. Konsultacja genetyczna dla ciezarnej w Poradni Genetyki Klinicznej CSK UM w todzi,
Genetyczna diagnostyka prenatalna w kierunku wrodzonej famliwosci kosci lub innych wad uktadu kostnego
w zalezno$ci od wskazan. Poradnictwo i diagnostyka genetyczna u ciezarnej i jej partnera
(dr Hanna Moczulska)
2. Prenatalna konsultacja z pediatrg zajmujgcym sie leczeniem wrodzonej famliwosci kosci u dzieci — Poradnia
Chorob Metabolicznych CSK UM w todzi
(prof. Elzbieta Jakubowska-Pietkiewicz)
3. Pordd w osrodku referencyjnym - | Katedra Ginekologii i Potoznictwa UM w Lodzi (prof. Piotr Sieroszewski)
4. Opieka nad noworodkiem w Klinice Pediatrii, Patologii Noworodka i Choréb Metabolicznych Kosci UM w todzi
(prof. Elzbieta Jakubowska-Pietkiewicz)

Termin pierwszej konsultacji mozna wyznaczy¢ pod numerem telefonu: +48 42 272 53 53
Ciezarna powinna otrzymac skierowanie do poradni genetyczne;j.

»Wrodzona tamliwo$¢ kosci (osteogenesis imperfecta, Ol) jest rzadkim, genetycznie uwarunkowanym schorze-
niem tkanki tagcznej o roznorodnych objawach klinicznych (dziedziczenie heterozygotyczne) [1-3]. Dla wszystkich
postaci Ol wspdlne jest zaburzenie budowy kolagenu typu I, bedacego glownym biatkiem strukturalnym wchodza-
cym w sktad macierzy kostnej, Scian naczyn krwionosnych, skory i Sciegien [4].

Mozliwos¢ leczenia w przypadku diagnozy wrodzonej tamliwosci kosci jest bardzo wazna dla kobiety ciezar-
nej, jej lekarza potoznika, lekarza neonatologa, jak i lekarza pediatry. Rozwéj wiedzy medycznej, postep w far-
makoterapii, technikach operacyjnych i rehabilitacyjnych zmienit oblicze tej ciezkiej choroby. Coraz wigcej kobiet
z diagnozg Ol osigga pomysine wyniki w ciazy, a wiek zycia dzieci obarczonych ta choroba znacznie sie wydtuza.

Nowg metodg leczenia wrodzonej tamliwosci koSci typu lll jest stosowanie pamidronianu w cyklach trzydnio-
wych. U dzieci leczonych w ten spos6b zaobserwowano zmniejszenie liczby ztaman. Podanie pamidronianu zwalnia
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procesy przebudowy kosci, szczegblnie resorpcje. Objawowe stosowanie bisfosfonianéw w leczeniu Ol u dzieci tagodzi
przebieg choroby (zmniejsza dolegliwosci bolowe i liczbe nowych ztaman) oraz zwieksza aktywnoS¢ ruchowa dzieci
i ich samodzielno$é [5].

Wrodzona tamliwo$¢ koSci byta jednym z pierwszych schorzen uktadu kostnego rozpoznawanych za pomoca ultra-
sonografii prenatalnej [6]. Wiekszo$¢ przypadkéow Ol zdiagnozowanych w okresie prenatalnym (po 20 tygodniu cigzy)
wystepuje u pacjentek z brakiem Ol w wywiadzie. Obecnie wiele rodzin juz w cigzy otrzymuje informacje o chorobie i kie-
rowana jest do oSrodkéw referencyjnych. W Uniwersytecie Medycznym w todzi leczeniem dzieci z diagnoza Ol zajmuja
sie specjalisci z Kliniki Pediatrii, Patologii Noworodka i Chor6b Metabolicznych Kosci (Uniwersyteckie Centrum Pediatrii
im. Marii Konopnickiej w todzi). Doswiadczenie w leczeniu Ol pokazuje, ze wspbtpraca lekarza potoznika-diagnosty
z lekarzem pediatrg przyspiesza rozpoczecie leczenia, zmniejsza stres rodzicow, a takze ryzyko powiktan u noworodka
i poprawia rokowanie w pdZniejszych etapach zycia.
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