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STRESZCZENIE
Dys pla zja me ta tro picz na jest rzad ką dys pla zją szkie le to wą uwa run ko wa ną mu ta cją ge nu VDR L4. Cha rak -

te ry stycz ne zmia ny obej mu ją skró ce nie trzo nów ko ści dłu gich z po sze rze niem ich na sad, opóź nie nie kost nie -

nia ko ści bio dro wej oraz spłasz cze nie trzo nów krę gów (pla ty spon dy lia). Istot nym pro ble mem jest po stę pu ją ca

ki fo sko lio za, któ ra zna czą co ogra ni cza roz wój ru cho wy pa cjen ta. W scho rze niu tym do cho dzi ta kże do uci sku

na rdzeń krę go wy na po zio mie krę go słu pa szyj ne go, co do dat ko wo po wo du je re gres osią gnięć mo to rycz nych

dziec ka. W pra cy przed sta wio no opis 4-let nie go chłop ca z dys pla zją me ta tro picz ną le czo ne go za po mo cą gor -

se tu or to pe dycz ne go oraz pod da ne go za bie go wi od bar cze nia rdze nia krę go we go na po zio mie C1 -2. W spo sób

szcze gól ny zwró co no uwa gę na spo sób pro wa dze nia fi zjo te ra pii, któ ra po zwo li ła na przy wró ce nie mo to ry ki

w stop niu umo żli wia ją cym co dzien ne funk cjo no wa nie. 

Słowa kluczowe: dysplazja metatropiczna, kifoskolioza, zwężenie kanału kręgowego, fizjoterapia

SUMMARY
Metatropic dysplasia is a rare skeletal dysplasia caused by a mutation in the VDRL4 gene. Characteristic

abnormalities include tubular bones with short diaphyses and wide metaphyses, delayed ossification of the

ischio/pubic bone, and platyspondyly. The main problem is progressive kyphoscoliosis, which significantly

limits the patient’s motor development. Another complication is compression of the cervical spinal cord, which

reverses any improvements in the child’s motor performance. The paper presents a description of a 4-year-old

boy with metatropic dysplasia treated by orthopaedic bracing and spinal cord decompression surgery at the C1-

2 level. Particular attention is paid to physiotherapy, which allowed restoration of motor functions to match the

needs of daily activity.
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WSTĘP
Dys pla zja me ta tro picz na (MD) to rzad ka jed nost -

ka cho ro bo wa (do tych czas zdia gno zo wa no oko -

ło 100 przy pad ków na świe cie) kla sy fi ko wa na ja ko

je den z ty pów dys pla zji szkie le to wych okre śla nych

wspól nie mia nem SMDs (spon dy lo me ta phy se al dys -

pla sias) [1]. MD sta no wi 5% wszyst kich przy pad -

ków dys pla zji szkie le to wych (wg Ske le tal Dys pla sia

Re gi stry (USA), wy stę po wa nie jest naj czę ściej spo -

ra dycz ne (dwa opi sa ne przy pad ki trans mi sji wer ty -

kal nej), czę ściej do ty ka płeć mę ską (59%) [1-3].

Wszy scy cho rzy z SMD cha rak te ry zu ją się ni skim

wzro stem, cha rak te ry stycz ny mi zmia na mi pa to lo gicz -

ny mi w krę go słu pie i w na sa dach ko ści dłu gich [2].

Roz ró żnia nia po szcze gól nych ty pów SMDs do ko nu -

je się na pod sta wie cię żko ści prze bie gu kli nicz ne go

scho rze nia oraz zró żni co wa nia zmian wi docz nych

w ob ra zie RTG [3].

Pa cjent z MD po raz pierw szy zo stał opi sa ny przez

Kauf man na w 1893 r., a MD zo sta ła wy od ręb nio -

na ja ko od dziel na jed nost ka cho ro bo wa w ro ku 1966

przez Ma ro treux [1,4]. Na zwa po cho dzi od grec kie -

go me ta tro pos – co ozna cza zmie nia ją ce się wzor ce.

W uży ciu funk cjo nu je ta kże pol ska na zwa „dys pla -

zja/kar ło wa tość zmien na” [5,6]. Ge ne tycz nie mo żna

roz po znać czte ry ty py MD: typ I – po stać au to so mal -

ną re ce syw ną, le tal ną, typ II au to so mal ną re ce syw ną

nie le tal ną, typ III au to so mal ną do mi nu ją cą wy stę pu -

ją cą wy łącz nie ja ko po stać nie le tal na o ty po wych ce -

chach i naj lżej szym prze bie gu kli nicz nym i typ IV

ła god ny o nie pew nej for mie dzie dzi cze nia [7,8]. Nie -

któ rzy ba da cze su ge ru ją jed nak, że sta ty stycz nie, MD

jest za wsze au to so mal na do mi nu ją ca jed nak fe no ty -

po wo wy ka zu je zmien ną eks pre sję lub też po wo dem

bra ku ma ni fe sta cji we wcze śniej szych po ko le niach

jest mo za icyzm ger mi nal ny [1]. 

Mo le ku lar na przy czy na scho rze nia wciąż jest

nie zna na, a ba da nia nad etio lo gią są utrud nio ne ze

wzglę du na bar dzo rzad kie wy stę po wa nie cho ro by

[7]. Część ba dań wska zu je, że cho ro bę mo że po wo -

do wać mu ta cja zmia ny sen su w ge nie TRPV4 (Tran -

sient Re cep tor Po ten tial Va nil lo id) od po wie dzial nym

za bu do wę ka na łów wap nio wych w bło nie ko mór ko -

wej. Zmia ny w za kre sie TRPV4 są ta kże ob ser wo -

wa ne w au to so mal nej do mi nu ją cej bra chy ol mii oraz

w SMD Ko zlow skie go (SMDK), stąd też jed nost ki te

ce chu ją się po dob nym fe no ty pem [9]. 

Ce chy po zwa la ją ce stwier dzić MD w ob ra zie

RTG (wg Bec ka 1983) to: krót kie trzo ny i sze ro kie

„grzy bo wa te” na sa dy ko ści dłu gich – da ją ce wspól -

nie ob raz ko ści -han tli szcze gól nie do brze wi docz ny

w za kre sie ko ści udo wej, opóź nie nie kost nie nia ko -

ści kul szo wej/ko ści ło no wej, ki fo sko lio za z bar dzo

BACKGROUND
Metatropic dysplasia (MD) is a rare disorder (appro -

ximately 100 cases have been reported worldwide to

date) classified a type of skeletal dysplasias collect -

ively referred to as SMDs (spondylometaphy seal dys -

plasias) (1). MD accounts for 5% of all cases of ske -

letal dysplasias (US Skeletal Dysplasia Re gistry data).

Most cases are sporadic, with two des crib ed cases of

vertical transmissions, and most pa tients have been

male (59%) [1-3]. All SMD pa tients demonstrate 

a short stature and characteristic lesions in the spinal

column and in long bone me taphyses [2]. Individual

SMD types are distinguished based on the severity of

clinical course and particular radiological findings [3].

The first male MD sufferer was described by

Kaufmann in 1893 and MD was distinguished as 

a distinct entity by Marotreux in 1966 [1,4]. Its name

is derived from the Greek term metatropos meaning

“changing patterns” [5,6]. Four genetic types of MD

are distinguished: a lethal autosomal recessive form

(type I), a nonlethal autosomal recessive form (type

II), an autosomal dominant form (type III) that is

never lethal and is associated with the typical features

and mildest clinical course, and type IV, a mild form of

uncertain inheritance [7,8]. Some researchers have sug -

gested, however, that, statistically, MD always occurs in

its autosomal dominant form but the phenotypes vary or

that the lack of its manifestations in earlier generations

is attributable to gonadal mosaicism [1]. 

The molecular basis of the disorder is still un -

known and etiological research is particularly diffi -

cult as MD is exceptionally rare [7]. A number of

studies indicate that the disorder may be caused by 

a missense mutation in the TRPV4 (Transient Recep -

tor Potential Vanilloid) gene, which is responsible for

the formation of calcium channels in cell membra -

nes. Changes within the TRPV4 are also observed in

an autosomal dominant form of brachyolmia and in

SMD, Kozlowski type, (SMDK), and these diseases

are characterized by similar phenotypes [9]. 

The radiological features of metatropic dysplasia

were described by Beck in 1983 as short diaphyses

and expanded “mushroomed” metaphyses leading to

a classical dumbbell appearance which is particularly

evident within the femoral bone, delayed ossification

of the ischio/pubic bone, and kyphoscoliosis with

severe platyspondyly (“wafer vertebral bodies”) [3].

Other relatively frequent radiological abnormalities

include irregularly contoured calcaneal bones, pre co -

cious ossification of the hyoid bone and calcifi cation

of the cricoid cartilage [10]. Radiological evidence can

be supported by histological investigations, revealing

structural abnormalities of chondrocytes [11].
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znacz nym spłasz cze niem krę gów tzw. „krę gi opłat -

ko wa te” [3]. Do dat ko wo, ja ko zmia ny sto sun ko wo

czę sto wy stę pu ją ce w RTG wy mie nia się nie re gu lar -

ną bu do wę ko ści pię to wej, przed wcze sne kost nie nie

ko ści gny ko wej i zwap nie nie chrząst ki pier ście nio -

wa tej [10]. Ba da nie RTG mo żna wspo móc ba da nia -

mi hi sto lo gicz ny mi, któ re wy ka zu ją zmia ny w bu do -

wie chon dro cy tów [11].

W okre sie pre na tal nym ba da niem USG mo żna

stwier dzić opóź nie nie wzro stu we wnątrz ma cicz ne go

(IUGR) oraz skró ce nie ko ści udo wej, jed nak czę sto

prze bieg cią ży jest pra wi dło wy i ba da nia pre na tal ne

nie po zwa la ją na wy kry cie nie pra wi dło wo ści [1,12].

W ba da niu przed mio to wym no wo rod ka mo żna

stwier dzić skró ce nie koń czyn i dłu gi, wą ski tu łów

z krót ki mi że bra mi (bra chy ol mia), wy dłu że nie ko ści

gu zicz nej (23%), cza sa mi ta kże ma kro ce fa lię i ogra -

ni cze nia w za kre sie ru cho mo ści sta wów ze wzglę du

na pa to lo gicz ną bu do wę po wierzch ni sta wo wych.

Twarz nie wy ka zu je wy raź nych cech dys mor fii –

wy so kie czo ło, kwa dra to wa żu chwa i spłasz czo na

na sa da no sa to ce chy fe no ty po we z re gu ły to wa rzy -

szą ce MD. W okre sie nie mow lę cym mo żna za ob ser -

wo wać gwał tow nie po stę pu ją cą ki fo sko lio zę mo gą cą

wy ma gać ko rek cji chi rur gicz nej, czę sto ki fo sko lio -

za jest obec na od chwi li uro dze nia, jed nak nie do ty -

czy to wszyst kich cho rych z SMD [1,7,13]. Hi po pla -

zja zę ba ob rot ni ka sto sun ko wo czę sta w MD (75%)

wraz z hi po pla zją lub opóź nio nym kost nie niem łu ku

przed nie go krę gu szczy to we go mo gą po wo do wać

pod wich nię cie sta wów szczy to wo -po ty licz nych i szczy -

to wo -ob rot ni ko wych [1]. Bar dzo rzad kim na stęp -

stwem pod wich nię cia jest ste no za ka na łu krę go we go

z uci skiem na od ci nek szyj ny rdze nia krę go we go

i wtór ny mi za bu rze nia mi neu ro lo gicz ny mi – obok

za bu rzeń krą że nio wo -od de cho wych w wy ni ku de -

for ma cji klat ki pier sio wej i za bu rzeń bu do wy gór -

nych dróg od de cho wych jest to naj po wa żniej sze po -

wi kła nie mo gą ce wy stę po wać w prze bie gu MD [13].

Pa to lo gicz na bu do wa klat ki pier sio wej i dróg od de -

cho wych: za bu rze nia bu do wy krta ni, la ryn go tra che -

oma la cja i tra che obron cho ma la cja spo ty ka ne w MD

pre dys po nu ją do częst szych oraz prze wle kłych scho -

rzeń ukła du od de cho we go, a u kil ku pro cent cho -

rych, u któ rych pro ble my te są na si lo ne mo gą być

przy czy ną śmier ci w okre sie nie mow lę cym [5]. W li -

te ra tu rze po ja wia ją się ta kże do nie sie nie o idio pa -

tycz nej neu ro sen so rycz nej utra cie słu chu u pa cjen -

tów z MD i nie do słu chu w za kre sie to nów wy so kich

[1,7,12]. 

Pa cjen ci z MD nie wy ka zu ją upo śle dze nia umy -

sło we go, na to miast ich roz wój mo to rycz ny jest znacz -

nie opóź nio ny w sto sun ku do nor my ze wzglę du na

ogra ni cze nia ru cho mo ści sta wów. Nie wie le jest do -

Prenatally, intrauterine growth retardation (IUGR)

or shortness of the femur can be determined sono -

graphically. However, the course of pregnancy is

often normal and prenatal examinations do not per -

mit to detect any abnormalities [1,12]. A physical

examination of an MD neonate will reveal shorte -

ning of limbs and a long thin trunk with short ribs

(brachyolmia), caudal appendage (23%), sometimes

also macrocephaly and limitations of joint mobility

secondary to structural pathology of articular sur -

faces. The face does not show any marked dysmor -

phic features: a prominent forehead, squared-off jaw

and flattened nasal bridge are among the phenotypic

characteristics that are commonly seen in MD. Ra -

pid ly progressive kyphoscoliosis that may require

surgical correction can be observed during infancy.

Kyphoscoliosis is often present at birth; however,

this is not the case with all SMD patients [1,7,13].

Odontoid hypoplasia, which is relatively frequent in

MD (75%), together with hypoplasia or delayed

ossification of the anterior portion of the atlantal

vertebral arch may cause subluxation of the atlanto-

occipital and atlanto-odontoid joints [1]. Spinal canal

stenosis with compression of the cervical spinal cord

and secondary neurological disorders constitutes a ve -

ry rare sequela of subluxation. It is the most se rious

complication that can occur in the course of MD,

apart from circulatory and respiratory conditions re -

sult ing from thoracic deformities and structural ab -

normalities of the upper airways [13]. Pathological

anatomy of the thorax and airways, including struc -

tural abnormalities of the larynx, laryngotracheoma -

lacia and tracheobronchomalacia, which may occur

in the course of MD, predispose patients to more

frequent and chronic respiratory diseases and, in a few

per cent of patients in whom these problems are more

severe, they may contribute to an early death during

infancy [5]. There are also reports of an idiopathic

neurosensory hearing loss and high frequency hypo -

acusia in MD patients [1,7,12]. 

MD patients show no evidence of mental impair -

ment but their motor development is significantly

delayed relative to the norm owing to the limitations

of joint mobility. There are few reports following up

adult patients. Maroteaux, Beck and Kozlowski have

stated that the final adult heights of men with MD

ranges from 110 cm to 120 cm, Kannu gave a range

between 107 and 135 cm, and Geneviève noted 

a height of 145.5 cm in a 30-year-old male patient

with MD but he also pointed out that it might have

been related to proper management of kyphosco -

liosis and the use of orthopaedic bracing limiting the

progression of deformities [2-4,7,12]. Patients with

mild forms of MD survive into adulthood. There are
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nie sień na te mat ob ser wa cji do ro słych pa cjen tów.

Ma ro te aux, Beck i Ko zlow ski po da ją, że osta tecz ny

wzrost mę żczyzn do tknię tych MD mie ści się w prze -

dzia le 110-120 cm, Kan nu okre śla tę war tość na po -

zio mie 107-135 cm, na to miast Ge ne viève opi su je

wzrost 145,5 cm u 30 let nie go mę żczy zny z MD wska -

zu jąc, że uzy ska na war tość mo że mieć zwią zek z od -

po wied nim pro wa dze niem ki fo sko lio zy i sto so wa niem

gor se tu or to pe dycz ne go za po bie ga ją ce go de for ma -

cjom [2-4,7,12]. Cho rzy z ła god ny mi po sta cia mi MD

do ży wa ją do ro sło ści. Ist nie ją też po je dyn cze do nie -

sie nia o dłu ższych niż 70-let nie prze ży ciach pa cjen -

tów z MD [7].

OPIS PRZY PAD KU
I. S. 4-let ni chło piec uro dzo ny w 38 ty go dniu cią -

ży roz wią za nej przez cię cie ce sar skie ze wzglę du na

uło że nie po ślad ko we pło du (C2P2). Cią ża prze bie -

ga ła bez po wi kłań – 30-let nia mat ka przez ca ły okres

cią ży nie cho ro wa ła, by ła pod sta łą opie ką gi ne ko lo -

ga. Je dy nym od chy le niem od nor my, ja kie za ob ser -

wo wa no w okre sie pre na tal nym by ło skró ce nie obu

ko ści udo wych o 2 mm za ob ser wo wa ne w ba da niu

USG w 8 mie sią cu cią ży. U 30-let nie go oj ca rok przed

na ro dzi na mi chłop ca zdia gno zo wa no nad ci śnie nie

tęt ni cze sa mo ist ne. Pa ra po sia da ła 12-let nie go zdro -

we go sy na.

No wo ro dek uro dził się w sta nie ogól nym do brym

(Ap gar 8/9/10/10 punk tów w 1/3/5/10 mi nu cie). Ma -

sa i wiel kość dziec ka mie ści ła się w gra ni cach nor my

(ob wód gło wy 34 cm, ob wód klat ki pier sio wej 32

cm); chło piec wa żył 3750 g przy dłu go ści cia ła 58

cm. Ba da nie przed mio to we prze pro wa dzo ne w 1-do -

bie ży cia wy ka za ło dłu gi, wą ski tu łów (32 cm ob wo -

du klat ki pier sio wej), po sze rzo ne ob ry sy sta wów ko -

la no wych i łok cio wych, zmniej sze nie ru cho mo ści

w obu sta wach ko la no wych i łok cio wych o cha rak te -

rze opo ru twar de go – spo wo do wa ne go zmia na mi struk -

tu ral ny mi po wierzch ni sta wo wych oraz wy dłu że nie

ko ści gu zicz nej – z te go po wo du wy ko na no RTG tu -

ło wia i koń czyn, któ re wy ka za ło wy raź ną sko lio zę

w od cin ku pier sio wym i lę dźwio wym z to wa rzy szą -

cym spłasz cze niem krę gów (pla ty spon dy lią) ujaw -

nia ją cym się w za kre sie ca łe go krę go słu pa, skró ce nie

ko ści dłu gich z po sze rze niem na sad. Na tej pod sta -

wie wy su nię to po dej rze nie wro dzo nej wa dy kość ca,

po bra no krew w ce lu po sze rze nia dia gno sty ki o ba -

da nia ge ne tycz ne w kie run ku mu ta cji w ge nie FGFR3

(hy po chon dro pla zji lub achon dro pla zji) i w ge nie

COMP (pseu do achon dro pla zji). Oba te sty da ły wy -

nik ujem ny. Na od dzia le neo na to lo gicz nym wy ko na -

no ta kże ba da nie słu chu, któ re nie wy ka za ło nie pra -

wi dło wo ści. W pią tej do bie ży cia dziec ko zo sta ło

also isolated reports of survival of MD patients be -

yond 70 years [7].

CASE REPORT
Patient I.S., a 4-year-old boy, was delivered at 38

weeks by caesarean section due to a breech presen -

tation (C2P2). The pregnancy was uneventful. The

30-year-old mother was healthy throughout the pre -

gnancy and was under routine gynaecological care. 

A 2 mm shortening of both femora determined by

ultrasound at 8 months of gestation was the only

abnormality noted prenatally. A year before the boy’s

birth his 30-year-old father was diagnosed with

idiopathic hypertension. The couple had a 12-year-

old healthy son.

The vital signs at birth were normal (Apgar 8/9/

10/10 points in 1/3/5/10 minute). His body weight

and height were within the normal limits (head

circum ference of 34 cm, chest circumference of 32

cm) with a birth weight of 3750 g and body length at

birth of 58 cm. A physical examination performed on

the first day of life revealed a long thin trunk (chest

circumference 32 cm), enlarged outlines of the knee

and elbow joints, limited mobility of both knee and

elbow joints with evidence of gritty resistance se cond -

ary to structural changes of articular surfaces, and

coccygeal bone lengthening. These findings prompt -

ed a radiographic examination of the trunk and

extremities which showed marked scoliosis in the

thoracic and lumbar area with platyspondyly of the

entire vertebral column, and long bone shortening

with metaphyseal enlargement. These findings were

suggestive of a congenital skeletal defect. A blood

sample was obtained to conduct genetic testing for

mutations in the FGFR3 (hypochondroplasia or achon -

droplasia) and the COMP gene (pseudoachondro pla -

sia). Both tests were negative. A hearing acuity exami -

nation was also performed in the neonatal ward, but

it did not reveal any abnormalities. The child was

discharged five days after birth with instructions to

attend an orthopaedic clinic for regular follow-up.

Body asymmetry was noted in the second month of
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wy pi sa ne do do mu z za le ce niem sta łej opie ki po rad -

ni or to pe dycz nej. W dru gim mie sią cu ży cia za ob ser -

wo wa no asy me trię cia ła – chło piec ukła dał się je dy -

nie na le wej stro nie z gło wą zwró co ną w bok. Kon -

sul tu ją cy neu ro log stwier dził asy me trię na pię cia

w osi gło wa – tu łów oraz asy me trię kształ to wa nia funk -

cji pod po ro wych, szcze gól nie koń czy ny dol nej pra wej

z ubo ższą mo to ry ką spon ta nicz ną – wpro wa dzo no

wów czas ćwi cze nia me to dą Voj ty. By ła ona pro wa dzo -

na głów nie przez ro dzi ców w wa run kach do mo wych.

Ro dzi ce z nie uf no ścią pod cho dzi li do za le co nych ćwi -

czeń z oba wy przed od czu wa niem bó lu przez dziec ko

w związ ku z tym w 3 mie sią cu ży cia zmie nił me to dę re -

ha bi li ta cji z Voj ty na me to dę Bo ba thów. 

W wie ku 4 mie się cy w ba da niu or to pe dycz nym

stwier dzo no ogra ni czo ną ru cho mość w sta wie bio -

dro wym i ko la no wym pra wym. W to ku dal szej dia -

gno sty ki roz po zna no dys pla zję sta wu bio dro we go,

w związ ku z czym za le co no sto so wa nie po dusz ki

Frej ki, a na stęp nie szy nę Kosz li, te ra pii uło że nio wej

(le że nie na brzu chu) oraz ćwi czeń zwięk sza ją cych

za kres ru cho mo ści w sta wach. Kon tro la po mie sią cu

wy ka za ła po pra wę za kre su ru cho mo ści w obu sta -

wach, jed na kże w sta wie bio dro wym pra wym utrzy -

my wał się nie pra wi dło wy wzo rzec wy prost ny z ten -

den cją do przy wo dze nia koń czy ny. Kon ty nu owa no

te ra pię wg Bo ba thów. Ze wzglę du na po głę bia ją cą

się ki fo sko lio zę za mie nio no szy nę Kosz li na szy nę

Van Ro se na bez sze lek, uzy sku jąc znacz ną po pra wę

w za kre sie ogól nej po sta wy cia ła.

W wie ku 8 mie się cy usta lo no roz po zna nie dys -

pla zji me ta tro picz nej, co po prze dzo ne by ło licz ny mi

kon sul ta cja mi or to pe dycz ny mi i ge ne tycz ny mi w ośrod -

kach aka de mic kich na te re nie ca łej Pol ski, a ta kże szpi -

ta lu w Wil ming ton spe cja li zu ją cym się w pro wa dze -

niu dzie ci z ró żny mi ro dza ja mi kar ło wa to ści i dys -

pla zji kost nych. Wy klu czo no ta kże hor mo nal ne pod -

ło że ni sko ro sło ści uwa run ko wa ne nie do bo rem hor -

mo nu wzro stu. Roz wój umy sło wy dziec ka oce nia ny

z za sto so wa niem ska li roz wo jo wej De nver -test ca ły

czas prze bie gał pra wi dło wo. 

Rów no cze śnie de for ma cje kost ne i znie kształ ce -

nia po wierzch ni sta wo wych nie po zwa la ły na osią -

gnię cie ko lej nych ka mie ni mi lo wych mo to ry ki spon -

ta nicz nej; pra wi dło we go utrzy my wa nia po zy cji sie -

dzą cej i sa mo dziel ne go prze cho dze nia do sia du. Za -

kres ru chów w ob rę bie sta wów był na dal bar dzo ogra -

niczo ny: oba sta wy bio dro we wy ka zy wa ły ru cho mość

ok. 90° w za kre sie zgię cia przy cał ko wi tym bra ku ru -

cho mo ści w za kre sie ro ta cji we wnętrz nej i ogra ni -

czo nej ze wnętrz nej (5°). Po mi mo bra ku uzy ska nia

po zy cji wy prost nej chło piec pre zen to wał znacz ną

szpo ta wość ko lan i ki fo sko lio zę pod da ją cą się bier -

nej ko rek cji. W ba da niu neu ro lo gicz nym nie stwier -

life as the boy positioned himself only on the left side

of the body with his head turned to the side. A con -

sultant neurologist noted muscle tone asymmetry

within the head-trunk axis and asymmetrical deve -

lop ment of the support functions, particularly of the

right lower extremity together with reduced sponta -

neous motor activity, and physical therapy based on

the Vojta method was introduced. It was performed at

home, mainly by the parents. They were mistrustful

of the recommended exercises in fear of pain exper -

ienced by the child, and at the age of 3 months the

rehabilitation regimen was changed from Vojta to

Bobath physiotherapy.  

An orthopaedic examination at 4 months of life

found limited mobility of the right hip and right knee

joint. Further work-up revealed hip joint dysplasia

and instructions were given to use the Frejka pillow

splint and, later on, the Koszla abduction brace as

well as to commence postural therapy (lying in the

prone position) and exercises to improve joint mo -

bility. A follow-up examination after one month show -

ed an improvement in the mobility of both joints;

however, abnormal right hip extension with a ten den -

cy to adduct the limb was seen to persist. The Bobath

therapy was continued. Due to advancing kyphosco -

liosis, a Van Rosen splint without braces was applied

to replace the Koszla abduction brace, which resulted

in significant postural improvement.

At the age of 8 months, the patient was diagnosed

with metatropic dysplasia. The diagnosis was made

following a number of orthopaedic and genetic con -

sultations in medical university hospitals in Poland

and in the hospital in Wilmington which specialises

in the management of children with various types of

dwarfism and osseous dysplasia. A hormonal basis

for the short stature secondary to growth hormone

deficiency was also ruled out. The child’s mental

development assessed on the basis of the Denver-test

development scale was normal. 

At the same time, bone deformities and distortion

of articular surfaces did not permit achieving con -

secutive milestones of spontaneous motor activity,

i.e. maintaining a sitting position properly and sitting

up without assistance. Joint mobility was still very

limited. Both hip joints showed approximately 90°

flexion, with no internal rotation and limited (5°)

external rotation. Even though the boy did not achieve

an erect position, he presented with a marked genu

varum and kyphoscoliosis which was manageable

with passive correction. A neurological examination

revealed no evidence of muscular atrophy or muscle

tone abnormalities. Radiographs showed persistent

severe platyspondyly and kyphoscoliosis with cur -

vatures of 42° in the Th-L area and a 58° thoracic
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dzo no za ni ków mię śnio wych, ani nie pra wi dło wo ści

w za kre sie na pię cia mię śnio we go. W RTG utrzy my -

wa ła się wy raź na pla ty spo ny lia i ki fo sko lio za o ką -

tach skrzy wie nia 42° w od cin ku Th -L i 58 – stop nio -

wej ki fo zie pier sio wej. Za le co no no sze nie gor se tu

or to pe dycz ne go ty pu Wil ming ton Jac ket (WJ) w sys -

te mie 18/24h – dzia ła nie to mia ło na ce lu za po bie ga -

nie po głę bia niu się sko lio zy. RTG wy ka za ło ta kże

zmia ny o cha rak te rze hi po pla zji zę ba ob rot ni ka, jed -

nak w związ ku z bra kiem cech nie sta bil no ści sta wów

szczy to wo-po ty licz nych i szczy to wo-ob rot ni ko wych

od stą pio no od za bie gu chi rur gicz ne go, za le co no je -

dy nie dal szą ob ser wa cję i wy ko na nie MR w zgię ciu

i wy pro ście szyi po ko lej nych 6-mie sią cach. MR

mia ło ta kże po słu żyć oce nie stop nia zwę że nia ka na -

łu krę go we go, któ ry w tym mo men cie w wy pro ście

miał sze ro kość 8,6 mm. Do dat ko wo, co pół ro ku za -

pla no wa no wy ko ny wa nie kon tro l nych zdjęć RTG

koń czyn gór nych i dol nych, zdjęć ce lo wa nych krę -

go słu pa szyj ne go i ca łe go krę go słu pa w pro jek cjach

AP i L wraz z ob ser wa cją war to ści ką to wych pa to lo -

gicz nych krzy wizn krę go słu pa. 

W 13 mie sią cu ży cia pa cjent mie rzył 76 cm (25

ct) i wa żył 9 kg (25 ct), cie miącz ko przed nie o wy -

mia rach 2 x 2 cm nie wy ka zy wa ło cech za ra sta nia,

chło piec wciąż nie sia dał sa mo dziel nie, jak rów nież

nie ob cią żał koń czyn w po zy cji za wie sze nia pa cho -

we go, nie chęt nie przyj mo wał po kar my sta łe, gdyż

ich zwięk szo na po daż na si la ła wy stę pu ją ce od okre -

su no wo rod ko we go za par cia. Stwier dzo no ob ni że nie

na pię cia mię śnio we go w ob rę bie koń czyn dol nych

z osła bie niem od ru chów ko la no wych. Pa to lo gicz ne

krzy wi zny krę go słu pa po głę bi ły się mi mo sto so wa -

nia gor se tu – kąt Cob ba wy no sił 53° dla pra wo stron -

nej sko lio zy mię dzy krę ga mi Th12 -L5, obec ne by ło

ta kże le wo stron ne skrzy wie nie w od cin ku pier sio -

wym o ką cie 24°. Od pięt na ste go mie sią ca ży cia IS

uży wał gor se tu WJ na czas sie dze nia i spa nia.

W osiem na stym mie sią cu ży cia IS wy ko na no kon -

tro l ne ba da nie MR, któ re ujaw ni ło dal sze zwę że nie

świa tła ka na łu krę go we go na po zio mie C1 -C2 do 4,3

mm bez cech nie sta bil no ści (Ryc. 1). Ze wzglę du

na zmia nę te go pa ra me tru o 4 mm w cią gu ostat nich

6 mie się cy i to wa rzy szą ce za bu rze nia neu ro lo gicz ne

zde cy do wa no o prze pro wa dze niu ope ra cji kra niek to -

mii tyl nej z la mi nek to mią szyj ną pod po ty licz ną, któ -

ra mia ła na ce lu od bar cze nie rdze nia, a na stęp nie wy -

ko na nie ze spo le nia po ty licz no -szczy to wo -ob rot ni -

ko we go dla usta bi li zo wa nia od cin ka C1 -C2. Za bieg

trwał 11 h i prze biegł bez po wi kłań. W miej sce wy -

cię tych łu ków krę go wych prze szcze pio na zo sta ła

tkan ka kost na z ta le rza bio dro we go (Ryc. 2). 5 dni po

ope ra cji I. S. zo stał wy pi sa ny z od dzia łu in ten syw nej

te ra pii do ośrod ka re ha bi li ta cyj ne go Ro nald McDo -

kyphosis. The use of the Wilmington Jacket (WJ)

ortho paedic bracing for 18 hours a day was recom -

mended in order to prevent further progression of

scoliosis. Radiological findings also included ano -

ma lies consistent with odontoid hypoplasia, but in

the absence of evidence of atlanto-occipital and atlan -

to-odontoid instability, surgery was not performed and

the only recommendation made was to continue

follow-up and perform a cervical MRI in full flexion

and full extension following another 6 months. The

MRI was also supposed to enable assessment of the

degree of spinal canal stenosis, with spinal canal width

in extension measuring 8.6 mm at that time. Follow-

up radiographs of the upper and lower limbs, AP and

lateral spot films of the cervical spine and the entire

vertebral column together with repeated measure -

ments of angles of pathological spinal curvatures

scheduled to take place every 6 months. 

In the 13th month of life the patient was 76 cm

(25th centile) tall and weighed 9 kg (25th centile), and

the anterior fontanel of 2x2 cm showed no evidence

of closing. The boy still did not sit on his own or put

a strain on his limbs on axillary suspension, he ate

solid foods only reluctantly as their increased supply

led to intensified constipation, which had troubled

him since infancy. Reduction of muscle tone in the

lower extremities together with decreased knee re -

flexes was noted. Despite the use of an orthopaedic

brace, pathological spinal curvatures progressed.

Cobb’s angle was 53° for the right-sided Th12-L5

scoliosis. There was also a 24° left-sided thoracic

curvature. The patient used the WJ orthopaedic brace

when sitting and sleeping from the age of 15 months

onwards. In the 18th month of life, a follow-up MR

examination revealed further progression of the

spinal canal stenosis at the level of C1-C2 to 4.3 mm

with no evidence of instability (Fig. 1). The 4 mm in -

terval change in this parameter within the last 

6 months and the concomitant neurological distur -

ban ces prompted a decision to perform a posterior

fossa craniectomy with posterior cervical laminec -

tomy in order to decompress the spinal cord and an

atlanto-axio-occipital fusion aimed at stabilizing the

portion of the spine at the C1-C2 level. The surgery

took 11 hours to complete and was successful. Bone

tissue from the iliac ala was grafted in place of the

resected vertebral arches (Fig. 2). Five days after the

surgery, the boy was discharged from the intensive

care unit to the Ronald McDonald Mouse rehabilita -

tion centre in the USA. A month after the operation

I.S. walked with a walker and wore a halo body vest

to stabilize the vertebral column until bone union

was formed in the operated portion of the spine at the

C1-C2 level. Thanks to intensive play-based physio -
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nald Mo use w USA. Mie siąc po ope ra cji I. S. po ru -

szał się przy po mo cy cho dzi ka, miał za ło żo ne ha lo

bo dy vest w ce lu sta bi li za cji krę go słu pa do cza su

wy two rze nia ze spo le nia kost ne go w ope ro wa nym od -

cin ku C1 -C2. Dzię ki in ten syw nej fi zjo te ra pii (ćwi cze -

nia ma nu al ne 5 ra zy w ty go dniu, czas trwa nia jed nej

se sji 1 h) w for mie za ba wo wej przy sto le re ha bi li ta cyj -

nym na stą pi ło zwięk sze nie si ły mię śnio wej w za kre sie

koń czyn gór nych i dol nych. W tym cza sie dłu gość cia -

ła wy no si ła 77 cm (< 3 ct), a ma sa 9,9 kg (< 3 ct).

3 mie sią ce po za bie gu le ka rze zde cy do wa li się

na usu nię cie usztyw nie nia ty pu ha lo vest i dal szą sta -

bi li za cję ope ro wa ne go od cin ka za po mo cą koł nie rza

Aspen. Opie ku ją cy się I. S. re ha bi li tan ci oce nia li stan

therapy (5 one-hour sessions of manual exercises 

a week) at the rehabilitation table, he improved his

muscle power in the upper and lower limbs. At that

time the boy was 77 cm tall (< 3rd centile) and weigh -

ed 9.9 kg (< 3rd centile).

Three months after the surgery doctors decided to

replace the halo vest with an Aspen collar for further

stabilization of the operated portion of the spine.

Attending physiotherapists assessed the boy’s ge -

neral condition to be good and noted a continuous

increase in his motor activity. The boy now walked

on his own with the use of a walker and performed

simple activities that did not put a strain on the spine.

Despite the stabilization of the cervical vertebrae,
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Ryc. 1. MR. Zwężenie kanału rdzenia kręgowego na poziomie C1-C2

Fig. 1. MRI. Stenosis of the spinal canal at the level of C1-C2

Ryc. 2. RTG na siedząco głowę w pozycji neutralnej. Stan 2 lata po zespoleniu potyliczno-szczytowo-obrotnikowym

Fig. 2. Sitting radiograph of the head in neutral position 2 years after atlanto-axio-occipital fusion
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dziec ka ja ko do bry i no to wa li cią gły wzrost je go ak -

tyw no ści. I. S. sa mo dziel nie po ru szał się w cho dzi -

ku, wy ko ny wał pro ste, nie ob cią ża ją ce krę go słu pa

czyn no ści. Mi mo usta bi li zo wa nia krę gów szyj nych

de for ma cje w po zo sta łych od cin kach krę go słu pa wy -

ka zy wa ły pew ną dy na mi kę – ki fo za pier sio wa na ro -

sła w cią gu 9 mie się cy z 58° do 72°, na to miast sko -

lio za zmniej szy ła się z 36° do 30°. Pro wa dzo na re ha -

bi li ta cja mia ła na ce lu kształ to wa nie funk cji pod po -

ro wych w koń czy nach dol nych oraz ćwi cze nie re ak -

cji rów no wa żnych. Sto so wa no ta kże stret ching w ob -

rę bie mię śni sta wów bio dro wych dla zwięk sze nia za -

kre su ru cho mo ści.

Po po wro cie do Pol ski chło piec był ak tyw ny fi -

zycz nie, sa mo dziel nie wspi nał się po przed mio tach,

po ru szał się po do mu przy po mo cy cho dzi ka. Stan

ta ki trwał do mo men tu, gdy 5 mie się cy po ope ra cji

pa cjent upadł, co spo wo do wa ło zła ma nie ko ści udo -

wej pra wej o cha rak te rze od pry sku kost ne go le czo -

nej za cho waw czo łu ską gip so wą (pa cjent miał wów -

czas dwa la ta i czte ry mie sią ce). W na stęp stwie te go

zda rze nia do szło do re gre su na by tych umie jęt no ści;

chło piec po wró cił do po zy cji le żą cej i po ru sza nia się

czoł ga jąc, co mo gło być spo wo do wa ne oba wą przed ko-

lej nym upad kiem i zwią za nym z tym bó lem. Ak tyw -

ność mo to rycz na po le ga ła je dy nie na prze miesz cza -

niu się po do mu w za opa trze niu or to pe dycz nym (ga -

it tra iner wal ker) przy cał ko wi tym od cią że niu pra wej

no gi i od py cha niu tyl ko no gą le wą z pra wą swo bod -

nie zwi sa ją cą. 6 mie się cy po ura zie chło piec roz po -

czął re ha bi li ta cję w Ośrod ku Re ha bi li ta cji Dzien nej

(ORD) Wo je wódz kie go Szpi ta la Spe cja li stycz ne go

im. J. Grom kow skie go we Wro cła wiu. W ba da niu

wstęp nym stwier dzo no chód uty ka ją cy asy me trycz ny

z ase ku ra cją czyn ną, nie wy dol ny na dy stan sie 5 me -

trów, brak umie jęt no ści zmia ny po zy cji cia ła z ni -

skich do wy so kich oraz po ko ny wa nia trud no ści na

nie rów nym te re nie (chód po scho dach), szpo ta wość

sta wów ko la no wych bar dziej na si lo ną po stro nie le -

wej oraz wy raź nie krót sze koń czy ny w sto sun ku do

tu ło wia. Za kres zgię cia w sta wie bio dro wym pra -

wym wy no sił 40-140°. Ba da nia ra dio lo gicz ne wy ka -

zy wa ły sko lio zę pier sio wo -lę dźwio wą pra wo stron ną

(49°), ki fo zę (76°) (Ryc. 3 i 4), sta bil ny krę go słup

szyj ny, szpo ta wość ko lan i ce chy ob ni żo nej mi ne ra -

li za cji ukła du kost ne go (Ryc. 5). Pod ję to fi zjo te ra pię

obej mu ją cą za bie gi fi zy kal ne z za kre su świa tło lecz -

nic twa: świa tła spo la ry zo wa ne go, na zmia nę z krio -

te ra pią w sys te mie dwu tlen ku wę gla w ce lu przy go -

to wa nia pa cjen ta do za bie gów z za kre su te ra pii ma -

nu al nej, tj. mo bi li za cji trak cyj nej sta wu bio dro we go

wzdłuż szyj ki ko ści udo wej, tech nik tka nek mięk -

kich (stret ching, ma saż funk cyj ny mię śni przy kur -

czo nych, ćwi cze nia kształ tu ją ce funk cje pod po ro we

deformities in the remaining portions of the spinal

column showed some changes. The thoracic kyph -

osis increased from 58° to 72° over 9 months, whe -

reas the scoliosis diminished from 36° to 30°. Re ha -

bilitation was aimed at developing the support func -

tions of the lower extremities and improving balance

reflexes. Stretching of hip joint muscles was also in -

troduced to increase the range of motion.

After his return to Poland, the boy was physically

active, climbing objects unassisted and walking around

the house using a walker. This lasted until 5 months

after the operation, when the patient fell and fractur -

ed the right femoral bone (chip fracture). The frac -

ture was treated non-invasively with a plaster splint

(the patient was 2 years and 4 months old at that

time). This event led to regression of previously

acquired skills, with reversal to a recumbent position

and crawling, possibly caused by a fear of experien -

cing another fall and the related pain. Motor activity

was limited to getting around the house with an

ortho  paedic aid (gait trainer walker), putting ab solu -

tely no strain on the right limb and pushing off only

with the left one, while the right one was hanging

freely. Six months after sustaining the injury, the boy

began physiotherapy in the Day-Care Rehabilitation

Centre of the J. Gromkowski Regional Specialised

Hospital in Wroclaw. A baseline examination reveal -

ed an asymmetric limping gait with active assistance,

which was inefficient at a 5-metre distance, inability

to change body positions from low to erect ones and

to negotiate obstacles on uneven ground (climbing

stairs), genu varum more marked on the left side and

considerably shorter extremities relative to the trunk.

The flexion range in the right hip joint was 40°-140°.

Radiological findings showed a right thoracolumbar

scoliosis (49°), kyphosis (76°) (Fig. 3 and 4), stable

cervical spine, genu varum and evidence of impaired

bone mineralisation (Fig. 5). The patient began phy -

si otherapy including polarised light therapy admini -

stered alternately with carbon dioxide cryotherapy in

order to prepare him for manual therapy, i.e. traction

mobilisation of the hip joint along the femoral neck,

soft tissue techniques (stretching, functional massage

of hypertonic muscles, exercises to develop support

functions of the lower extremities, and tensing the

head-trunk axis, balance reflexes according to the

Bobath concept, gait reeducation and changing body

positions from low to erect ones). Breathing and

general fitness exercises were also recommended.

During therapy the patient wore an orthopaedic brace

for 22-23 hours a day, removed only for physiothe -

rapy and toileting arrangements. Physiotherapy se -

ssions took place 3 times a week and lasted about 60

minutes. The sessions were prolonged as the child’s
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koń czyn dol nych oraz na pię cie w osi gło wa -tu łów,

re ak cje rów no wa żne wg Bo bath, re edu ka cję cho du

oraz zmia ny po zy cji z ni skich do wy so kich). Za le co -

no ta kże ćwi cze nia od de cho we i ogól no uspraw nia ją -

ce. W trak cie te ra pii pa cjent był gor se to wa ny w sys -

te mie 22-23/24h z prze rwa mi na za bie gi fi zjo te ra -

peu tycz ne i czyn no ści hi gie nicz ne. Za bie gi od by wa -

ły się 3 ra zy w ty go dniu po ok. 60 min., a w mia rę

po pra wy wy dol no ści dziec ka czas ten był wy dłu ża -

ny. W wie ku 3 lat (po pół rocz nej fi zjo te ra pii w ORD)

stwier dzo no znacz ną po pra wę wy dol no ści cho du –

chód w peł ni sa mo dziel ny po rów nym pod ło żu z mniej -

szą asy me trią faz cho du. Za kres zgię cia w sta wie

bio dro wym pra wym wy no sił S: 0°-15°-140°. Du żą

overall physical capacity improved. At the age of 

3 years (after 6 months of physiotherapy in the Day-

Care Rehabilitation Centre) a significant improve -

ment in walking performance was noted as the pa -

tient was now able to walk unassisted on even ground

with reduced asymmetry of gait phases. Flexion ran -

ge in the right hip joint was now S:0°-15°-140°. The

child’s fear of experiencing another fall and his re -

luctance to change body positions from low to erect

ones or attempt to walk unassisted posed a great pro -

blem during physiotherapy. Accordingly, the physio -

the rapists introduced obstacle-course exercises with

everyday articles acting as obstacles with the aim of

improving the patient’s general physical perfor man -
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Ryc. 3 i 4. Zdjęcia kręgosłupa AP i boczne na siedząco Ryc. 4 Skolioza 49°, Ryc. 5 kifoza Th-L 76°, spłaszczenia kręgów

Fig. 3 and 4. AP and lateral sitting radiographs of spinal column Fig 4 Scoliosis of 49°, Fig 5 Th-L kyphosis of 76°, platyspondyly

Ryc. 5. RTG kończyn dolnych ze skróceniem i pogrubieniem kości długich. Bulwiaste rozszerzenie nasad. Szpotawość kolan

Fig. 5. Radiograph of lower limbs with shortening and thickening of long bones with bulbous ends. Genu varum
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trud no ścią w to ku fi zjo te ra pii by ła oba wa dziec ka

przed ko lej nym upad kiem i nie chęć do zmia ny po zy -

cji z ni skich do wy so kich oraz po dej mo wa nia prób

sa mo dziel ne go cho du, co skło ni ło fi zjo te ra peu tów do

włą cze nia ćwi czeń pod po sta cią to rów prze szkód

wpły wa ją cych na ogól ną spraw ność i wy dol ność or -

ga ni zmu. Ja ko prze szko dy wy ko rzy sta no przed mio ty

użyt ku dnia co dzien ne go. Ryc. 6 i 7 przed sta wia ją pa -

cjen ta pod czas fi zjo te ra pii i po ru sza nia się po scho dach.

Dłu go trwa łe gor se to wa nie spo wo do wa ło wy łą -

cze nie funk cji mię śni grzbie tu i brzu cha do pro wa -

dza jąc do ich hi po tro fii oraz unie mo żli wi ło kształ to -

wa nie pra wi dło wych wzor ców ru cho wych, tj. za rów -

no ob ro tu przez mied ni cę, jak i prze cho dze nia do sia -

ce and capacity. Figs 6 and 7 show the patient during

physiotherapy and while walking down stairs.

Prolonged bracing led to the dorsal and abdo -

minal muscles “switching off” with resultant hypo -

tro phy and prevented the formation of proper motor

patterns, i.e. both pelvic rotation and the pattern of

changing the body position to sitting through a la -

teral sitting position. An additional factor disturbing

the normal rotational pattern was a persistent flexion

contracture in the hip joint. The restoration of the

proper movement pattern and regaining dorsal and

abdominal muscle strength constituted a vital goal of

the physiotherapy, which enabled the patient to sit up

according to the normal pattern and, after three
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Ryc. 6. 4-letni chłopiec z MD podczas fizjoterapii

Fig. 6. 4-year old boy with MD during a physiotherapy session

Ryc. 7. 4-letni chłopiec z MD podczas fizjoterapii

Fig. 7. 4-year old boy with MD during a physiotherapy session
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du w ste reo ty pie przez siad bocz ny, do dat ko wym

czyn ni kiem za bu rza ją cym pra wi dło wy wzo rzec ob -

ro tu był utrzy mu ją cy się przy kurcz zgię cio wy w sta -

wie bio dro wym. Od two rze nie pra wi dło we go wzor ca

ru cho we go z jed no cze snym przy wró ce niem si ły

mię śnio wej mię śni grzbie tu i brzu cha by ło istot nym

ce lem pro wa dzo ne go po stę po wa nia fi zjo te ra peu -

tycz ne go, któ re umo żli wi ło osią ga nie sia du w pra wi -

dło wym wzor cu i po trzech mie sią cach uzy ska nie

po zy cji dwu no żnej przez czwo ra ko wa nie pio no we.

Nie pra wi dło wa bu do wa klat ki pier sio wej wpły nę ła

na zmia nę to ru wen ty la cji z prze po no we go na pier -

sio wy. Stop nio we wzmac nia nie mię śni osi gło wa -tu -

łów oraz ćwi cze nia od de cho we to rem prze po no wym

przy czy ni ły się do pra wi dło we go to ru wen ty la cji.

Mi mo ogra ni czeń ana to micz nych i znie kształ ceń,

któ re unie mo żli wia ły wy ko ny wa nie czyn no ści dnia

co dzien ne go w pra wi dło wym sche ma cie ru cho wym

chło piec był w sta nie wy ko ny wać za bie gi hi gie nicz -

ne wła snej oso by, jeść i cho dzić po scho dach w po -

zy cji czwo ra czej. Szcze gól ny pro blem sta no wi ło opa -

no wanie umie jęt no ści sa mo dziel ne go ubie ra nia się.

Znacz nym osią gnię ciem by ła umie jęt ność za kła da -

nia skar pe tek, któ ra jest trud na dla pa cjen ta z MD ze

wzglę du na wy stę pu ją ce przy znacz nej ki fo sko lio zie

ogra ni cze nia zgię cia tu ło wia w płasz czyź nie strzał -

ko wej. W chwi li obec nej nie mo żli wa do opa no wa nia

wy da je się czyn ność za kła da nia spode nek, a szcze -

gól nie etap wcią ga nia ich na po ślad ki ze wzglę du

na ana to micz nie uwa run ko wa ną nie mo żność wy ko -

na nia peł ne go wy pro stu w sta wie łok cio wym z to wa -

rzy szą cym przo do po chy le niem tu ło wia na tle ki fo -

sko lio zy i do dat ko wym ob ni że niem si ły mię śnio wej

w za kre sie dło ni. Praw do po dob nie roz wią za niem

oka żą się tu prze rób ki kra wiec kie po le ga ją ce na do -

szy ciu spe cjal nych pa sków w gar de ro bie uła twia ją cych

pod cią gnię cie spodni. Ak tu al nie czę sto tli wość ćwi czeń

jest ogra ni czo na do ok. 1 x w ty go dniu – są to głów nie

spo tka nia o cha rak te rze in struk ta żo wym i ćwi cze nia

ogól no ro zwo jo we wpły wa ją ce na wy dol ność.

Na szcze gól ną uwa gę za słu gu je fakt znacz nej re -

duk cji cza su gor se to wa nia, któ re sto so wa ne jest

obec nie na czas prze by wa nia dziec ka przed szko lu, tj.

oko ło 5-8/24h, pod czas gdy wg pier wot nych za le ceń

spe cja li stów ame ry kań skich by ło to 22-23/24h. Od

pół ro ku krę go słup nie wy ka zu je pro gre sji zmian,

któ re utrzy mu ją się na sta łym po zio mie, w związ ku

z czym naj praw do po dob niej w naj bli ższym cza sie

nie bę dzie ko niecz ne prze pro wa dze nie za bie gu ope -

ra cyj ne go ko rek cji krzy wizn krę go słu pa. 

Dla suk ce su te ra peu tycz ne go nie zwy kle wa żna

by ła ta kże pra ca w śro do wi sku do mo wym dziec ka.

Ro dzi ce I. S. zo sta li prze szko le ni w za kre sie ćwi -

months, to acquire a standing position through ver -

tical crawling. An abnormal chest anatomy led to 

a chan ge in the ventilation pattern from diaphragma -

tic to thoracic. Gradual strengthening of muscles of

the head-trunk axis and breathing exercises in dia phra -

gmatic ventilation contributed to achieving a nor mal

ventilation pattern.

Despite the anatomical limitations and defor mi -

ties that prevented the patient from performing daily

activities with normal movement patterns, the boy

was able to perform toileting activities, eat and climb

stairs on all fours. Mastering the skill of getting dress -

ed unaided proved to be a particularly troublesome

issue. Learning to put socks on constituted a major

achievement as it is very difficult for MD patients to

perform this due to the limited trunk flexion in the

sagittal plane which is present in severe kyphosco -

liosis. At present, the skills of putting on trousers

seems to be impossible to master and pulling them up

the buttocks is particularly difficult because of an

anatomic inability to fully extend the elbow joint and

an concomitant trunk anteversion due to kyphosco -

liosis and an additional muscle strength reduction in

the palms. The issue is probably going to be solved

by making alterations to clothes consisting in sewing

on special strips in order to make it easier to pull

trousers up. Currently, physiotherapeutic exercises

are carried out about once a week. These sessions are

mainly instructional and also include general fitness

exercises to improve overall physical capacity.

It is worth emphasising that bracing time has been

significantly reduced. Now, the brace is worn only

when the child is in the kindergarten, i.e. for approxi -

ma tely 5-8 hours a day, while according to the initial

recommendations made by the American specialists,

it was supposed to be worn for 22-23 hours a day.

Spinal deformities show no evidence of progression

and have remained at a steady level for the last 6

months. Therefore, it is most probable that it will not

be necessary to perform any corrective surgery of

spinal curvatures in the nearest future. 

Working in the home has also been among the

key factors contributing to the positive outcome of

physiotherapy. The boy’s parents received appro -

priate instruction regarding the type of exercises they

can and should practice at home (various balance

exercises in the form of games). The boy learnt to

ride a four-wheel bike and started to attend activity

classes at a swimming pool on a regular basis. The

parents’ psychological attitude towards the chosen

treatment plan was crucially important. At first, the

parents were afraid to cause their child pain and thus

reluctant to perform tasks they were responsible for.
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czeń, ja kie mo gą i po win ni wy ko ny wać w do mu – by -

ły to for my ćwi czeń rów no wa żnych z ele men ta mi

za ba wy. Pa cjent I. S. opa no wał jaz dę na ro wer ku

czte ro ko ło wym i roz po czął re gu lar ne za ję cia na ba -

se nie. Du że zna cze nie mia ło psy chicz ne na sta wie nie

ro dzi ny do ob ra nej ście żki po stę po wa nia – po cząt ko -

wo ro dzi ce oba wia li się bó lu dziec ka i nie chęt nie

pod cho dzi li do po wie rza nych za dań, jed nak stop nio -

wo po ko ny wa li tę ba rie rę i wy ka zy wa li co raz więk -

szą ini cja ty wę w za kre sie fi zjo te ra pii. Sam chło piec

ta kże po cząt ko wo nie uf nie pod cho dził do fi zjo te ra -

peu tów, jed nak z cza sem stał się bar dziej otwar ty

na współ pra cę; sam za czął do strze gać efek ty pro wa -

dzo nych za jęć i spodo bał mu się ich przy stęp ny cha -

rak ter. Za ję cia w więk szo ści są pro wa dzo ne w for -

mie za ba wy – chło piec ma przy tym po czu cie współ -

uczest ni cze nia w przy go to wa niu sa li ćwi czeń (sam

mon tu je i roz kła da ele men ty to ru prze szkód, wy bie -

ra za baw ki do pod rzu ca nia lub prze kła da nia, ro bi

„ba ła gan” na sa li ćwi czeń, po czym sam go sprzą ta).

Ca ły czas w za się gu wzro ku znaj du je się ro dzic mo -

ty wu ją cy dziec ko do dal szej pra cy i jed no cze śnie za -

pew nia ją cy mu po czu cie bez pie czeń stwa. Nie bez

zna cze nia wy da je się fakt, że za ję cia z chłop cem są

pro wa dzo ne na zmia nę tyl ko przez dwój kę re ha bi li -

tan tów, co wpły wa na wzrost za ufa nia chłop ca

i sprzy ja wy two rze niu swe go ro dza ju wię zi z ćwi czą -

cym z nim spe cja li stą. I. S. opa no wał sa mo dziel ną

lo ko mo cję po rów nym i zmien nym pod ło żu, chód po

scho dach, spraw nie zmie nia po zy cje z ni skich do

wy so kich, stoi na jed nej no dze, pod ska ku je i wspi na

się na dra bin ki. 

W chwi li obec nej wy so kość chłop ca to 84 cm

– po ni żej 3 ct i ma sa cia ła 12 kg – 10 ct. 

PODSUMOWANIE
MD to rzad ka jed nost ka cho ro bo wa wy ma ga ją ca

spe cy ficz ne go i wie lo dy scy pli nar ne go po dej ścia tak

na eta pie dia gno sty ki jak i le cze nia. W przed sta wio -

nym przy pad ku czas do usta le nia osta tecz ne go roz -

po zna nia wy no sił 8 mie się cy, co mo gło wy ni kać

z bra ku wy so ce spe cja li stycz nych ośrod ków na te re -

nie Eu ro py. U pa cjen ta I. S. już na eta pie ba dań pre -

na tal nych mo żna by ło roz wa żać za bu rze nia roz wo ju

kość ca w związ ku ze stwier dzo nym ul tra so no gra -

ficz nie skró ce niem dłu go ści ko ści udo wej. Na dys -

pla zję szkie le to wą wska zy wa ły rów nież de for ma cje

stwier dzo ne bez po śred nio po uro dze niu, za rów no

w ba da niu fi zy kal nym, jak i ra dio gra mach. We dług

do stęp nej li te ra tu ry to wła śnie te zmia ny sta no wią na

dziś pod sta wę roz po zna nia MD. Ba da nie ge ne tycz ne

w chwi li obec nej sta no wią je dy nie uzu peł nie nie dia -

gno sty ki. Wcze śniej sze usta le nie roz po zna nia nie

However, they gradually overcame this initial re -

sistance and took on an increasingly more active role

in the physiotherapy. The boy himself was also in i -

tially mistrustful of the physiotherapists, but in time

he became more open to cooperation. He began to

see the positive effects of physiotherapeutic sessions

and grew to like their accessible form. The sessions

are mainly play-based and the boy also has a sense of

participation in preparing the exercise room (he

assem bles and dismantles elements of the obstacle

course, chooses toys to be tossed or put over, makes

a “mess” in the exercise room and then tidies it up).

A parent stays in the child’s view all the time and

motivates him to continue working while at the same

time providing him with a sense of security. Impor -

tantly, the physiotherapeutic sessions are conducted

alternately only by two physiotherapists, which in cre -

ases his trust towards them and fosters rapport between

the boy and the specialist who takes care of him. The

boy is able to walk on even and uneven ground

unassisted, climb stairs, efficiently change body po -

sitions from low to erect ones, stand on one leg, jump,

and climb wall bars. 

Currently, the boy is 84 cm tall (<3rd centile) and

weighs 12 kg (10th centile). 

SUMMARY
MD is a rare disorder requiring a special and mul -

ti disciplinary approach to both diagnosis and treat -

ment. In our patient, the time to make the final diag -

nosis was 8 months, which might be attributable to

the lack of highly specialised medical centres in Eu -

rope. Skeletal dysplasias might have been considered

as early as during prenatal examinations due to the

sonographic evidence of shortening of the femoral

bone. Deformities noted directly after birth both in

the physical examination and on radiograms were

also characteristic of skeletal dysplasia. According to

the available literature, it is exactly these abnorma -

lities that constitute the basis for making a diagnosis

of MD nowadays. At present, genetic testing plays

only a complementary role in diagnostic work-up.

An earlier diagnosis would not have changed the

natural history of the disease but it would have per -
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zmie ni ło by na tu ral nej hi sto rii cho ro by, ale po zwo li -

ło by wcze śniej wdro żyć opty mal ną stra te gię le cze nia

ob ja wo we go. Do dat ko wym pro ble mem jest brak

stan dar dów po stę po wa nia fi zjo te ra peu tycz ne go w tej

jed no st ce cho ro bo wej. Na pra wi dło wość prze bie gu

roz wo ju mo to rycz ne go w du żej mie rze wpły wa ją

zmia ny ana to micz ne w na rzą dzie ru chu po le ga ją ce

na nie pra wi dło wym ukształ to wa niu krę gów oraz nie -

pra wi dło wej mi ne ra li za cji ko ści zwią za nej z dys -

funk cją ka na łu jo no we go VDR L4 do pro wa dza ją -

cych w re zul ta cie do wtór nych zmian, ta kich jak ki -

fo sko lio za, ste no za ka na łu krę go we go z uci skiem na

rdzeń krę go wy oraz de for ma cje ko ści. Do dat ko wym

czyn ni kiem wpły wa ją cym na kształ to wa nie się nie -

pra wi dło wych wzor ców ru cho wych jest za sto so wa ne

le cze nie or to pe dycz ne po le ga ją ce na la mi nek to mii

w za kre sie krę go słu pa szyj ne go z ze spo le niem szczy -

towo -ob rot ni ko wo -po ty licz nym. Po stę po wa nie to jest

nie zbęd ne dla za po bie ga nia ob ja wom uci sku rdze nia

krę go we go, jed na kże zno si ono ru cho mość gór ne go

od cin ka krę go słu pa szyj ne go, wy mu sza jąc w tym kon -

kret nym przy pad ku re kli na cyj ne usta wie nie gło wy. 

Dłu go trwa łe gor se to wa nie w związ ku z pro gre -

syw ną ki fo sko lio zą ma na ce lu za po bie ga nie pro gre -

sji skrzy wie nia krę go słu pa, jed na kże w du żej mie rze

wpły wa na two rze nie nie pra wi dło wych wzor ców ru -

cho wych oraz za ni ków mię śnio wych. Al ter na ty wą

dla te go po stę po wa nia wy da je się być wcze śniej

wdro żo ne i kon se kwent nie pro wa dzo ne po stę po wa -

nie neu ro ki ne zjo lo gicz ne umo żli wia ją ce osią ga nie

po szcze gól nych ka mie ni mi lo wych mo to ry ki spon ta -

nicz nej przez blo ko wa nie wzor ców pa to lo gicz nych

i ukie run ko wa nie roz wo ju na pra wi dło wy prze bieg

zgod ny z on to ge ne zą. W opi sy wa nym przy pad ku dla

re ali za cji te go za ło że nia sto so wa no NDT Bo bath

uzu peł nio ne o te ra pię ma nu al ną i fi zy ko te ra pię, co

po zwo li ło na eli mi na cję wtór nych za bu rzeń czyn no -

ścio wych w za kre sie na rzą du ru chu.

Dys pla zja me ta tro picz na wy ma ga wcze sne go

i wie lo dy scy pli nar ne go po stę po wa nia dia gno stycz -

ne go i te ra peu tycz ne go. Stan dar do we le cze nie or to -

pe dycz ne ma na ce lu za po bie ga nie pro gre sji zmian

ana to micz nych, jed na kże mo że za bu rzać prze bieg

roz wo ju mo to rycz ne go dziec ka szcze gól nie w okre -

sie pierw sze go ro ku ży cia. Cen nym uzu peł nie niem

dla te go po stę po wa nia wy da je się być spe cja li stycz -

ne po stę po wa nie fi zjo te ra peu tycz ne.

mitted earlier implementation of optimal sympto ma -

tic treatment. The lack of physiotherapeutic manage -

ment standards in this particular disorder constitutes

an additional problem. Proper motor development is

significantly influenced by anatomical changes with -

in the motor organs, with irregularly shaped verte -

brae and abnormal bone mineralisation associated

with VDRL4 ion channel dysfunction, all of which

result in secondary complications such as kyphosco -

liosis, spinal canal stenosis with compression of the

cord, and bone deformities. The orthopaedic treat ment

applied including cervical laminectomy with atlanto-

axio-occipital fusion constitutes an additional factor

in fluencing the formation of abnormal move ment

patterns. While this course of treatment is nec essary in

order to prevent manifestations of spinal cord com pres -

s ion, it immobilizes the upper cervical spine and forces

head reclination in this particular patient. 

Prolonged bracing for progressive kyphoscoliosis

aims to prevent spinal curvature progression. How -

ever, it considerably contributes to the formation of

abnormal movement patterns and muscle atrophy.

Early and systematic neurokinesiology activities which

work to enable the achievement of particular mile -

stones of spontaneous motor activity through block -

ing pathological patterns and directing development

to an ontogenetically normal course seems to be 

a bet ter alternative. In order to achieve this goal, the

NDT/Bobath approach was applied together with

manual therapy and physiotherapy, which resulted in

the elimination of secondary functional disturbances

of the musculoskeletal system.

Metatropic dysplasia requires early initiation of 

a multidisciplinary diagnostic and therapeutic mana -

ge ment. Standard orthopaedic treatment is aimed at

preventing progression of anatomical anomalies but

may disturb the child’s motor development, par ti cularly

during the first year of life. Specialist phy siotherapy

seems to be a valuable adjunct to this treatment.
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