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Dysplasien des Knochens
(z.B. spondyloepiphysare Dysplasie, diastrophische Dysplasie, metaphysare Dysplasie)

Christine Schéffer

Es handelt sich bei diesen Krankheitsbildern um erbliche Erkrankungen mit Befall des Knorpel- und
Knochengewebes mit sehr variabler klinischer Auspragung. Die Krankheitsbilder betreffen in unter-

schiedlichem Schweregrad und Haufigkeit die Extremitatenknochen (lange und kurze Knochen der

Arme und Beine), Beckenknochen (Verformung der Hiftpfanne) und die gesamte Wirbelsaule (Ver-
biegung in Seit- und Frontalansicht mit ausgepragter Knickbildung auch die Halswirbelsaule, Veren-
gungen des Rickenmarkkanals und z.B. bei der spondyloepiphysaren Dysplasie.

Spondyloepiphysére Dysplasie

Die spondyloepiphyséare Dysplasie wird autosomal dominant in der schweren Form (Congenita-Typ)
und x-chromosomal rezessiv in der gemassigten Form (befallt nur Jungen-Tarda-Typ) vererbt. Be-
fall der Wirbelsaule sowie Wachstumsstérungen an den Wachstumszonen der Réhrenknochen fiih-
ren zu dysproportioniertem Zwergwuchs. Es treten zahlreiche orthopadische Probleme auf. Haufig
ist ein deutlich zu flach eingestellter Schenkelhals, evtl. mit Pseudarthrose (keine knécherne Durch-
bauung), der eine stabilisierende oder aufrichtende Operation erforderlich macht. Die Kontrakturen
der Gelenke (Huftbeugekontraktur, Kniebeugekontraktur) erfordern sowohl intensive konservative
Massnahmen mit Krankengymnastik und orthetischer Versorgung als auch operative Verfahren, wie
Sehnenverlangerungen, Kapseleréffnungen, um den Patienten das Gehen zu ermdglichen. Auf-
grund des ausgepragten Wirbelsaulenbefalls ist dringend eine gute interdisziplindre Zusammenar-
beit zwischen Orthopaden und Wirbelsadulenchirurgen erforderlich. Besonders zu beachten ist die
Fehlanlage im Bereich der oberen Halswirbelsdule, die zu einer gefahrlichen Instabilitat flhren
kann, was vor allen Dingen bei Narkosen zu beachten ist.

Die Erkrankung tritt mit einer Haufigkeit von ca. 10/1 Mill. auf. Die Behandlung dieses Krankheits-
bildes sowie auch der anderen Dysplasien, die ebenfalls sehr selten sind, sollte unbedingt Spezial-
kliniken vorbehalten bleiben, die sich mit diesen Krankheitsbildern ndher beschéaftigt haben.

Diastrophischen Dysplasie

Bei der diastrophischen Dysplasie handelt es sich um eine autosomal rezessiv vererbte Erkrankung,
ebenfalls sehr selten mit starkem dysproportioniertem Zwergwuchs, massiven Gelenkfehlistellungen,
Kontrakturen und Klumpfissen, haufig beidseitiger Hiuftluxation oder Verformung der Schenkelhal-
se, Verformung der Réhrenknochen, Verengung des Rickenmarkkanals mit sekundarer Ricken-
markschadigung.

Da die Lebenserwartung der Patienten nicht wesentlich eingeschrankt ist, muss dringend von Ge-
burt an eine suffiziente orthopadische Therapie erfolgen, die Gipsredressionen, Weichteil- und kno-
cherne Operationen, orthetische Versorgung und standige Krankengymnastik beinhaltet. Bei den
hartnackigen und schwierig zu beseitigenden Gelenkfehlstellungen kommt haufig das Verfahren
nach llizarov mit Fixateur Externe zur Anwendung, d.h. die entsprechenden Fehlstellungen werden
mit Hilfe des sehr variablen Ringfixateurs durch langsame Gewebeaufdehnung korrigiert, gleichzei-
tig kénnen, falls erforderlich, Osteotomien fixiert werden.

Auch hier muss noch einmal gesagt werden, dass eine interdisziplinare Betreuung sowie eine gute
Zusammenarbeit zwischen Kinderorthopaden, Orthopéadie-Techniker und Krankengymnasten sehr
wichtig ist, um bei diesen dusserst schwierigen Krankheitsbildern einen Erfolg in der Therapie erzie-
len zu kénnen.
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Dysplasien des Knochens

Metaphysaren Dysplasie

Bei der metaphysaren Dysplasie sind meist die Metaphysen der langen Réhrenknochen betroffen,
die sich verbiegen kénnen. Verdickungen kommen aber auch am Schlisselbein, Scham- und Sitz-
bein vor. Die Erkrankung wird autosomal-rezessiv vererbt. Bis auf ein sich ausbildendes X-Bein
oder gehaufte Knochenbriiche im Bereich der verbogenen Metaphyse stellen sich bei der Erkran-
kung keine grésseren Probleme ein. Achskorrekturen besonders im Bereich der Beine kdnnen not-
wendig werden.
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