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Streszczenie

Achondroplazja jest najpowszechniejsza forma kartowatosci. Autor przedstawia poczatki badan nad achondroplazja. W pracy znaj-
duje sig opis rozwoju technik leczenia gtdwnego objawu zespotu — niskiego wzrostu; przy pomocy techniki wydtuzania konczyn.
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Summary

Achondroplasia is most common form of dwarfism. Begining of research on achondroplasia is discussed. The development of treat-
ment of main symptom of the syndrome — the limb lenghtening technique, is considered.

KEY WORDS: achondroplasia, research history, limb lengthening.

ACHONDROPLAZJA - genetycznie uwarunkowane
zaburzenie rozwoju szkieletu, polegajace na uposledze-
niu kostnienia srddchrzestnego. W wyniku achondropla-
zji konczyny sa skrocone, otwor potyliczny powigkszo-
ny, otwory migdzykregowe zwezone, podstawa czaszki
nie rozwinieta dostatecznie, czoto guzowate, leczenia przy-
czynowego nie ma.

Rycina 1. Charakterystyczny wyglad niemowlecia z achondro-
plazja.

Zrédio — materialy wlasne

Figure 1. Characteristic appearance of newborn with achondro-
plasia.

Source - author’s materials

Achondroplazja jest okreslana jako najczestsza przy-
czyna kartowatosci, jej czestos¢ rdzni autorzy okreslaja na
1: 15000 do 1:30000 zywych urodzen [1, 2, 3, 4]. Jej istota
jest mutacja genu kodujacego receptor 3 czynnika wzrostu
fibroblastow (FGFR — 3), ktéry znajduje si¢ w ramieniu
krotkim chromosomu 4, a zmapowany zostat w 1994 roku
[3, 5, 6, 7]. Achondroplazja wystepuje rodzinnie, lecz naj-
Cczestsza przyczyna sa $wieze mutacje, a ich prawdopodo-
bienstwo rosnie wraz z wiekiem ojca [2, 5, 7, 8].

Najbardziej charakterystyczne dla achondroplazji jest
skrdcenie konczyn, szczegolnie ich czesci blizszych. Skro-
cenie to jest tak duze, ze przy prawidtowej budowie tuto-
wia wzrost u kobiet dotknictych achondroplazja oscyluje
w okolicach 123 cm, natomiast u me¢zczyzn 132 cm. Ko-
lejna cecha jest powigkszenie czgsci mozgowej czaszki
z towarzyszacym skrdceniem podstawy czaszki, co daje
charakterystyczny profil. Obraz kliniczny uzupetniaja:
pomniejszony otwér wielki, zwezenia w kanale krego-
wym, czasem uciski na nerwy rdzeniowe szyjne i ledz-
wiowe [2, 4, 7, 8, 10, 11]. Rycina 1 przedstawia niemowle
o0 cechach charakterystycznych dla achondroplazji.

Achondroplazja jest znana od tysiecy lat. Znajduje sie
0 niej wzmianki w literaturze starozytnych Grekow,
w jednym z egipskich grobowcéw znaleziono figurke karta.
Velasquez malowat karty z dworu krolewskiego [12]. Ry-
cina 2. ukazuje staroegipska rzezbe przedstawiajaca mez-
czyzne o charakterystycznej budowie ciata i jego rodzing.

Jako pierwszy opisat achondroplazje Parrot w 1878
roku, nadajac schorzeniu jego obecna nazwe. Stad tez
achondroplazja nazywana jest choroba albo zespotem
Parrota [2, 9, 10].

W 1898 roku Kaufmann przeprowadzit pierwsze ba-
dania histologiczne [10]. Pierre Marie okreslit cechy
charakterystyczne dla achondroplazji u mtodziezy i do-
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rostych kilka lat pézniej. Porak i Durante analizowali
kryteria odrézniajace achondroplazje od form przed-
weczesnej famliwosci kosci (wydtuzanie) [10].

Posréd prac poswieconych achondroplazji nalezy wy-
mieni¢ réwniez nazwiska takie jak Rischbieth, Barrington,
Modrch, Grebe, Schiemann [10].

Rycina 2. Starozytny Egipt — achondroplastyczny mezczyzna
z rodzina, uwage zwracaja dzieci z prawidtowymi proporcjami
ciata.

Zrédio — Haworth J.C., Chudley A.E.: Dwarfs in art. Clin. Genet.,
2001, 59, 84-87.

Figure 2. Ancient Egipt — achondroplastic man with family,
notice children with correct body proportion.

Source — Haworth J.C., Chudley A.E.: Dwarfs in art. Clin. Genet.,
2001, 59, 84-87.

Z historiag badan nad achondroplazja taczy sig histo-
ria prac nad wydtuzaniem konczyn. Jedna z istotnych dat
byt rok 1909, w ktorym Martin Kirschner wynalazt drut,
ktory mozna byto umieszcza¢ w kosci. Kolejna to 1923 —
rok Bier publikuje prace, w ktérych omawia podniesie-
nie wzrostu przez symetryczne wydtuzenie obu ud -
okoto 7 przypadkdw [13].

Lata 70.: Wagner stosuje metode 3-fazowa z rozle-
gtym przemieszczaniem kosci i wszczepami kostnymi.
Mimo iz wydtuzat konczyny, nie interpretowat tej meto-
dy jako sposobu na powiekszenie wzrostu. Dodatkowo —
metoda zwiazana byta z duzym ryzykiem powiktan.

llizarow rozpoczat swoje prace nad wydtuzaniem
konczyn na poczatku lat 50. Jednak wiadomosci o jego
dokonaniach nie byty powszechnie znane, gdyz mimo
bardzo duzej ilosci wykonanych zabiegéw nie publiko-
wat swoich prac. A stworzyt on pierwsza bezpieczna
metode stuzaca likwidacji jednego z najbardziej uciazli-
wych objawow achondroplazji. Dotaczyt réwniez wy-
diuzanie konczyn goérnych, aby zachowaé proporcje

ciata. Metoda polegata na osteotomii i zalozeniu na
odfamy pierscieni potaczonych pomiedzy soba nagwin-
towanymi pretami i na nich wiasnie odbywato sie po-
wiekszanie odlegtosci. Rok 1980: Carlo Mauri — wioski
przemystowiec cierpi na ropne zapalenie goleni i szuka-
jac pomocy trafia w koncu do 6wczesnego ZSRR pod
opieke Ilizarowa. Po 6 miesiacach wraca do Wioch
i zaczyna organizowa¢é przyjazd llizarowa do Bolonii.
W roku 1981 llizarow przyjezdza i przekazuje swoje
doswiadczenia Europejczykom. Pdzniej lekarze: Catta-
neo, Catagni, Villa, Benedetti jezdza na pierwsze szkole-
nia do Kurgania. Do 1986 roku powstaja i rozwijaja sie
osrodki zajmujace si¢ podnoszeniem wzrostu w innych
panstwach Europy — Hiszpanii, Francji, Szwecji, Belgii.
W Stanach pierwsze zabiegi wydtuzania przeprowadzane
Sa przez powracajacego z Europy prof. Bombelli’ego w
1984 roku. Jednakze od lat 70. trwaja prace przy wyko-
rzystaniu dystraktora pierscieniowego.

Do Polski metoda trafia w latach 1989-1990 sprowa-
dzona przez dr. Franciszka Rajewskiego, chirurga z Kliniki
Ortopedii Dziecigcej w Poznaniu. Bierze on tez, jako pierw-
szy lekarz z Europy srodkowo-wschodniej, udziat w konfe-
rencji i kursie poswigconych metodzie Ilizarowa. Od 1992
roku wprowadzana jest do praktyki metoda wioska, bez-
pieczna, pozwalajaca na ekstensywne wydtuzanie konczyn
dolnych o 30 cm, a gornych o 12 cm. Nastepuja pewne
modyfikacje, jak np. wydtuzanie symetryczne. Wspominam
0 metodzie symetrycznej, gdyz w trakcie rozwoju metody
poczatkowo wydtuzano tylko jedna konczyne stosujac orte-
z¢ W okresie przejsciowym, nastepnie stosowano metodg
skrzyzowana (udo — golen). Rycina 3. pokazuje pacjenta w
trakcie wydtuzania ud (symetrycznego).

Rycina 3. Pacjent z achondroplazja w trakcie wydtuzania kon-
czyn metoda Ilizarowa. Zréd/o — materialy wrasne

Figure 3. Patient with achondroplasia during lengthening of limbs
with Ilizarow’s method. Source — author’s materials
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Pierwsza polska publikacja dotyczaca podnoszenia

wzrostu ukazata sie w 1994 roku.

Przeglad pismiennictwa wskazuje na brak wiekszego

zainteresowania naukowego ze strony stomatologéw pro-
blemem zaburzen zebowych towarzyszacych achondro-
plazji.
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