Ortopedia Traumatologia Rehabilitacja
© MEDSPORTPRESS, 2012; 3(6); Vol. 14, 289-302

STUDIUM PRZYPADKU / CASE STUDY DOI: 10.5604/15093492.1002258

Dysplazja metatropiczna u 4-letniego chlopca
— trudnosci leczenia ortopedycznego i fizjoterapii.
Studium przypadku

Metatropic Dysplasia in Four-year-old Boy
— Physiotherapy and Orthopaedic Care Problems.
Case Study

Jacek Kleszczynski'®*”®, Michal Bloch*®*", Katarzyna Hofbauer*®,
Piotr Dominiak'®"

! Zaktad Fizjoterapii w Pediatrii i Neurologii Katedry Fizjoterapii w Dysfunkcjach Narzadu Ruchu AWF, Wroctaw
? Studenckie Koto Naukowe przy III Klinice Pediatrii, Immunologii i Reumatologii Wieku Rozwojowego AM, Wroctaw
* Osrodek Rehabilitacji Dziennej Wojewodzkiego Szpitala Specjalistycznego im. J. Gromkowskiego, Wroctaw
' Division of Physiotherapy in Paediatrics and Neurology, Department of Physiotherapy in Musculoskeletal Dysfunctions,
University of Physical Education, Wroclaw
? Student Research Group at the 3" Department of Paediatrics, Immunology and Rheumatology of Childhood and Adolescence,
Medical University, Wroclaw
* Day-Care Rehabilitation Centre, J. Gromkowski Regional Specialised Hospital, Wroclaw

STRESZCZENIE

Dysplazja metatropiczna jest rzadka dysplazjg szkieletowa uwarunkowang mutacjg genu VDRL4. Charak-
terystyczne zmiany obejmujg skrocenie trzondw kosci dhugich z poszerzeniem ich nasad, op6znienie kostnie-
nia kosci biodrowej oraz splaszczenie trzonéw kregdow (platyspondylia). Istotnym problemem jest postepujaca
kifoskolioza, ktéra znaczaco ogranicza rozwo6j ruchowy pacjenta. W schorzeniu tym dochodzi takze do ucisku
na rdzen kregowy na poziomie kregostupa szyjnego, co dodatkowo powoduje regres osiggnig¢ motorycznych
dziecka. W pracy przedstawiono opis 4-letniego chlopca z dysplazja metatropiczng leczonego za pomoca gor-
setu ortopedycznego oraz poddanego zabiegowi odbarczenia rdzenia kregowego na poziomie C1-2. W sposob
szczegdlny zwrocono uwage na sposob prowadzenia fizjoterapii, ktéra pozwolila na przywrocenie motoryki
w stopniu umozliwiajacym codzienne funkcjonowanie.

Stowa kluczowe: dysplazja metatropiczna, kifoskolioza, zwezenie kanatu kregowego, 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.

Key words: metatropic dysplasia, kyphoscoliosis, spinal canal stenosis, physiotherapy
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WSTEP

Dysplazja metatropiczna (MD) to rzadka jednost-
ka chorobowa (dotychczas zdiagnozowano oko-
to 100 przypadkéw na $wiecie) klasyfikowana jako
jeden z typow dysplazji szkieletowych okreslanych
wspolnie mianem SMDs (spondylometaphyseal dys-
plasias) [1]. MD stanowi 5% wszystkich przypad-
koéw dysplazji szkieletowych (wg Skeletal Dysplasia
Registry (USA), wystepowanie jest najczesciej spo-
radyczne (dwa opisane przypadki transmisji werty-
kalnej), czeg$ciej dotyka pte¢ meska (59%) [1-3].
Wszyscy chorzy z SMD charakteryzuja si¢ niskim
wzrostem, charakterystycznymi zmianami patologicz-
nymi w kregostupie i w nasadach kosci dhugich [2].
Rozrézniania poszczegdlnych typow SMDs dokonu-
je si¢ na podstawie cigzkosSci przebiegu klinicznego
schorzenia oraz zrdéznicowania zmian widocznych
w obrazie RTG [3].

Pacjent z MD po raz pierwszy zostal opisany przez
Kaufmanna w 1893 r., a MD zostata wyodrebnio-
na jako oddzielna jednostka chorobowa w roku 1966
przez Marotreux [1,4]. Nazwa pochodzi od greckie-
g0 metatropos — co 0znacza zmieniajace si¢ wzorce.
W uzyciu funkcjonuje takze polska nazwa ,,dyspla-
zja/karfowato$¢ zmienna” [5,6]. Genetycznie mozna
rozpoznaé cztery typy MD: typ I — posta¢ autosomal-
ng recesywna, letalna, typ Il autosomalng recesywna
nieletalna, typ III autosomalng dominujaca wystepu-
jaca wylacznie jako posta¢ nieletalna o typowych ce-
chach i najlzejszym przebiegu klinicznym i typ IV
fagodny o niepewnej formie dziedziczenia [7,8]. Nie-
ktorzy badacze sugerujg jednak, ze statystycznie, MD
jest zawsze autosomalna dominujgca jednak fenoty-
powo wykazuje zmienng ekspresje Iub tez powodem
braku manifestacji we wcze$niejszych pokoleniach
jest mozaicyzm germinalny [1].

Molekularna przyczyna schorzenia wcigz jest
nieznana, a badania nad etiologig sg utrudnione ze
wzgledu na bardzo rzadkie wystgpowanie choroby
[7]. Cze$¢ badan wskazuje, ze chorobe moze powo-
dowa¢ mutacja zmiany sensu w genie TRPV4 (Tran-
sient Receptor Potential Vanilloid) odpowiedzialnym
za budowe kanalow wapniowych w btonie komoérko-
wej. Zmiany w zakresie TRPV4 sg takze obserwo-
wane w autosomalnej dominujacej brachyolmii oraz
w SMD Kozlowskiego (SMDK), stad tez jednostki te
cechuja si¢ podobnym fenotypem [9].

Cechy pozwalajace stwierdzic MD w obrazie
RTG (wg Becka 1983) to: krotkie trzony i szerokie
»grzybowate” nasady kosci dlugich — dajace wspol-
nie obraz ko$ci-hantli szczeg6lnie dobrze widoczny
w zakresie kosci udowej, opdznienie kostnienia ko-
sci kulszowej/kosci tonowej, kifoskolioza z bardzo
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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 (spondylometaphyseal dys-
plasias) (1). MD accounts for 5% of all cases of ske-
letal dysplasias (US Skeletal Dysplasia Registry data).
Most cases are sporadic, with two described cases of
vertical transmissions, and most patients have been
male (59%) [1-3]. All SMD patients demonstrate
a short stature and characteristic lesions in the spinal
column and in long bone metaphyses [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 1), 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, preco-
cious ossification of the hyoid bone and calcification
of the cricoid cartilage [10]. Radiological evidence can
be supported by histological investigations, revealing
structural abnormalities of chondrocytes [11].
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znacznym splaszczeniem kregow tzw. ,.kregi optat-
kowate” [3]. Dodatkowo, jako zmiany stosunkowo
czesto wystepujace w RTG wymienia si¢ nieregular-
ng budowe kosci pictowej, przedwczesne kostnienie
kosci gnykowej 1 zwapnienie chrzastki pierScienio-
watej [10]. Badanie RTG mozna wspomoc badania-
mi histologicznymi, ktore wykazujg zmiany w budo-
wie chondrocytow [11].

W okresie prenatalnym badaniem USG mozna
stwierdzi¢ opdznienie wzrostu wewnatrzmacicznego
(IUGR) oraz skrocenie kosci udowej, jednak czesto
przebieg ciazy jest prawidlowy i badania prenatalne
nie pozwalajg na wykrycie nieprawidtowosci [1,12].
W badaniu przedmiotowym noworodka mozna
stwierdzi¢ skrocenie konczyn i dhugi, waski tutow
z krotkimi zebrami (brachyolmia), wydtuzenie ko$ci
guzicznej (23%), czasami takze makrocefali¢ i ogra-
niczenia w zakresie ruchomosci stawoéw ze wzgledu
na patologiczng budowe powierzchni stawowych.
Twarz nie wykazuje wyraznych cech dysmorfii —
wysokie czoto, kwadratowa zuchwa i sptaszczona
nasada nosa to cechy fenotypowe z reguly towarzy-
szace MD. W okresie niemowlecym mozna zaobser-
wowa¢ gwattownie postepujaca kifoskolioze mogaca
wymagaé korekcji chirurgicznej, czesto kifoskolio-
za jest obecna od chwili urodzenia, jednak nie doty-
czy to wszystkich chorych z SMD [1,7,13]. Hipopla-
zja zeba obrotnika stosunkowo czesta w MD (75%)
wraz z hipoplazjg lub op6znionym kostnieniem tuku
przedniego kregu szczytowego moga powodowac
podwichnigcie stawow szczytowo-potylicznych i szczy-
towo-obrotnikowych [1]. Bardzo rzadkim nastep-
stwem podwichnigcia jest stenoza kanatu krggowego
z uciskiem na odcinek szyjny rdzenia krggowego
1 wtornymi zaburzeniami neurologicznymi — obok
zaburzen krazeniowo-oddechowych w wyniku de-
formacji klatki piersiowej i zaburzen budowy gor-
nych drég oddechowych jest to najpowazniejsze po-
wiklanie mogace wystgpowaé w przebiegu MD [13].
Patologiczna budowa klatki piersiowej i drog odde-
chowych: zaburzenia budowy krtani, laryngotrache-
omalacja i tracheobronchomalacja spotykane w MD
predysponuja do czestszych oraz przewlektych scho-
rzen uktadu oddechowego, a u kilku procent cho-
rych, u ktorych problemy te sg nasilone mogg by¢
przyczyna $mierci w okresie niemowlgcym [5]. W li-
teraturze pojawiajg si¢ takze doniesienie o idiopa-
tycznej neurosensorycznej utracie stuchu u pacjen-
tow z MD 1 niedostuchu w zakresie tonow wysokich
[1,7,12].

Pacjenci z MD nie wykazujg uposledzenia umy-
stowego, natomiast ich rozw6j motoryczny jest znacz-
nie op6zniony w stosunku do normy ze wzgledu na
ograniczenia ruchomosci stawow. Niewiele 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-
pidly 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 serious
complication that can occur in the course of MD,
apart from circulatory and respiratory conditions re-
sulting 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 Geneviéve 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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niesien na temat obserwacji dorostych pacjentow.
Maroteaux, Beck i Kozlowski podaja, ze ostateczny
wzrost mezczyzn dotknigtych MD mieSci si¢ w prze-
dziale 110-120 cm, Kannu okresla t¢ warto$¢ na po-
ziomie 107-135 cm, natomiast Geneviéve opisuje
wzrost 145,5 cm u 30 letniego mezczyzny z MD wska-
Zujac, ze uzyskana warto$¢ moze mie¢ zwigzek z od-
powiednim prowadzeniem kifoskoliozy i stosowaniem
gorsetu ortopedycznego zapobiegajacego deforma-
cjom [2-4,7,12]. Chorzy z fagodnymi postaciami MD
dozywajg dorostosci. Istnieja tez pojedyncze donie-
sienia o dtuzszych niz 70-letnie przezyciach pacjen-
tow z MD [7].

OPIS PRZYPADKU

I. S. 4-letni chlopiec urodzony w 38 tygodniu cia-
zy rozwigzanej przez cigcie cesarskie ze wzgledu na
utozenie posladkowe ptodu (C2P2). Cigza przebie-
gata bez powiktan — 30-letnia matka przez caly okres
cigzy nie chorowala, byta pod statg opieka ginekolo-
ga. Jedynym odchyleniem od normy, jakie zaobser-
wowano w okresie prenatalnym byto skrocenie obu
kosci udowych o 2 mm zaobserwowane w badaniu
USG w 8 miesiacu cigzy. U 30-letniego ojca rok przed
narodzinami chtopca zdiagnozowano nadci$nienie
tetnicze samoistne. Para posiadata 12-letniego zdro-
wego syna.

Noworodek urodzit si¢ w stanie ogdlnym dobrym
(Apgar 8/9/10/10 punktow w 1/3/5/10 minucie). Ma-
sa 1 wielko$¢ dziecka miescita si¢ w granicach normy
(obwod glowy 34 cm, obwdd klatki piersiowej 32
cm); chlopiec wazyt 3750 g przy dlugosci ciata 58
cm. Badanie przedmiotowe przeprowadzone w 1-do-
bie zycia wykazato dtugi, waski tutow (32 cm obwo-
du klatki piersiowej), poszerzone obrysy stawow ko-
lanowych 1 tokciowych, zmniejszenie ruchomosci
w obu stawach kolanowych i fokciowych o charakte-
rze oporu twardego — spowodowanego zmianami struk-
turalnymi powierzchni stawowych oraz wydtuzenie
kos$ci guzicznej — z tego powodu wykonano RTG tu-
towia i konczyn, ktore wykazato wyrazng skolioze
w odcinku piersiowym i lgdzwiowym z towarzyszg-
cym splaszczeniem kregdéw (platyspondylia) ujaw-
niajgcym si¢ w zakresie calego kregostupa, skrocenie
kosci dhugich z poszerzeniem nasad. Na tej podsta-
wie wysuni¢to podejrzenie wrodzonej wady ko$éca,
pobrano krew w celu poszerzenia diagnostyki o ba-
dania genetyczne w kierunku mutacji w genie FGFR3
(hypochondroplazji lub achondroplazji) i w genie
COMP (pseudoachondroplazji). Oba testy daty wy-
nik ujemny. Na oddziale neonatologicznym wykona-
no takze badanie stuchu, ktore nie wykazato niepra-
widlowosci. W piatej dobie zycia dziecko zostato
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also isolated reports of survival of MD patients be-
yond 70 years [7].

CASE REPORT

Patient 1.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
circumference 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 c¢cm), enlarged outlines of the knee
and elbow joints, limited mobility of both knee and
elbow joints with evidence of gritty resistance second-
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 (pseudoachondropla-
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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wypisane do domu z zaleceniem statej opieki porad-
ni ortopedycznej. W drugim miesiacu zycia zaobser-
wowano asymetri¢ ciata — chlopiec uktadat si¢ jedy-
nie na lewej stronie z glowg zwrécong w bok. Kon-
sultujacy neurolog stwierdzit asymetri¢ napigcia
w osi glowa — tutéw oraz asymetri¢ ksztattowania funk-
cji podporowych, szczegolnie konczyny dolnej prawej
z ubozsza motoryka spontaniczng — wprowadzono
wowczas ¢wiczenia metoda Vojty. Byta ona prowadzo-
na gléwnie przez rodzicow w warunkach domowych.
Rodzice z nieufnoscig podchodzili do zaleconych ¢wi-
czen z obawy przed odczuwaniem bolu przez dziecko
w zwigzku z tym w 3 miesigcu zycia zmienit metodg re-
habilitacji z Vojty na metode Bobathow.

W wieku 4 miesigcy w badaniu ortopedycznym
stwierdzono ograniczong ruchomos$¢ w stawie bio-
drowym i kolanowym prawym. W toku dalszej dia-
gnostyki rozpoznano dysplazje stawu biodrowego,
w zwigzku z czym zalecono stosowanie poduszki
Frejki, a nastgpnie szyne Koszli, terapii utozeniowe;j
(lezenie na brzuchu) oraz ¢wiczen zwigkszajacych
zakres ruchomos$ci w stawach. Kontrola po miesigcu
wykazata poprawe zakresu ruchomosci w obu sta-
wach, jednakze w stawie biodrowym prawym utrzy-
mywat si¢ nieprawidlowy wzorzec wyprostny z ten-
dencja do przywodzenia konczyny. Kontynuowano
terapi¢ wg Bobathow. Ze wzgledu na poglebiajaca
si¢ kifoskolioz¢ zamieniono szyn¢ Koszli na szyn¢
Van Rosena bez szelek, uzyskujgc znaczng poprawe
w zakresie ogolnej postawy ciala.

W wieku 8 miesiecy ustalono rozpoznanie dys-
plazji metatropicznej, co poprzedzone byto licznymi
konsultacjami ortopedycznymi i genetycznymi w o$rod-
kach akademickich na terenie catej Polski, a takze szpi-
talu w Wilmington specjalizujacym si¢ w prowadze-
niu dzieci z ré6znymi rodzajami kartlowatosci i dys-
plazji kostnych. Wykluczono takze hormonalne pod-
loze niskorostosci uwarunkowane niedoborem hor-
monu wzrostu. Rozw¢j umystowy dziecka oceniany
z zastosowaniem skali rozwojowej Denver-test caty
czas przebiegal prawidtowo.

Réwnoczesnie deformacje kostne i1 znieksztalce-
nia powierzchni stawowych nie pozwalaty na osia-
gnigcie kolejnych kamieni milowych motoryki spon-
tanicznej; prawidtowego utrzymywania pozycji sie-
dzacej i samodzielnego przechodzenia do siadu. Za-
kres ruchow w obrebie stawow byt nadal bardzo ogra-
niczony: oba stawy biodrowe wykazywaty ruchomo$¢
ok. 90° w zakresie zgiecia przy catkowitym braku ru-
chomos$ci w zakresie rotacji wewngtrznej i ograni-
czonej zewnetrznej (5°). Pomimo braku uzyskania
pozycji wyprostnej chtopiec prezentowal znaczna
szpotawos¢ kolan i kifoskolioze poddajaca si¢ bier-
nej korekcji. W badaniu neurologicznym 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-
lopment 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 tenden-
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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dzono zanikoéw mig$niowych, ani nieprawidlowosci
w zakresie napigcia migsniowego. W RTG utrzymy-
wala si¢ wyrazna platysponylia i kifoskolioza o ka-
tach skrzywienia 42° w odcinku Th-L i 58 — stopnio-
wej kifozie piersiowej. Zalecono noszenie gorsetu
ortopedycznego typu Wilmington Jacket (WJ) w sys-
temie 18/24h — dziatanie to mialo na celu zapobiega-
nie poglebianiu si¢ skoliozy. RTG wykazato takze
zmiany o charakterze hipoplazji z¢ba obrotnika, jed-
nak w zwigzku z brakiem cech niestabilnosci stawow
szczytowo-potylicznych i szczytowo-obrotnikowych
odstgpiono od zabiegu chirurgicznego, zalecono je-
dynie dalszg obserwacje 1 wykonanie MR w zgigciu
1 wyproscie szyi po kolejnych 6-miesigcach. MR
miato takze postuzy¢ ocenie stopnia zwezenia kana-
hu kregowego, ktéry w tym momencie w wyproscie
miat szeroko$¢ 8,6 mm. Dodatkowo, co pot roku za-
planowano wykonywanie kontrolnych zdje¢ RTG
konczyn goérnych i dolnych, zdjeé celowanych kre-
gostupa szyjnego i catego krggostupa w projekcjach
AP i L wraz z obserwacja warto$ci katowych patolo-
gicznych krzywizn kregostupa.

W 13 miesigcu zycia pacjent mierzyt 76 cm (25
ct) i wazyt 9 kg (25 ct), ciemigczko przednie o wy-
miarach 2 X 2 cm nie wykazywato cech zarastania,
chlopiec wciaz nie siadal samodzielnie, jak rowniez
nie obcigzal konczyn w pozycji zawieszenia pacho-
wego, niechetnie przyjmowat pokarmy state, gdyz
ich zwigkszona podaz nasilata wystepujace od okre-
su noworodkowego zaparcia. Stwierdzono obnizenie
napig¢cia migéniowego w obrebie konczyn dolnych
z ostabieniem odruchéw kolanowych. Patologiczne
krzywizny kregostupa poglebily si¢ mimo stosowa-
nia gorsetu — kat Cobba wynosit 53° dla prawostron-
nej skoliozy miedzy kregami Th12-L5, obecne byto
takze lewostronne skrzywienie w odcinku piersio-
wym o kacie 24°. Od pietnastego miesigca zycia IS
uzywal gorsetu WJ na czas siedzenia i spania.
W osiemnastym miesigcu zycia IS wykonano kon-
trolne badanie MR, ktdére ujawnito dalsze zwezenie
$wiatta kanatu kregowego na poziomie C1-C2 do 4,3
mm bez cech niestabilnos$ci (Ryc. 1). Ze wzgledu
na zmiang tego parametru o 4 mm w ciggu ostatnich
6 miesiecy i1 towarzyszace zaburzenia neurologiczne
zdecydowano o przeprowadzeniu operacji kraniekto-
mii tylnej z laminektomia szyjna podpotyliczna, kto-
ra miata na celu odbarczenie rdzenia, a nastgpnie wy-
konanie zespolenia potyliczno-szczytowo-obrotni-
kowego dla ustabilizowania odcinka C1-C2. Zabieg
trwat 11 h i przebiegt bez powiktan. W miejsce wy-
cigtych tukow kregowych przeszczepiona zostala
tkanka kostna z talerza biodrowego (Ryc. 2). 5 dni po
operacji I. S. zostal wypisany z oddzialu intensywnej
terapii do o$rodka rehabilitacyjnego Ronald McDo-
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kyphosis. The use of the Wilmington Jacket (WJ)
orthopaedic bracing for 18 hours a day was recom-
mended in order to prevent further progression of
scoliosis. Radiological findings also included ano-
malies 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
(25" centile) tall and weighed 9 kg (25" 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-
bances 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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Ryc. 1. MR. Zwezenie kanatu rdzenia kregowego na poziomie C1-C2

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

Ryc. 2. RTG na siedzaco glowe 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

nald Mouse w USA. Miesigc po operacji I. S. poru-
szat si¢ przy pomocy chodzika, miat zalozone halo
body vest w celu stabilizacji kregostupa do czasu
wytworzenia zespolenia kostnego w operowanym od-
cinku C1-C2. Dzigki intensywnej fizjoterapii (¢wicze-
nia manualne 5 razy w tygodniu, czas trwania jednej
sesji 1 h) w formie zabawowej przy stole rehabilitacyj-
nym nastapito zwigkszenie sity migsniowej w zakresie
konczyn gornych i dolnych. W tym czasie dlugosé cia-
ta wynosita 77 cm (< 3 ct), a masa 9,9 kg (< 3 ct).

3 miesiace po zabiegu lekarze zdecydowali si¢
na usunigcie usztywnienia typu halo vest i dalszg sta-
bilizacje operowanego odcinka za pomoca kotnierza
Aspen. Opiekujacy sie 1. S. rehabilitanci oceniali 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 (< 3" centile) and weigh-
ed 9.9 kg (< 3" 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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dziecka jako dobry i notowali ciggly wzrost jego ak-
tywnosci. 1. S. samodzielnie poruszal si¢ w chodzi-
ku, wykonywatl proste, nie obcigzajace kregostupa
czynno$ci. Mimo ustabilizowania krg¢géw szyjnych
deformacje w pozostatych odcinkach kregostupa wy-
kazywaty pewna dynamike¢ — kifoza piersiowa naro-
sta w ciggu 9 miesigcy z 58° do 72°, natomiast sko-
lioza zmniejszyta si¢ z 36° do 30°. Prowadzona reha-
bilitacja miata na celu ksztatltowanie funkcji podpo-
rowych w konczynach dolnych oraz ¢wiczenie reak-
cji rownowaznych. Stosowano takze stretching w ob-
rebie mig$ni stawow biodrowych dla zwigkszenia za-
kresu ruchomosci.

Po powrocie do Polski chtopiec byt aktywny fi-
zycznie, samodzielnie wspinal si¢ po przedmiotach,
poruszat si¢ po domu przy pomocy chodzika. Stan
taki trwat do momentu, gdy 5 miesiecy po operacji
pacjent upadl, co spowodowato ztamanie ko$ci udo-
wej prawej o charakterze odprysku kostnego leczo-
nej zachowawczo tuska gipsowa (pacjent miat wow-
czas dwa lata i cztery miesigce). W nastepstwie tego
zdarzenia doszto do regresu nabytych umiejetnosci;
chlopiec powrdcit do pozycji lezacej i poruszania si¢
czolgajac, co mogto by¢ spowodowane obawg przed ko-
lejnym upadkiem i zwigzanym z tym bolem. Aktyw-
no$¢ motoryczna polegata jedynie na przemieszcza-
niu si¢ po domu w zaopatrzeniu ortopedycznym (ga-
it trainer walker) przy catkowitym odcigzeniu prawej
nogi i odpychaniu tylko nogg lewa z prawg swobod-
nie zwisajaca. 6 miesigcy po urazie chlopiec rozpo-
czal rehabilitacje w Osrodku Rehabilitacji Dziennej
(ORD) Wojewoddzkiego Szpitala Specjalistycznego
im. J. Gromkowskiego we Wroctawiu. W badaniu
wstepnym stwierdzono chod utykajacy asymetryczny
z asekuracjg czynng, niewydolny na dystansie 5 me-
tréw, brak umiejetnosci zmiany pozycji ciala z ni-
skich do wysokich oraz pokonywania trudnosci na
nierownym terenie (chod po schodach), szpotawo$é
stawow kolanowych bardziej nasilong po stronie le-
wej oraz wyraznie krétsze konczyny w stosunku do
tutowia. Zakres zgiecia w stawie biodrowym pra-
wym wynosit 40-140°. Badania radiologiczne wyka-
zywaly skolioze¢ piersiowo-ledzwiowa prawostronng
(49°), kifoze (76°) (Ryc. 3 i 4), stabilny kregostup
szyjny, szpotawo$¢ kolan i cechy obnizonej minera-
lizacji uktadu kostnego (Ryc. 5). Podjeto fizjoterapie
obejmujaca zabiegi fizykalne z zakresu $wiatlolecz-
nictwa: $wiatta spolaryzowanego, na zmian¢ z krio-
terapig w systemie dwutlenku wegla w celu przygo-
towania pacjenta do zabiegéw z zakresu terapii ma-
nualnej, tj. mobilizacji trakcyjnej stawu biodrowego
wzdluz szyjki kosci udowe;j, technik tkanek miek-
kich (stretching, masaz funkcyjny migsni przykur-
czonych, ¢wiczenia ksztattujace funkcje podporowe
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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°. Reha-
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
orthopaedic aid (gait trainer walker), putting absolu-
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-
siotherapy 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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Ryec. 3 i 4. Zdjecia krggostupa AP i boczne na siedzaco Ryc. 4 Skolioza 49°, Ryc. 5 kifoza Th-L 76°, splaszczenia krggow

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 konczyn dolnych ze skrdceniem i pogrubieniem kosci dlugich. Bulwiaste rozszerzenie nasad. Szpotawos¢ kolan

Fig. 5. Radiograph of lower limbs with shortening and thickening of long bones with bulbous ends. Genu varum

konczyn dolnych oraz napigcie w osi glowa-tutow,
reakcje rownowazne wg Bobath, reedukacje chodu
oraz zmiany pozycji z niskich do wysokich). Zaleco-
no takze ¢wiczenia oddechowe i ogélnousprawniaja-
ce. W trakcie terapii pacjent byt gorsetowany w sys-
temie 22-23/24h z przerwami na zabiegi fizjotera-
peutyczne i czynno$ci higieniczne. Zabiegi odbywa-
ly si¢ 3 razy w tygodniu po ok. 60 min., a w miar¢
poprawy wydolnosci dziecka czas ten byt wydtuza-
ny. W wieku 3 lat (po potrocznej fizjoterapii w ORD)
stwierdzono znaczng poprawe¢ wydolnosci chodu —
chod w petni samodzielny po rownym podtozu z mniej-
sza asymetrig faz chodu. Zakres zgigcia w stawie
biodrowym prawym wynosit S: 0°-15°-140°. Duza

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-
therapists introduced obstacle-course exercises with
everyday articles acting as obstacles with the aim of
improving the patient’s general physical performan-
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trudno$cia w toku fizjoterapii byla obawa dziecka
przed kolejnym upadkiem i niech¢¢ do zmiany pozy-
cji z niskich do wysokich oraz podejmowania prob
samodzielnego chodu, co sktonito fizjoterapeutow do
wlaczenia ¢wiczen pod postacig toréw przeszkod
wptywajacych na ogolng sprawnos¢ i wydolnos¢ or-
ganizmu. Jako przeszkody wykorzystano przedmioty
uzytku dnia codziennego. Ryc. 6 1 7 przedstawiaja pa-
cjenta podczas fizjoterapii 1 poruszania si¢ po schodach.

Dhugotrwate gorsetowanie spowodowalo wytg-
czenie funkcji migéni grzbietu i brzucha doprowa-
dzajac do ich hipotrofii oraz uniemozliwito ksztatto-
wanie prawidtowych wzorcow ruchowych, tj. zarow-
no obrotu przez miednicg, jak i przechodzenia 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-
trophy 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

Ryc. 6. 4-letni chtopiec z MD podczas fizjoterapii
Fig. 6. 4-year old boy with MD during a physiotherapy session

Ryc. 7. 4-letni chtopiec z MD podczas fizjoterapii
Fig. 7. 4-year old boy with MD during a physiotherapy session
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du w stereotypie przez siad boczny, dodatkowym
czynnikiem zaburzajacym prawidtowy wzorzec ob-
rotu byt utrzymujacy sie przykurcz zgieciowy w sta-
wie biodrowym. Odtworzenie prawidtowego wzorca
ruchowego z jednoczesnym przywrdceniem sity
migéniowej migsni grzbietu i brzucha bylo istotnym
celem prowadzonego postepowania fizjoterapeu-
tycznego, ktdre umozliwito osigganie siadu w prawi-
dlowym wzorcu i po trzech miesigcach uzyskanie
pozycji dwunoznej przez czworakowanie pionowe.
Nieprawidtowa budowa klatki piersiowej wptyneta
na zmiang toru wentylacji z przeponowego na pier-
siowy. Stopniowe wzmacnianie mi¢$ni osi glowa-tu-
tow oraz ¢wiczenia oddechowe torem przeponowym
przyczynity sie do prawidtowego toru wentylacji.

Mimo ograniczen anatomicznych i znieksztatcen,
ktére uniemozliwiaty wykonywanie czynnosci dnia
codziennego w prawidtowym schemacie ruchowym
chlopiec byt w stanie wykonywac zabiegi higienicz-
ne wlasnej osoby, jes¢ i chodzi¢ po schodach w po-
zycji czworaczej. Szczegbdlny problem stanowilo opa-
nowanie umiejetnosci samodzielnego ubierania sig.
Znacznym osiggni¢ciem byla umiejetnos¢ zaktada-
nia skarpetek, ktora jest trudna dla pacjenta z MD ze
wzgledu na wystepujgce przy znacznej kifoskoliozie
ograniczenia zgigcia tulowia w plaszczyznie strzat-
kowej. W chwili obecnej niemozliwa do opanowania
wydaje si¢ czynnos$¢ zaktadania spodenek, a szcze-
gblnie etap wciggania ich na posladki ze wzgledu
na anatomicznie uwarunkowang niemoznos$¢ wyko-
nania petnego wyprostu w stawie tokciowym z towa-
rzyszacym przodopochyleniem tulowia na tle kifo-
skoliozy i1 dodatkowym obnizeniem sity mig¢$niowej
w zakresie dtoni. Prawdopodobnie rozwigzaniem
okazg si¢ tu przerobki krawieckie polegajace na do-
szyciu specjalnych paskow w garderobie utatwiajacych
podciagniecie spodni. Aktualnie czestotliwo$¢ éwiczen
jest ograniczona do ok. 1 x w tygodniu — sg to gtéwnie
spotkania o charakterze instruktazowym i ¢wiczenia
ogodlnorozwojowe wpltywajace na wydolnos¢.

Na szczegdlng uwage zastuguje fakt znacznej re-
dukcji czasu gorsetowania, ktére stosowane jest
obecnie na czas przebywania dziecka przedszkolu, tj.
okoto 5-8/24h, podczas gdy wg pierwotnych zalecen
specjalistow amerykanskich byto to 22-23/24h. Od
pot roku kregoshup nie wykazuje progresji zmian,
ktére utrzymuja si¢ na statym poziomie, w zwigzku
z czym najprawdopodobniej w najblizszym czasie
nie bedzie konieczne przeprowadzenie zabiegu ope-
racyjnego korekcji krzywizn krggostupa.

Dla sukcesu terapeutycznego niezwykle wazna
byta takze praca w §rodowisku domowym dziecka.
Rodzice I. S. zostali przeszkoleni w zakresie ¢wi-

months, to acquire a standing position through ver-
tical crawling. An abnormal chest anatomy led to
a change in the ventilation pattern from diaphragma-
tic to thoracic. Gradual strengthening of muscles of
the head-trunk axis and breathing exercises in diaphra-
gmatic ventilation contributed to achieving a normal
ventilation pattern.

Despite the anatomical limitations and deformi-
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-
mately 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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czen, jakie moga i powinni wykonywaé¢ w domu — by-
ly to formy ¢éwiczen réwnowaznych z elementami
zabawy. Pacjent 1. S. opanowat jazde na rowerku
czterokotowym i rozpoczal regularne zajgcia na ba-
senie. Duze znaczenie miato psychiczne nastawienie
rodziny do obranej $ciezki postgpowania — poczatko-
wo rodzice obawiali si¢ bolu dziecka i niechetnie
podchodzili do powierzanych zadan, jednak stopnio-
wo pokonywali t¢ barier¢ 1 wykazywali coraz wigk-
sza inicjatywe w zakresie fizjoterapii. Sam chlopiec
takze poczatkowo nieufnie podchodzit do fizjotera-
peutdow, jednak z czasem stat si¢ bardziej otwarty
na wspotprace; sam zaczgl dostrzegaé efekty prowa-
dzonych zajec i spodobat mu si¢ ich przystepny cha-
rakter. Zajecia w wigkszoSci sg prowadzone w for-
mie zabawy — chlopiec ma przy tym poczucie wspot-
uczestniczenia w przygotowaniu sali ¢wiczen (sam
montuje i rozktada elementy toru przeszkod, wybie-
ra zabawki do podrzucania lub przektadania, robi
»balagan” na sali ¢wiczen, po czym sam go sprzata).
Caly czas w zasiegu wzroku znajduje si¢ rodzic mo-
tywujacy dziecko do dalszej pracy i jednoczesnie za-
pewniajacy mu poczucie bezpieczenstwa. Nie bez
znaczenia wydaje si¢ fakt, ze zaje¢cia z chtopcem sa
prowadzone na zmiang tylko przez dwdjke rehabili-
tantow, co wplywa na wzrost zaufania chlopca
1 sprzyja wytworzeniu swego rodzaju wigzi z ¢wiczg-
cym z nim specjalistg. 1. S. opanowatl samodzielng
lokomocje¢ po rownym i zmiennym podtozu, chod po
schodach, sprawnie zmienia pozycje z niskich do
wysokich, stoi na jednej nodze, podskakuje i wspina
si¢ na drabinki.

W chwili obecnej wysoko$¢ chiopca to 84 cm
— ponizej 3 ct i masa ciata 12 kg — 10 ct.

PODSUMOWANIE

MD to rzadka jednostka chorobowa wymagajaca
specyficznego i wielodyscyplinarnego podejscia tak
na etapie diagnostyki jak i leczenia. W przedstawio-
nym przypadku czas do ustalenia ostatecznego roz-
poznania wynosit 8 miesiecy, co moglo wynikac
z braku wysoce specjalistycznych osrodkéw na tere-
nie Europy. U pacjenta I. S. juz na etapie badan pre-
natalnych mozna byto rozwazaé zaburzenia rozwoju
kos$éca w zwiazku ze stwierdzonym ultrasonogra-
ficznie skroceniem dtugosci kosci udowej. Na dys-
plazj¢ szkieletowa wskazywaly rowniez deformacje
stwierdzone bezposrednio po urodzeniu, zar6wno
w badaniu fizykalnym, jak i radiogramach. Wedlug
dostepne;j literatury to wtasnie te zmiany stanowig na
dzi$§ podstawe rozpoznania MD. Badanie genetyczne
w chwili obecnej stanowig jedynie uzupetnienie dia-
gnostyki. Wczeséniejsze ustalenie rozpoznania nie
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However, they gradually overcame this initial re-
sistance and took on an increasingly more active role
in the physiotherapy. The boy himself was also ini-
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
assembles 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 incre-
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 (<3 centile) and
weighs 12 kg (10" centile).

SUMMARY

MD is a rare disorder requiring a special and mul-
tidisciplinary 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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zmienitoby naturalnej historii choroby, ale pozwoli-
loby wczesniej wdrozy¢ optymalng strategie leczenia
objawowego. Dodatkowym problemem jest brak
standardow postgpowania fizjoterapeutycznego w tej
jednostce chorobowej. Na prawidtowos$¢ przebiegu
rozwoju motorycznego w duzej mierze wplywaja
zmiany anatomiczne w narzadzie ruchu polegajace
na nieprawidlowym uksztattowaniu kr¢gdéw oraz nie-
prawidtowej mineralizacji kosci zwigzanej z dys-
funkcja kanalu jonowego VDRL4 doprowadzaja-
cych w rezultacie do wtornych zmian, takich jak ki-
foskolioza, stenoza kanatlu krggowego z uciskiem na
rdzen kregowy oraz deformacje kosci. Dodatkowym
czynnikiem wptywajacym na ksztaltowanie si¢ nie-
prawidtowych wzorcow ruchowych jest zastosowane
leczenie ortopedyczne polegajace na laminektomii
w zakresie krggostupa szyjnego z zespoleniem szczy-
towo-obrotnikowo-potylicznym. Postgpowanie to jest
niezb¢dne dla zapobiegania objawom ucisku rdzenia
kregowego, jednakze znosi ono ruchomo$¢ gornego
odcinka kregostupa szyjnego, wymuszajac w tym kon-
kretnym przypadku reklinacyjne ustawienie glowy.

Dhugotrwate gorsetowanie w zwigzku z progre-
sywna kifoskolioza ma na celu zapobieganie progre-
sji skrzywienia kregostupa, jednakze w duzej mierze
wplywa na tworzenie nieprawidtowych wzorcow ru-
chowych oraz zanikéw migéniowych. Alternatywa
dla tego postepowania wydaje si¢ by¢ wczesniej
wdrozone i konsekwentnie prowadzone postepowa-
nie neurokinezjologiczne umozliwiajace osigganie
poszczegdlnych kamieni milowych motoryki sponta-
nicznej przez blokowanie wzorcéw patologicznych
i ukierunkowanie rozwoju na prawidlowy przebieg
zgodny z ontogenezg. W opisywanym przypadku dla
realizacji tego zalozenia stosowano NDT Bobath
uzupehlione o terapi¢ manualng i fizykoterapie, co
pozwolito na eliminacje wtérnych zaburzen czynno-
sciowych w zakresie narzadu ruchu.

Dysplazja metatropiczna wymaga wczesnego
i wielodyscyplinarnego postepowania diagnostycz-
nego i terapeutycznego. Standardowe leczenie orto-
pedyczne ma na celu zapobieganie progresji zmian
anatomicznych, jednakze moze zaburza¢ przebieg
rozwoju motorycznego dziecka szczegdlnie w okre-
sie pierwszego roku zycia. Cennym uzupetnieniem
dla tego postepowania wydaje si¢ by¢ specjalistycz-
ne postgpowanie fizjoterapeutyczne.
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mitted earlier implementation of optimal symptoma-
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-
braec 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 treatment
applied including cervical laminectomy with atlanto-
axio-occipital fusion constitutes an additional factor
influencing the formation of abnormal movement
patterns. While this course of treatment is necessary in
order to prevent manifestations of spinal cord compres-
sion, 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 better 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-
gement. Standard orthopaedic treatment is aimed at
preventing progression of anatomical anomalies but
may disturb the child’s motor development, particularly
during the first year of life. Specialist physiotherapy
seems to be a valuable adjunct to this treatment.
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