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Przypadkowo rozpoznana postac rodzinna schorzenia
Alberts-Schonberga

An accidentally recognised family form of Alberts-Schonberg disease

Dysplazja sklerotyczna (choroba marmurowa, Alberts-Schonberga, osteope-
trosis generalizata) wchodzi w sklad malo znanych wrodzonych, dziedzicznych,
uktadowych anomalii rozwojowych o etiologii niezupelnie wyjasnionej. Cechu-
je si¢ zaburzeniem zaréwno procesu resorbcji, jak tworzenia tkanki kostnej w
postaci nietypowej istoty gabczastej, co prowadzi do osteosklerozy z zarasta-
niem jam szpikowych 1 postgpujacym wapnieniem kosci. Osteopetroza jest dys-
plazja kostng wystgpujaca nadzwyczaj rzadko. Wyr6znia sig cigzkie (recesyw-
nie dominujace) i fagodne (autosomalnie dominujace) postacie schorzenia (2).
Posta¢ ztosliwa to dziedziczenie cech recesywnych, tagodna — dziedziczenie do-
minujacego genu.

Posta¢ doroslta dominujacg autosomalnie cechuje minimalna $miertelno$é.
Chorzy sa czgsto bezobjawowi, a rozpoznanie nastgpuje przypadkowo na radio-
gramach wykonanych z innych przyczyn lub z powodu ztaman, do ktérych maja
sktonnosci (14).

Wprawdzie sg liczne doniesienia omawiajace chorobg marmurowa kosci (4,
5, 8, 12), jednakze rzadziej opisywane sg jej rodzinne wystgpowania (14). Ce-
lem pracy jest zatem przedstawienie postaci rodzinnej schorzenia, wykrytej przy-
padkowo u jednej z jej cztonkoéw. Jednoczes$nie jeszcze raz cheieliSmy podkres-
li¢ przydatnos¢ zdjgé matoobrazkowych klp w ujawnianiu nie tylko ptucnych
zmian swoistych, ale rowniez nieprawidlowosci systemowych uktadu kostnego.



54 Janusz Ztomanicc, Grazyna Ztomanicc, Iwona Mercsta

MATERIAL

Podczas badan okresowych pluc wykryto przypadkowo na zdjgciu matoobrazkowym sklero-
tyczne wysycenie Zeber u 25-letniej badanej, skierowanej nastgpnie na zdjgcie kip (ryc. 1). Do ba-
dan kontrolnych zgtosita sig jej 23-letnia siostra, 7-letni syn, 46-letnia matka oraz siostra matki.

Wykonane radiogramy ujawnily u wszystkich badanych uogdlnione zwigkszenie ggstosei i
zgrubienia struktur kostnych miednicy, zeber, czaszki, kosci dlugich z zatarciem podzialu na kosé¢
zbita i gabczastg (ryc. 2). Koéci czaszki i miednicy wykazywaly jednorodne zwigkszenie ggstosci
(ryc. 3). Uogolnione sklerotyzacje kostne nie powodowaty okre§lonych dolegliwosci. Dopiero po
ich ujawnieniu przeprowadzono dalsze badania kliniczne i laboratoryjne (fosfataza kwasna i zasado-
wa, wapn w surowicy krwi). Potwierdzity one rozpoznanie tagodnej postaci marmurowatosci kosci.

OMOWIENIE

Wyrdznia sig¢ dwa typy autosomalnie dominujacej osteopetrozy z réznymi
objawami klinicznymi, biochemicznymi i histopatologicznymi (4). W typie
pierwszym zwigkszenie grubosci dotyczy glownie sklepienia czaszki. Osteoskle-
roza jest rozlana, symetryczna, a objgto$¢ i grubos¢ beleczek zwigkszona (5). W
typie drugim skleroza jest wydatna na podstawie czaszki. Tomografia piramidy
wykazuje znaczne zwgzenie przewodu stuchowego wewngtrznego (3). W czgsci
srodkowych kosci nadgarstkow 1 stgpu widoczne kuliste obszary prawidlowego
utkania wérdd zageszczen sklerotycznych tworza fenomen ,.koéci w kosci” albo
posta¢ ,,wewnatrzkostna”. W obrebie nasad widoczne sg poprzeczne pasma. Wy-
stgpuje zwigkszone ryzyko ztaman, ktodre nie wystepuja w typie pierwszym (8).
W obrgbie talerzy biodrowych widoczne sg wypukte, lukowate cienie sklerotycz-
nej kosci (1). Oba typy wystgpuja rodzinnie od dziecinstwa i wykazujg sklerozg
postgpujaca z wiekiem (4, 5).

W zlo$liwej postaci osteopetrozy, autosomalnie recesywne, tj. klinicznie
wczesnym stadium, widoczne s male kanaly wzrokowe, nicdorozwoj oczo-
dotdéw 1 zespotu nosowo-sitowego z wytrzeszczem. Zwigkszajaca si¢ z wiekiem
grubo$¢ kosci prowadzi do dalszego wypetniania oczodotéw. Postgpuje utrata
wzroku, prowadzaca do $lepoty i hipertelorizm oczny. Zaburzenia wzrokowe
moga wynikac¢ ze zwyrodnienia siatkowki lub ucisku nerwu wzrokowego w zwe-
zonym kanale wzrokowym (10). TK wykazuje rozlegla sklerozg piramid. Poste-
pujaca az do gluchoty utrata stuchu jest wywotana obliteracjg biednika lub prze-
wodéw stuchowych wewnetrznych. Grubos¢ sklepienia czaszki zwieksza sie z
wiekiem, ze szczegblng gestoscia blaszki wewngtrznej. Redukcja objgtosci $rod-
czaszkowej wywohuje ucisk mozgowia.



Przypadkowo rozpoznana postac rodzinna schorzenia Alberts-Schonberga 55

Typowe s zmiany w zuchwie wskutek zaburzen unaczynienia kosci 1 niepra-
widlowego wyrzynania sig z¢gbow. Trzon bywa krotki w przeciwienstwie do sze-
rokiej gatgzi. Moze by¢ widoczna resztkowa, niezresorbowana chrzastka, roz-
ciagajaca si¢ z wyrostka klykciowego do galgzi Zuchwy (9).

Wszystkie badane dzieci cechowaly braki w wyrzynaniu zgbéw z niepetnym
tworzeniem szkliwa, znaczng préchnica zgboéw i brak pneumatyzacji zatok przy-
nosowych (17). Obliteracja otworéw kostnych czaszki i ucisk nerwdéw cechuje
cigzka posta¢ dziecigca. Znaczne odkiadanie mas sklerotycznych wystgpowato
wzdhuz szwu potyliczno-sutkowego, chrzastkozrostu podstawno-potylicznego i
klinowo-potylicznego. Moze ono wywodzi¢ si¢ z niezresorbowanych pierwot-
nych ognisk kostnienia.

Posta¢ wewnatrzkostng stwierdzano w obrgbie trzonu kos$ci klinowej i pod-
stawy czaszki (7). Wydatng zewnatrzmozgowa przestrzen pltynowgq stwierdzano
nad platem czolowym (7). Podobnie wodoglowie, krwawienie podpaje-
czynéwkowe, czynno§¢ krwiotwodrcza pozaszpikowa, zwapnienia $rodmoz-
gowe 1 oponowe (13). Uogolniona osteoskleroza obejmuje symetrycznie kosci
dlugie bez zmiany ich ksztaltu, chociaz moga wystgpowac zgrubienia trzonow
kosci diugich wskutek nawarstwien i zgrubien korowo-okostnowych. Przynasa-
dy wykazujg charakterystyczne poszerzenia w ksztalcie ,kija golfowego” i po-
przeczne pasma, ktore tworzg 3-4 poklady ggstej sklerotycznej tkanki.

Postacie wewnagtrzkostne tworzg strukturg plamista, w ktorej obok obszarow
sklerotycznych wykazuja struktur¢ prawidlowa. Poprzeczne pasma i mierne mo-
delowanie wystgpuje rowniez w trzonach kosci dhugich (11). Podkresla sig zwig-
kszenie ilo$ciowe sklerotycznej masy kostnej w stosunku do odsetka kosci mine-
ralizowanej w jednostce objgtosci tkankowej (12). Wystgpuja zwapnienia w ja-
mach szpikowych kosci i1 skostnienia w tkankach migkkich wokot stawow.

Wystepuja liczne ztamania w II dekadzie zycia w nastgpstwie minimalnych
urazéw, niemniej ich leczenie wydaje sig przebiega¢ prawidlowo (16).

Rzadkim powiklaniem jest obustronna martwica beznaczyniowa glowy ko-
$ci udowej, ktora w mtodym wieku sugeruje obecnos¢ choroby Perthesa, przy
czym trudno jest wykluczy¢ nierozpoznane ztamanie szyjki kosci udowe;j. Naste-
puje pogrubienie warstwy korowej i beleczek kostnych (2). Osteopetrozy to gru-
pa roznych dysplazji i hyperosteoz, cechujaca si¢ polaczeniami sklerozy kostnej
1 zmian ksztaltu.

Podobne zmiany wystepuja w pycnodysostosis, osteopoikilosis, osteopatia
striata, postgpujacych dysplazjach trzonowych, licznych wrodzonych sklero-
zach trzonowych: 4 typy $rodkostnych hyperosteoz, wadliwe kostnienie sklero-
tyczne, dysplazja przynasad i czaszkowo-przynasadowa, wrodzona osteopatia hi-
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perosteotyczna, dysplazja czaszkowo-trzonowa. Najczgstsza jest autosomalnie
dominujaca posta¢ dysplazji czaszkowo-przynasadowej (12). Wyodrebniono 5
wariantow osteopetrozy z dobrze okre§lonym wrodzonym biedem metabolizmu
9, 11).

Posta¢ autosomalna dominujaca radiologicznie przypomina szczegdlnie cho-
robg¢ Van Buchem (hyperosteosis corticalis generalizata, endosteal hyperoste-
osis — typ recesywny, obejmujacy symetryczne pogrubienia nasad dhugich i
krotkich kos$ci rurowatych). Zwigkszone tworzenie ko$ci przewaza nad zaburze-
niem resorbcji kostnej (16).

Rzadka postaé¢ umiarkowana autosomalnie recesywnej osteopetrozy dziecig-
cej moze by¢ skojarzona z kwasica kanalikow nerkowych 1 zwapnieniami
moézgowymi (11).

W postaci zto§liwej wystgpuje anemia, hepatosplenomegalia, pancytopenia,
trombocytopenia, leukopenia, krzywica (15). Leczenie objawowe polega na sty-
mulacji wchianiania kostnego w polaczeniu z hamowaniem tworzenia kostnego.

Postaé dorostych jest umiarkowana i zwykle nie zagraza zyciu. Obok cho-
rych bezobjawowych wielu cierpi na uogélnione béle kostne, infekcje i powta-
rzajace si¢ ztamania patologiczne. Jamy szpikowe sg czgsciowo zachowane dla
czynnoS$ci krwiotworczej. Zwigkszona grubo$é warstwy korowej i zredukowa-
nie lub obliteracja jamy szpikowej przez geste, zbite masy kostne oraz pogrubie-
nie przynasad sugeruje prawidlowe tworzenie przy zaburzeniu wchianiania kost-
nego.

Obrazy NMR sg zwiazane z charakterystyka patofizjologiczna (6). Obszary
sklerotycznej ko$ci odpowiadajg malej intensywnoéci sygnatow w obrazowaniu
T1-T2, natomiast zawierajace szpik wykazuja posrednig intensywno$¢ sy-
gnatéw.

Uogo6lniong osteosklerozg z tworzeniem osteofitow 1 zwapnieniami wigza-
del moze powodowaé nadmiar fluorku w pokarmie, trwajacy przez wiele lat.
Kos¢ we fluorozie jest radiologicznie ggsta, stabo mineralizowana i cechuje ja
nadmiar kostniny.

WNIOSKI

1. Uogdlnione zmiany kostne stwierdzane rodzinnie mogg przebiegac bez-
objawowo lub wywotywa¢ skape objawy kliniczne trudne do kojarzenia z pato-
logia kostna.
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2. Schorzenia ukltadowe zarowno kostne, jak innej patologii hematologicz-

ne, metaboliczne (endokrynogenne) moga by¢ rozpoznawane w badaniu klp po-
przez zmiany struktury zeber.
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SUMMARY

An accidentally diagnosed family benign form of Alberts-Schonberg disease has been presen-
ted. Generalised bone sclerose was differentiated from other forms of bone displasia. There was
emphasised the value of chest examinations in revealing abnormalities of the costal (bone) struc-
ture during routine-periodic chest-X-rays.

OBJASNIENIA RYCIN

Ryc. 1. Sklerotyczne uogdlnione wysycenie zeber.

Generalised sclerotic saturation of ribs.

Ryc. 2. Sklerotyczne zageszczenia kosci miednicy i trzondéw lgdzwiowych.

Sclerotic condensation of pelvic bones and lumbar bodies.

Ryc. 3. Rozlane kondensacje sklerotyczne kosci czaszki i kregostupa szyjnego.

Diffuse sclerotic condensation of cranial bones and the bones of cervical vertebral column.









