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STUDIUM PRZYPADKU / CASE STUDY

Dys pla zja dia stro ficz na u sied mio let niej dziew czyn ki.
Studium przy pad ku.

Dia stro phic Dys pla sia in a Se ven -year -old Girl.
Ca se Study.

An na Szcze pa niak -Ku ba t1(A,B,D,E,F,G), Ma ciej Tę sio row ski2(B,D,E) , 
Zo fia Merc -Go łę biow ska3(B,D), Elżbie ta Ja ku bow ska -Piet kie wi cz1(A,B,D,G)

1 Kli ni ka Pro pe deu ty ki Pe dia trii i Cho rób Me ta bo licz nych Ko ści, Wy dział Le kar ski Uni wer sy te tu Me dycz ne go, Łó dź
2 Ka te dra i Kli ni ka Or to pe dii i Re ha bi li ta cji Col le gium Me di cum Uni wer sy te tu Ja giel loń skie go, Za ko pa ne 

3 Za kład Fi zjo te ra pii Pe dia trycz nej, Wy dział Woj sko wo -Le kar ski Uni wer sy te tu Me dycz ne go, Łó dź
1 De part ment of Pa edia tric Pro pe deu tics and Bo ne Me ta bo lism Di se ases, Fa cul ty of Me di ci ne, Me di cal Uni ver si ty of Łódź

2 De part ment of Or tho pa edics and Re ha bi li ta tion, Col le gium Me di cum, Ja giel lo nian Uni ver si ty, Za ko pa ne
3 Di vi sion of Pa edia tric Phy sio the ra py, Mi li ta ry and Me di cal De part ment, Me di cal Uni ver si ty of Łódź

STRESZ CZE nIE
Dys pla zja dia stro ficz na jest rzad ką, uwa run ko wa ną ge ne tycz nie dys pla zją kost ną. Na cha rak te ry stycz ny ob -

raz cho ro by skła da ją się, obok krót kich koń czyn i de for ma cji wie lu sta wów, nie pra wi dło we krzy wi zny krę go -
słu pa, za bu rze nia mo de lo wa nia drob nych ko ści rąk oraz tzw. kciu ki au to sto po wi cza. Cho ro ba ma prze bieg po -
stę pu ją cy i pro wa dzi do znacz ne go ka lec twa fi zycz ne go. Po zo sta je ona na dal wy zwa niem dla le ka rzy, gdyż mo -
żli wo ści or to pe dycz nych za bie gów ko rek cyj nych są ogra ni czo ne.

Ce lem pra cy jest opis prze bie gu dys pla zji dia stro ficz nej u 7-let niej dziew czyn ki, u któ rej wy stą pi ło zwich -
nię cie krę go słu pa szyj ne go z ob ja wa mi uci sku na rdzeń krę go wy i tęt ni ce szyj ne. Opi sa no wy stę pu ją ce u niej,
a cha rak te ry stycz ne dla dys pla zji dia stro ficz nej, de for ma cje na rzą dów ru chu oraz wy ni ki wy ko na nych spe cja -
li stycz nych ba dań do dat ko wych. Na przy kła dzie opi su dia gno sty ki oste olo gicz nej zwró co no uwa gę na za sa dy
in ter pre ta cji wy ni ku ba da nia den sy to me trycz ne go u dziec ka z za bu rze niem roz wo ju so ma tycz ne go.

Sło wa klu czo we: dys pla zja dia stro ficz na, krę go słup szyj ny, ba da nie den sy to me trycz ne

SUM MA RY
Dia stro phic dys pla sia is a ra re ge ne tic di sor der cha rac te ri sed by short limbs and de for mi ties of se ve ral jo -

ints oc cur ring in con junc tion with ab nor mal spi nal cu rva tu res, im pa ired me ta car pal mo del ling and so -cal led hit -
ch hi ker thumbs. The con di tion is pro gres si ve and le ads to con si de ra ble phy si cal di sa bi li ty. It con ti nu es to con -
sti tu te a chal len ge for do ctors as the out co mes of cor rec ti ve or tho pa edic sur ge ry are li mi ted.

The aim of this pa per is to pre sent the co ur se of dia stro phic dys pla sia in a 7-year -old girl who al so expe -
rien ced ce rvi cal spi ne lu xa tion with si gns of com pres sion of the spi nal cord and ca ro tid ar te ries. We de scri be
de for mi ties of the mo tor or gans pre sent in the pa tient and cha rac te ri stic of dia stro phic dys pla sia, and the fin -
dings of spe cia li sed ac ces so ry in ve sti ga tions. The exam ple of eva lu ation for bo ne di sor ders is used to draw at -
ten tion to the prin ci ples of in ter pre ta tion of den si to me try me asu re ments in a pa tient with im pa ired so ma tic de -
ve lop ment.
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WSTĘP
Dys pla zja dia stro ficz na (ang. Dia stro phic Dys pla -

sia, DD), po raz pierw szy opi sa na przez La my i Ma ro -
te aux w 1960 r., jest rzad ką dys pla zją szkie le to wą,
dzie dzi czo ną w spo sób au to so mal nie re ce syw ny [1].
Przy czy ną DD jest mu ta cja ge nu zlo ka li zo wa ne go
na chro mo so mie 5, wa run ku ją ce go przez -bło no wy
trans port siar cza nów w chrzą st ce [2]. Mu ta cja po wo -
du je nie pra wi dło wy wy chwyt siar cza nów przez chon -
dro cy ty i wa dli wą struk tu rę pro te ogli ka nów chrząst ki.
Jej kon se kwen cją jest za bu rze nie wzro stu ko ści, wię -
za deł i ścię gien [3].

Roz po zna nie cho ro by mo że być po sta wio ne już
pre na tal nie lub w okre sie no wo rod ko wym w opar ciu
o cha rak te ry stycz ny ob raz kli nicz ny lub ba da nia ge -
ne tycz ne [4,5]. Pa to gno mo nicz ne dla cho ro by są: ni -
sko ro słość, krót kie koń czy ny, de for ma cje wie lu sta -
wów z ich przy kur cza mi i zwich nię cia mi [5,6]. U pa -
cjen tów z DD wy stę pu ją de for ma cje krę go słu pa jak:
ky fo za szyj na, sko lio za, po głę bio na lor do za lę dźwio -
wa. U nie któ rych cho rych mo gą one pro wa dzić do
znacz  nej de sta bi li za cji krę go słu pa [7,8,9]. Czę sto
stwier dza się ta kże wa dy: stóp (sto py koń skie, koń sko -
-szpo ta we); dło ni (cha rak te ry stycz ny dla DD od sta ją -
cy kciuk, tzw. kciuk au to sto po wi cza); ma łżo wi ny
usznej oraz roz sz czep pod nie bie nia [10,11]. Śmier -
tel ność cho rych na DD w okre sie no wo rod ko wym
i nie mow lę cym jest zwięk szo na z po wo du nie pra wi -
dło wej bu do wy tcha wi cy i oskrze li oraz ogra ni czo -
nej ru cho mo ści klat ki pier sio wej. 

Sko lio tycz na de for ma cja krę go słu pa pier sio we go
i lę dźwio we go, de for ma cje trzo nów krę gów szyj nych,
zwłasz cza z nie sta bil no ścią krę gów, pro wa dzą ce do
zwich nię cia krę go słu pa, po wo du ją ucisk na rdzeń
krę go wy i mie lo pa tię [12]. 

Ce lem pra cy jest zwró ce nie uwa gi na prze bieg
DD u 7-let niej dziew czyn ki, u któ rej obok ty po wych
ob ja wów tej po stę pu ją cej dys pla zji kost nej, do szło
do zwich nię cia krę go słu pa szyj ne go. Opi sa no wy stę -
pu ją ce u niej de for ma cje na rzą dów ru chu oraz wy ni -
ki wy ko na nych spe cja li stycz nych ba dań do dat ko -
wych. Pod kre ślo no istot ne zna cze nie wła ści wej in -
ter pre ta cji ba da nia den sy to me trycz ne go u pa cjen ta
z dys pla zją kost ną.

Opis pa cjent ki
Dziew czyn ka z roz po zna ną DD, zo sta ła przy ję ta

do Kli ni ki Pro pe deu ty ki Pe dia trii i Cho rób Me ta bo -
licz nych Ko ści Uni wer sy te tu Me dycz ne go w Ło dzi
w 7 ro ku ży cia, ce lem oce ny me ta bo li zmu kost ne go.
Prze ana li zo wa no do tych cza so wy prze bieg cho ro by
dziec ka  – na pod sta wie wy wia du od ro dzi ców i wglą -
du do do ku men ta cji me dycz nej, któ rą dys po nu ją. 

BACKGROUnD
Diastrophic dysplasia (DD), first described by

Lamy and Maroteaux in 1960, is a rare autosomal
recessive skeletal dysplasia [1]. DD is caused by a mu -
tation in a gene located on chromosome 5 that is
responsible for transmembrane sulphate transport in
cartilage [2]. The mutation causes impaired sulphate
uptake by chondrocytes and abnormal structure of
cartilaginous proteoglycans, which consequently lead
to bone, ligament and tendon growth disorder [3].

Diastrophic dysplasia can be diagnosed prena -
tally or neonatally on the basis of a characteristic
clinical presentation or genetic testing [4,5]. The
pathognomonic signs of the condition include short
stature and limbs, and deformities of several joints
with associated contractures and luxations [5,6].
Patients with DD develop deformities of the spine,
such as cervical kyphosis, scoliosis and accentuated
lumbar lordosis, which in some cases can lead to
considerable spinal instability [7,8,9]. Other fre quent -
ly observed defects concern the feet (talipes equinus
or equinovarus), hands (a characteristically abducted
thumb, so-called hitchhiker thumb), the pinna, and
palate (cleft palate) [10,11]. Mortality among neo -
nates and infants with DD is increased due to the
structural abnormalities of the trachea and the bron -
chi, and limited chest mobility. 

Thoracic and lumbar scoliosis, deformities of the
vertebral bodies in the cervical spine, especially
accompanied by vertebral instability leading to spi -
nal luxation, cause compression of the spinal cord
and myelopathy [12].

The aim of this paper is to present the course of
DD in a 7-year-old girl, who, apart from the typical
signs of this progressive skeletal dysplasia, expe rien -
c ed cervical spine luxation. We describe the defor -
mities of the locomotor organs and the findings of
specialised accessory investigatons, emphasising the
significance of appropriate interpretation of densito -
metry data in a patient with skeletal dysplasia.  

Description of the patient
A girl with diagnosed DD was admitted to the

Department of Pediatric Propedeutics and Bone
Metabolism Diseases of the Medical University of
Łódź in the 7th year of life for an evaluation of bone
metabolism. The history of her illness was analysed
on the basis of information obtained from her parents
and available medical documentation.

Szczepaniak-Kubat A. i wsp., Dysplazja diastroficzna u siedmioletniej dziewczynki

258



Roz po zna nie DD u dziew czyn ki zo sta ło po sta -
wio ne w okre sie no wo rod ko wym, w opar ciu o fe no -
typ i ob raz ra dio lo gicz ny kość ca (Cen trum Zdro wia
Mat ki Po lki w Ło dzi). Stwier dzo no wów czas u pa -
cjent ki ce chy cha rak te ry stycz ne dla DD: krót kie
koń czy ny, de for ma cje dło ni (kciuk au to sto po wi cza)
i stóp (sto py koń sko -szpo ta we, od sta ją ce pa lu chy),
obu stron ną dys pla zję sta wów bio dro wych oraz pod -
wich nię cie sta wów łok cio wych; po nad to szew ską
klat kę pier sio wą i dys mor fię twa rzy. W pierw szym
ro ku ży cia zo sta ły prze pro wa dzo ne za bie gi ko rek -
cyj ne stóp. Od wcze sne go dzie ciń stwa ob ser wo wa no
u dziec ka po stę pu ją cą ky fo zę szyj ną oraz sko lio zę
od cin ka pier sio we go i lę dźwio we go krę go słu pa -
znacz ne go stop nia, sztyw ną, ma ło ko rek tyw ną i nie -
pro gre su ją cą. 

W 4. ro ku ży cia na głe ru chy gło wy: skręt ne i do
bo ku wy wo ły wa ły za bu rze nia rów no wa gi i omdle nia
dziec ka. Dia gno sty kę ob ra zo wą krę go słu pa prze pro -
wa dzo no w Ka te drze i Kli ni ce Or to pe dii i Re ha bi li -
ta cji Col le gium Me di cum Uni wer sy te tu Ja giel loń -
skie go w Za ko pa nem. Na wy ko na nych w 5. ro ku ży -
cia ba da niach rent ge now skich przed nio -tyl nych,
bocz nych i czyn no ścio wych krę go słu pa stwier dzo no
de for ma cje krę gów szyj nych oraz nie sta bil ność
i zwich nię cie krę gu C4 i C5 po gar sza ją ce się w po -
zy cji przo do po chy le nia gło wy (Ryc. 1). W re zo nan -
sie ma gne tycz nym krę go słu pa szyj ne go stwier dzo no
do dat ko wo: wa dy roz wo jo we krę gów, w tym znie -
kształ ce nie zę ba ob rot ni ka oraz roz sz czep krę go słu -
pa C3 i C4. Nie sta bil ność krę gów szyj nych C4/C5,
po wo do wa ła ucisk na rdzeń krę go wy i tęt ni ce szyj ne
oraz na głą hi po per fu zję mó zgo wą. U dziec ka prze -
pro wa dzo no za bieg czę ścio wej kor po rek to mii trzo nu
krę gu C5, re po zy cję pod wich nię cia przed nie go,
z dys cek to mią krą żków mię dzy krę go wych, sta bi li za -
cją na prze szcze pie kost nym wła snym po bra nym ta -

The girl was diagnosed with DD in the neonatal
period based on the phenotype and the radiographic
appearance of the skeleton (Polish Mother’s Me -
morial Hospital in Łódź). The following signs patho -
gnomonic for DD were observed at that time: short
limbs, deformities of the hands (hitchhiker thumb)
and feet (tallipes equinovarus, protruding toes),
bilateral hip dysplasia and subluxation of the elbow
joints, accompanied by pectus excavatum and facial
dysmorphia. In the 1st year of life, the girl underwent
corrective foot surgery. Since early childhood she
had progressive cervical kyphosis and considerable
stiff non-progressive thoracic and lumbar scoliosis
that responded to correction efforts only slightly.

In the 4th year of life the patient experienced
imbalance and syncopes on sudden rotational and
lateral movements of the head. She underwent dia -
gnostic imaging procedures in the Department of
Orthopaedics and Rehabilitation of the Collegium
Medicum of the Jagiellonian University in Zako -
pane. Anteroposterior, lateral and functional radio -
graphs of the spine performed in the 5th year of life
revealed deformities of the cervical vertebrae and
instability and luxation at C4 and C5 that was exa -
cerbated on bending the head forward (Fig. 1). An
MRI scan of the cervical spine additionally showed
vertebral malformations, including a defor mity of the
dens and spina bifida at C3 and C4. The instability of
the C4 and C5 vertebrae caused com pression of the
spinal cord and the carotid arteries as well as acute
cerebral hypoperfusion. The child underwent an
incomplete corpectomy of the C5 body, repositioning
of the anterior subluxation with intervertebral
discectomy and fixation with an autogenous iliac
bone graft and a titanium plate. The neurological
signs receded following the surgery. The girl’s cer -
vical spine mobility was limited and an examination
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Ryc. 1. Zdjęcie rtg. wykonane w pozycji bocznej kręgosłupa szyjnego, z widoczną niestabilnością kręgów szyjnych: C3-C4-C5
nasilające się w pozycji zgięcia kręgosłupa

Fig. 1. Lateral cervical radiograph demonstrating instability of cervical vertebrae C3-C4-C5 increasing with flexion of the spine



le rza bio dro we go i płyt ce ty ta no wej. Po ope ra cji ob -
ja wy neu ro lo gicz ne ustą pi ły. Dziew czyn ka mia ła
ogra ni czo ną ru cho mość od cin ka szyj ne go krę go słu -
pa, a w ba da niu kon tro l nym po dwu let nim okre sie
ob ser wa cji stwier dzo no peł ną sta bil ność ope ro wa ne -
go krę go słu pa (Ryc. 2). 

Opis pa cjent ki w 7. ro ku ży cia
Przy przy ję ciu do Kli ni ki Pro pe deu ty ki Pe dia trii

i Cho rób Me ta bo licz nych Ko ści u dziew czyn ki
stwier dzo no znacz ne nie pra wi dło wo ści w bu do wie
i po sta wie cia ła. Pa cjent ka mia ła nie do bór wy so ko ści
(94 cm; <5 cen ty la) i ma sy cia ła (15 kg; <5 cen ty la),
nie pro por cjo nal nie du żą gło wę (ob wód: 53 cm; 50-
75 cen tyl), krót ką szy ję usta wio ną w po zy cji ky fo -
tycz nej; szew ską klat kę pier sio wą ze znacz ną sko lio -
zą nie pro gre su ją cą (w od cin ku pier sio wym w pra -
wo 89°, w od cin ku lę dźwio wym w le wo 115°); krót -
kie koń czy ny z de for ma cja mi dło ni i stóp. Stwier -
dzo no u niej przo do po chy le nie tu ło wia, zmniej szo ną
ky fo zę od cin ka pier sio we go oraz po głę bio ną lor do zę
od cin ka lę dźwio we go krę go słu pa. Koń czy ny gór ne
usta wio ne w zgię ciu w sta wach łok cio wych (30º),
pal ce dło ni by ły usta wio ne w przy kur czu w sta wach
mię dzy -pa licz ko wych (15º). Po za tym za uwa ża no
od sta ją ce kciu ki, a pal ce: II i V usta wio ne w pod -
wich nię ciu w sta wie mię dzy pa licz ko wym bli ższym.
Koń czy ny dol ne usta wio ne zgię cio wo: w sta wach
bio dro wych (15-20º) i ko la no wych (10º), a ko la -
na i pię ty ko śla we (10º). 

Ryc. 3 ob ra zu je de for ma cje ukła du kost no -sta wo -
we go dziew czyn ki, cha rak te ry stycz ne dla dziec ka
z DD. Uzy ska no zgo dę ro dzi ców pa cjent ki na opu bli -
ko wa nie przed sta wio nych fo to gra fii.

Za kres ru chów w wie lu sta wach był ogra ni czo ny,
zwłasz cza w za kre sie szyi. Ru chy: w pra wo i le wo –
20º, do bar ków   – 5º, do ty łu  – 0º. Za kres ru chów tu -

performed after a 2-year follow-up pe riod showed
complete stability of the spine (Fig. 2).

Description of the patient in the 7th year of life
On admission to the Department of Pediatric Pro -

pedeutics and Bone Metabolism Diseases, the girl
presented significant abnormalities in body anatomy
and posture. She had a height (94 cm; < 5 centile)
and weight (15 kg; < 5 centile) deficiency, a dispro -
portionally large head (53 cm in circumference; 50-
75 centile), a short neck in a kyphotic position, pe -
ctus excavatum accompanied by considerable non-
progressive scoliosis (89˚ to the right in the thoracic
spine; 115˚ to the left in the lumbar spine); and short
limbs with deformities of hands and feet. The patient
also had anteversion of the trunk, reduced thoracic
kyphosis and accentuated lumbar lordosis. The upper
limbs were positioned in 30˚ flexion at the elbow
with fingers contractured at the interphalangeal
joints (15˚). The thumbs were also abducted and the
2nd and 5th digits of the hand were subluxated at the
proximal interphalangeal joint. The lower limbs were
positioned in 15-20˚ flexion at the hip joints and 10˚
flexion at the knee joints with 10˚ valgosity of the
knees and heels.

Fig. 3 shows the osteoarticular deformities ty -
pical of a child with DD. The patients’s parents have
given their consent to publish the photographs. 

The range of motion was limited in several joints,
especially in the neck: 20˚ for movements to the right
and left, 5˚ for movement towards the shoulders, and
0˚ for movement to the back. The range of motion in
the trunk was: rotational – 10˚, anterior – 20˚, poste -
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Ryc. 2. Zdjęcie rtg. wykonane w pozycji bocznej kręgosłupa szyjnego wykonane 2 lata po zabiegu operacyjnym

Fig. 2. Lateral cervical radiograph performed two years following the surgery



ło wia wy no sił od po wied nio: skręt ny – 10º, do przo -
du – 20 º, do ty łu i do bo ku  – 0º. Dziew czyn ka po ru -
sza ła się sa mo dziel nie, ale jej chód był nie pra wi dło -
wy  – na sze ro kiej pod sta wie, kro kiem do staw czym
z uty ka niem na koń czy nę dol ną pra wą. 

W trak cie ho spi ta li za cji w na szej Kli ni ce u dziew -
czyn ki oce nio no wskaź ni ki go spo dar ki wap nio wo -fos -
fo ro wej, któ re mie ści ły się w gra ni cach przy ję tych
norm oraz ja ko ścio we i ilo ścio we ba da nie kość ca.
Ba da nie rent ge now skie le we go nad garst ka uwi docz -
ni ło licz ne znie kształ ce nia drob nych ko ści dło ni, wą -
skie ją dra kost nie nia i ce chy oste opo ro zy. Ba da nie
den sy to me trycz ne kość ca prze pro wa dzo no me to dą
ab sorp cji pro mie nio wa nia X o po dwój nej ener gii
(DXA) i oce nio no gę stość mi ne ral ną ca łe go szkie le -
tu w pro jek cji to tal bo dy (TB BMD), oraz gę stość
mi ne ral ną od cin ka lę dźwio we go krę go słu pa w pro -
jek cji spi ne (Spi ne BMD). Zgod nie z wy tycz ny mi
The In ter na tio nal So cie ty for Cli ni cal Den si to me try
(ISDC) wy nik ba da nia den sy to me trycz ne go pa cjent -
ki z za bu rze niem roz wo ju so ma tycz ne go zin ter pre to -
wa no w od nie sie niu do wy so ko ści cia ła (wie ku wzro -
stowe go) [13]. War to ści Z -sco re dla oce nia nych pa -
ra me trów ob li czo no przy uży ciu tzw. norm cią głych
opra co wa nych przez Ja wor skie go i Płu dow skie go
[14]. By ły one pra wi dło we i wy no si ły od po wied nio:
TBBMD: 0,11; Spi ne BMD:-0,62.

DYS KU SJA
Przed sta wio ny przy pa dek pa cjent ki z bar dzo rzad -

ką dys pla zją kost ną, po za przy po mnie niem ob ra zu

rolateral – 0˚. The patient was able to walk unassist -
ed, but her gait was abnormal – wide-based and lim -
ping on the right lower limb.

During the stay at our Department, her calcium
and phosphate metabolism indices were within nor -
mal limits. A qualitative and quantitative assessment
of the skeleton was performed. A radiograph of the
left wrist revealed numerous deformities of the me -
tacarpals, narrow ossific nuclei and evidence of oste -
o porosis. A DXA (dual-energy X-ray absorptio me -
try) bone densitometry scan was conducted, and the
total body bone mineral density (TB BMD) and
lumbar spine bone mineral density (Spine BMD)
were measured. According to the guidelines of the
International Society for Clinical Densitometry
(ISDC), the densitometric measurements in the
patient with impaired somatic development were in -
terpreted with regard to the body height (growth age)
[13]. The Z-scores for the assessed parameters were
based on so-called continuous normative data
established by Jaworski and Płudowski [14]. They
were normal and amounted to 0.11 for TBBMD and
-0.62 for Spine BMD.

DISCUSSIOn
This case of a patient with a very rare skeletal

dysplasia, apart from being a good reminder of its
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Ryc. 3. Deformacje układu kostno-stawowego dziewczynki charakterystyczne dla DD (opis w tekście)

Fig. 3. Osteoarticular deformities characteristic of DD (see description in text)



kli nicz ne go, zwra ca uwa gę na po wi kła nia neu ro lo -
gicz ne cho ro by wy ni ka ją ce z uci sku rdze nia krę go -
we go i tęt nic szyj nych przez nie pra wi dło wo zbu do -
wa ny krę go słup. Po wi kła nia ta kie są bar dzo po wa -
żne i mo gą sta no wić stan za gro że nia ży cia; są one
opi sy wa ne u pa cjen tów z DD [12]. U dziew czyn ki
wy stę pu ją ty po we dla DD: nie pra wi dło we krzy wi -
zny krę go słu pa, wa dy krę gów jak znie kształ ce nie zę -
ba ob rot ni ka, de for ma cje trzo nów i łu ków krę gów,
zmia ny w krą żkach mię dzy krę go wych, a ta kże nie -
za mknię cie łu ków krę gów krę go słu pa. Po dob nie,
roz po zna ne u niej wa dy stóp, za bu rze nia mo de lo wa -
nia drob nych ko ści rąk oraz kciu ki au to sto po wi cza
sta no wią cha rak te ry stycz ny ob raz DD.

Dia gno sty ka oste olo gicz na u pa cjen tów z dys pla -
zją jest trud na ze wzglę du na trud no ści w in ter pre ta -
cji wy ni ków ba dań, zwłasz cza ja ko ścio wych ba dań
kość ca. W po pu la cji wie ku roz wo jo we go ba da nie
den sy to me trycz ne naj czę ściej jest oce nia ne w od nie -
sie niu do norm wie ko wych. U dzie ci z za bu rze nia mi
wzra sta nia, a więc u pre zen to wa nej pa cjent ki, in ter -
pre ta cja DXA win na od no sić się do norm opra co wa -
nych dla wy so ko ści cia ła lub wie ku bio lo gicz ne go
[13]. Wy nik DXA in ter pre to wa ny w od nie sie niu do
wie ku ka len da rzo we go u pa cjent ki był nie pra wi dło -
wy, pod czas gdy przy uwzględ nie niu wie ku wzro sto -
we go nie stwier dzo no pa to lo gii. Do dat ko wo, po słu -
żo no się nor ma mi cią gły mi pa ra me trów den sy to me -
trycz nych, któ re w prze ci wień stwie do norm ska te -
go ry zo wa nych, mi ni ma li zu ją ry zy ko błę du w oce nie
ilo ścio wej kość ca [14]. 

WnIOSKI
1. Opi sa na w pra cy na tu ral na hi sto ria pa cjent ki z dys -

pla zją kost ną, u któ rej wy stą pi ły po wi kła nia neu -
ro lo gicz ne, jest cen ną wska zów ką dla le ka rzy kli -
ni cy stów, gdyż uka zu je mo żli wość dia gno sty ki
i le cze nia opi sa nych kom pli ka cji po wsta łych w na -
stęp stwie znie kształ ceń krę gów i zwich nię cia krę -
go słu pa. 

2. Prak tycz ną in for ma cją jest ta kże spo strze że nie, iż
mi mo licz nych wad w za kre sie na rzą dów ru chu
roz po zna nych w prze bie gu DD, nie stwier dzo no
u dziec ka za bu rzeń mi ne ra li za cji kość ca.

clinical presentation, draws attention to neurological
complications resulting from compression of the
spinal cord and the carotid arteries due to abnormal
anatomy of the spine. Such complications are very
severe and may be life-threatening. They have been
described in DD sufferers [12]. The girl demon -
strates the typical features of DD: abnormal curva -
tures of the spine; vertebral malformations, including
deformities of the dens, vertebral bodies and arches;
intervertebral disc lesions and incomplete closure of
the vertebral arches. The diagnosed foot defects,
impaired metacarpal modelling and hitchhiker thumbs
similarly constitute pathognomonic signs of DD.

Evaluation for bone disorders in patients with
dysplasia is challenging due to difficulties in inter -
pre ting the findings, especially qualitative skeletal
assessment. Densitometry measurements in children
and adolescents are most commonly assessed ac -
cording to relevant normative data for age. In chil -
dren with impaired growth, including our patient,
DXA measurements should be interpreted with
regard to normative data established for body height or
biological age [13]. In our patient, DXA measu rements
interpreted according to calendar age were abnormal,
whereas after adjusting for growth age, no pathologies
were observed. Additionally, we used continuous
normative data for densitometric para meters, which,
unlike categorized ranges, minimise the risk of error in
quantitative skeletal assessment [14].  

COnCLUSIOnS
1. The case of a patient with skeletal dysplasia and

neurological complications presented in this pa -
per is valuable for clinicians as it reveals the pos -
sibilities for diagnostic work-up and treatment of
these complications, which were secondary to
verte bral deformities and spine luxation. 

2. Also of practical importance is the observation
that, despite numerous defects of the locomotor
organs diagnosed in the course of DD, no other
bone mineral density ab normalities were ob -
served in the patient.
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