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Vrozeny pakloub klicni kosti u chlapce se
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Congenital Pseudoarthrosis of the Clavicle in a Boy with Prader-Willi’s Syndrome

P. SPONER', D. NEUMANN?Z, K. KARPAS'

" Ortopedicka klinika LF UK a FN, Hradec Kralové
2 Détska klinika LF UK a FN, Hradec Kralové

SUMMARY

The authors present the case of a boy with congenital pseudoarthrosis of the right clavicle who met all clinical and auxo-
logic criteria of Prader-Willi's syndrome. Poor cooperation due to mental retardation was the reason for the primary con-
servative treatment. During this, deformity of the middle clavicle progressed, but without development of subjective com-
plaints and functional deficit. At his 16 years, this cosmetic defect became unacceptable for his parents and, later than it
is usually recommended, resection of pseudoarthrosis with plate osteosynthesis and autologous spongioplasty was indi-
cated. The sufficient skeletal maturation and size of both fragments allowed us to perform stable osteosynthesis with the
use of a contoured reconstruction plate, without the risk of insufficient osteosynthesis or clavicle fracture after the removal

of osteosynthetic material.
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Vrozeny pakloub kli¢ni kosti je raritni onemocnéni,
které bylo prvné popsano Fitzwilliamsem v roce 1910
(7). Ve svétové literatufe bylo do roku 2000 popsano
pouze 200 pripadi tohoto postiZeni, vétSinou formou
kazuistik (3). Etiologie neni znam4, predpoklada se
porucha embryondlniho vyvoje kli¢ni kosti, kterd patii
pro svou ontogenezi k tzv. membranéznim kostem.
Zacind se formovat béhem embryonalniho vyvoje pro-
liferaci vazivovych bunék jiZ kolem 5. postovulacniho
tydne. Naslednd intramembranézni osifikace kli¢ni kos-
ti zac¢ind ve dvou samostatnych centrech od 6. tydne.
Obé kostni centra se brzy spojuji do podlouhlé masy
membrandzni kosti s chondrogennimi burikami na akro-
midlnim konci laterdlniho centra a sterndlnim konci
mediélniho centra. Buné¢na invaze kli¢ni kosti je nésle-
dovéna rychlou diferenciaci invadujicich bunék na buri-
ky krvetvorné, cévni, osteoblasty a osteoklasty. Po
odbourani kosti a formaci dfefiové dutiny jiZ roste kli¢-
ni kost jako dlouh4 kost chrupavcitého typu (8).

Etiologie vady byla pfisuzovana chybéjici koalici
dvou primérnich osifikacnich center (1). Dalsi autofi
existenci téchto dvou center béhem embryondlniho
vyvoje popirali nebo potvrzovali, ov§em v lokalizaci
jiné, nez je pro vrozeny pakloub typické (9, 12).

Podle dalSiho nédzoru na etiologii by tato vada
neméla byt vysledkem poruchy fuze dvou primarnich
osifikacnich center v desmalni fazi osifikace, ale spi-
Se vysledkem atrézie cév ve stadiu resorpce pivodni
desmalni kostni hmoty béhem faze enchondralni osi-
fikace (17).

Byl publikovan i mozny vyvoj vrozeného pakloubu
v souvislosti s mechanickym tlakem arteria subclavia

na kli¢ni kost. Ob¢ tyto struktury jsou béhem embryo-
ndlniho vyvoje v tésném kontaktu, predev§im pfi sou-
Casné pritomnych dal§ich anatomickych abnormitach,
jako jsou kréni Zebro nebo abnormélné vertikalni a ele-
vovana proximalni Zebra (11). Vzhledem k popsanému
familidarnimu vyskytu byva uvadén i mozny geneticky
pfenos onemocnéni (3).

V predkladané kazuistice chceme prezentovat vlast-
ni piipad tohoto vzacného onemocnéni u chlapce se syn-
dromem Prader-Willi.

KAZUISTIKA

U chlapce narozeného spontdnné zdhlavim ve 36. tyd-
nu do té doby nekomplikovaného t€hotenstvi byla bez-
prostfedné po vybaveni patrnd hrotnatd prominence
stfedni ¢4sti pravé kli¢ni kosti, difuzni otok nebyl pfi-
tomen. Oba rodice méa chlapec zdravé, starsi bratr se
1é¢il pro epilepsii.Vzhledem k trvajici deformité kli¢ni
kosti byl chlapec v 5 letech véku prvné vySetfen na
ambulanci na$i kliniky. Jako pravak béZné pouZzival svo-
ji pravou horni koncetinu pfi vSech ¢innostech a nemél
7adné subjektivni obtiZe. Klinicky byla ve stfedni ¢4s-
ti pravé kli¢ni kosti patrnd prominence bez palpacni
bolestivosti s hmatnym patologickym pohybem, pasiv-
ni i aktivni hybnost pravého ramenniho kloubu byla
plna, volna a nebolestivd. Neurocirkulacni poméry na
periférii pravé horni koncetiny nebyly poruSeny (obr. 1).

Ve véku 12,9 roku byl chlapec pro mentdlni retar-
daci, maly vzrist (-2,2 smérodatné odchylky; pod
3. percentilem v ristovém grafu ve 12 letech), obezitu,
hypogonadotropni hypogonadismus, gynekomastii
a napadny fenotyp doporu¢en do endokrinologické
péce. Soucasné se 1éCil pro epilepsii, oboustranny astig-
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Obr. 1. Rentgenovy snimek zhotoveny ve 13 letech véku, je
patrny pakloub ve stredni tretiné klicni kosti

Obr. 2. V 16 letech véku byla zpozorovdna vyraznd progrese
velikosti deformity stredni cdsti pravé klicni kosti, je patrny
bulbozni vzhled obou segmentii bez ztenceni kostnich koncii

Obr. 3. Rentgenovy snimek pravé klicni kosti zhotoveny bez-
prostredné po operaci

Obr. 4. Rentgenovy snimek pred odstranénim osteosyntetické-
ho materidlu za 12 mésicii po resekci pakloubu klicni kosti,
dlahové osteosyntéze a autologni spongioplastice, pakloub je
zhojeny
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matismus a myopii. Bylo zndmé oboustranné trubico-
vého ziZeni zornych poli. Magneticka rezonance moz-
ku prokézala drobné lakunarni loZisko frontaln¢ vpra-
vo v periventrikuldrni bilé hmot&. Chlapec splioval
jednoznac¢né klinickd a auxeologicka kritéria pro Pra-
dertiv — Williho syndrom, ale v té dobé dostupné mole-
kularné genetické vySeteni mikrodelece 15q bylo nega-
tivni. Vzhledem k nedostupnosti dalSich specifickych
vySetfeni — vylouceni disomie nebo unipaternalni
monosomie — byla pres chybéjici ditkaz molekularni
podstaty Praderova — Williho syndromu zahdjena 1écba
ristovym hormonem podle standardnich pravidel. Defi-
nitivni vySka v 18 letech je 163 cm (- 2 smérodatné
odchylky pro ¢eskou populaci, 50. percentil podle risto-
vych grafl specifickych pro chlapce s Praderovym —
Williho syndromem). Nastup puberty byl nakonec spon-
tanni v 16 letech véku chlapce.

V 16 letech veéku byla také zpozorovana vyrazna pro-
grese velikosti deformity stfedni ¢asti pravé kli¢ni kos-
ti bez subjektivnich obtiZi s volnym, nebolestivym
aplnym rozsahem pohybti (obr. 2). Na Zadost rodicii bylo
vzhledem k vyrazné deformité indikovano operacni 1éce-
ni. Byla provedena resekce komunikujicich koncti obou
fragment( krytych chondralni tkéani, dlahova osteosyn-
téza modelovanou 4,5mm rekonstrukéni dlahou respek-
tujici fyziologicky esovity pribéh kli¢ni kosti a auto-
logni spongioplastika pomoci spongiéznich kostnich
Stépa odebranych z lopaty kosti kycelni (obr. 3). Po
nekomplikovaném zhojeni operacnich ran a rozcviceni
pohybt operovaného ramena do horizontaly byl chlapec
propustén do domaéci péce. PrestoZe doma chlapec opa-
kované (ob den) spadl v noci z postele, bylo patrno
nekomplikované kostni hojeni na rentgenovém snimku
zhotoveném za 6 tydni po operaci a za dalsi 4 tydny byl
jiZ pakloub pIné zhojen, pohyb operovaného ramenniho
kloubu v té dobé byl jiZ plny, volny a nebolestivy do
krajnich mezi, stav perifernich neurocirkula¢nich pomé-
i na operované horni koncetiné byl fyziologicky. Chla-
pec nemél Zadné obtiZe. Pravou horni koncetinu zacal
plné zatézovat véetné veskerych dennich aktivit (obr. 4).
Osteosynteticky materidl byl odstranén za 12 mésicii po
primooperaci.

DISKUSE

Skute¢na incidence vrozeného pakloubu kli¢ni kosti
neni znam4. PostiZeni je v 90 % pravostranné, postiZe-
ni levostranné (obvykle sdruZené s dextrokardii) a obou-
stranné tvoii zbylych 10 % (5). Diagnostika vady je
zaloZena na nasledujicich kritériich: pravostranné posti-
Zeni, zjisténé v raném détstvi, zvetSujici se velikost vli-
vem rustu, nepfitomnost vyraznéjSich funkcnich
dasledkd, nepfitomnost neurofibromatdzy nebo kleido-
kranidlni dysostézy (3). Kosmeticky ndpadnd deformi-
ta obvykle progreduje s ristem, ale nebyva bolestiva.
Rentgenovy nélez je typicky a potvrdi diagnézu. Jedna
se o postizeni stfedni tfetiny kli¢ni kosti, patrny jsou
kostni fragmenty s chybé&jicim svalkem, obvykly je bul-
bozni vzhled laterdlniho segmentu bez ztenceni kost-
nich koncd.
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Diferencidlni diagnostika obvykle zahrnuje poura-
zovy pakloub, neurofibromatézu a kleidokranidlni
dysostézu (16). Traumatické porodni zlomeniny se
vyborné hoji konzervativn€ a prakticky k pakloubiim
nevedou. Potrazové paklouby jsou obvykle provazeny
klinickymi ptfiznaky (tj. bolesti a citlivosti pfi vySetie-
ni) a rentgenologicky vykazuji hojnou formaci svalku.
Kleidokranialni dysotéza postihuje i dalsi kosti, typic-
ky jsou pfitomny lebka s perzistujicimi fontanelami
a lebnimi Svy, hypoplastické oblicejové kosti s natés-
nanymi zuby, porucha osifikace panve, defekty spoje-
ni obloukt hrudnich a bedernich obratlad, ale i diskrét-
ni skeletdlni anomaélie rukou a nohou. V nékterych
pripadech vSak mohou chybét charakteristické rentge-
nologické pfiznaky popsané vyse. Nartlstajici rezisten-
ce spolu s bolesti a neuréitym rentgenovym ndlezem
pak mohou byt i znamkou tumordzniho nebo zanétli-
vého procesu. V takovém piipadé CT a zejména troj-
rozmérna CT rekonstrukce maji vyznam pro stanove-
ni diagndzy a 1é€ebného planu (14).

Nézory na léCeni vrozeného pakloubu kli¢ni kosti
se lisi. Pfi asymptomatickém pribéhu byl doporucen
konzervativni postup vzhledem k benigni povaze one-
mocnéni (4, 13). Pfi konzervativnim 1éCeni vSak byla
prezentovana progrese deformity, kterd muze vést
k instabilit¢ ramenniho pletence a k neurovaskuldrnim
komplikacim (10, 15). Proto jini autofi doporucuji 1é¢-
bu operacni, obvykle v predskolnim véku (3, 6, 14). Ten-
to aktivni pfistup vSak neni univerzalné€ platny (17).
V soucasné dobé je operacni léCeni indikovano podle
vétSiny autorti u symptomatickych pacientt, déle v pfi-
padé vyrazné nebo progredujici deformity a také u pa-
cientd, kdy se kosmeticky defekt stiva neakceptova-
telny pro dit€ nebo rodice. Opera¢ni terapie spocivd
v resekci pakloubu s pripadnou spongioplastikou
a vnitini osteosyntézou. Techniky bez soucasné vnitini
osteosyntézy vyZadovaly ponechani periostilniho plas-
té kolem kli¢ni kosti tak, aby poméhal pfibliZit konce
obou fragmentl. Pouzité metody vnitini fixace byly vel-
mi rozmanité, od Kirschnerovych driti, pres Srouby,
dlahy, az po tahové cerkldZe. Steinmannovy hieby
a Kirschnerovy draty pfitom vedly k vaZnym kompli-
kacim typu migrace, infekce kolem hiebu a pakloubu
(15). Podle recentnich praci je doporu¢ovano pouZiti
kostnich $tépt po resekci pakloubu a rekonstrukéni dla-
hy k osteosyntéze klicni kosti (2, 5, 14). Dlaha muze
byt modelovéna s respektovanim fyziologického esovi-
tého pribéhu kli¢ni kosti tak, aby byl obnoven pfiroze-
ny tvar této kosti. VZdy je tfeba pamatovat na riziko
poranéni vyznamnych nervové cévnich struktur probi-
hajicich posterokauddlné od kli¢ni kosti. Byla popsana
fraktura kli¢ni kosti v otvoru po extrakei Sroubu Casné
po vyjmuti osteosyntetického materidlu, ktera se vSak
nasledné bez problému zhojila pti konzervativnim léce-
ni (6).

Omezend spoluprice u mentalné retardovaného
chlapce byla divodem pocate¢niho konzervativniho
postupu, béhem néhoz doslo k progresi deformity bez
rozvoje subjektivnich obtiZi ¢i funkéniho deficitu. Pro
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nepiiznivy kosmeticky defekt neakceptovatelny rodici
a blizkym okolim chlapce byla indikovana resekce vro-

v

zeného pakloubu kli¢ni kosti s dlahovou osteosyntézou
a autologni spongioplastikou ve véku pozdé€jSim, nez je
obvykle doporucovéano. Dostatecna skeletdlni zralost
a velikost obou fragment umoznily provedeni stabilni
dlahové osteosyntézy s pouzitim modelované rekon-
struk¢ni dlahy bez rizika insuficience osteosyntézy ¢i

v .

fraktury kli¢ni kosti v obdobi po vyjmuti osteosyntetic-
kého materialu.
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