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STRESZCZENIE

Dysplazja diastroficzna jest rzadka, uwarunkowana genetycznie dysplazjg kostng. Na charakterystyczny ob-
raz choroby sktadaja si¢, obok krétkich konczyn i deformacji wielu stawow, nieprawidlowe krzywizny krego-
stupa, zaburzenia modelowania drobnych ko$ci ragk oraz tzw. kciuki autostopowicza. Choroba ma przebieg po-
stepujacy 1 prowadzi do znacznego kalectwa fizycznego. Pozostaje ona nadal wyzwaniem dla lekarzy, gdyz mo-
zliwosci ortopedycznych zabiegéw korekcyjnych sg ograniczone.

Celem pracy jest opis przebiegu dysplazji diastroficznej u 7-letniej dziewczynki, u ktorej wystapito zwich-
nigcie kregostupa szyjnego z objawami ucisku na rdzen kregowy i tetnice szyjne. Opisano wystepujace u niej,
a charakterystyczne dla dysplazji diastroficznej, deformacje narzadéw ruchu oraz wyniki wykonanych specja-
listycznych badan dodatkowych. Na przyktadzie opisu diagnostyki osteologicznej zwrdcono uwage na zasady
interpretacji wyniku badania densytometrycznego u dziecka z zaburzeniem rozwoju somatycznego.

Stowa Kkluczowe: dysplazja diastroficzna, kregostup szyjny, badanie densytometryczne

SUMMARY

Diastrophic dysplasia is a rare genetic disorder characterised by short limbs and deformities of several jo-
ints occurring in conjunction with abnormal spinal curvatures, impaired metacarpal modelling and so-called hit-
chhiker thumbs. The condition is progressive and leads to considerable physical disability. It continues to con-
stitute a challenge for doctors as the outcomes of corrective orthopaedic surgery are limited.

The aim of this paper is to present the course of diastrophic dysplasia in a 7-year-old girl who also expe-
rienced cervical spine luxation with signs of compression of the spinal cord and carotid arteries. We describe
deformities of the motor organs present in the patient and characteristic of diastrophic dysplasia, and the fin-
dings of specialised accessory investigations. The example of evaluation for bone disorders is used to draw at-
tention to the principles of interpretation of densitometry measurements in a patient with impaired somatic de-
velopment.

Key words: diastrophic dysplasia, cervical vertebrae, densitometry
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WSTEP

Dysplazja diastroficzna (ang. Diastrophic Dyspla-
sia, DD), po raz pierwszy opisana przez Lamy i Maro-
teaux w 1960 r., jest rzadka dysplazja szkieletows,
dziedziczong w sposéb autosomalnie recesywny [1].
Przyczyna DD jest mutacja genu zlokalizowanego
na chromosomie 5, warunkujgcego przez-blonowy
transport siarczandw w chrzastce [2]. Mutacja powo-
duje nieprawidlowy wychwyt siarczanéw przez chon-
drocyty 1 wadliwg strukture proteoglikanow chrzastki.
Jej konsekwencja jest zaburzenie wzrostu kosci, wig-
zadel 1 $ciegien [3].

Rozpoznanie choroby moze by¢ postawione juz
prenatalnie lub w okresie noworodkowym w oparciu
o charakterystyczny obraz kliniczny lub badania ge-
netyczne [4,5]. Patognomoniczne dla choroby sa: ni-
skorostos¢, krotkie konczyny, deformacje wielu sta-
woOw z ich przykurczami i zwichnigeciami [5,6]. U pa-
cjentow z DD wystepuja deformacje krggostupa jak:
kyfoza szyjna, skolioza, pogl¢biona lordoza ledzwio-
wa. U niektorych chorych mogg one prowadzi¢ do
znacznej destabilizacji kregostupa [7,8,9]. Czgsto
stwierdza si¢ takze wady: stop (stopy konskie, konsko-
-szpotawe); dtoni (charakterystyczny dla DD odstaja-
cy kciuk, tzw. kciuk autostopowicza); matzowiny
usznej oraz rozszczep podniebienia [10,11]. Smier-
telno$¢ chorych na DD w okresie noworodkowym
i niemowlecym jest zwigkszona z powodu nieprawi-
dlowej budowy tchawicy i oskrzeli oraz ograniczo-
nej ruchomosci klatki piersiowe;.

Skoliotyczna deformacja kregostupa piersiowego
i ledzwiowego, deformacje trzonow kregoéw szyjnych,
zwlaszcza z niestabilno$cig kregow, prowadzace do
zwichnigcia kregostupa, powodujg ucisk na rdzen
kregowy i mielopati¢ [12].

Celem pracy jest zwrdcenie uwagi na przebieg
DD u 7-letniej dziewczynki, u ktorej obok typowych
objawow tej postepujacej dysplazji kostnej, doszto
do zwichnigcia kregostupa szyjnego. Opisano wystg-
pujace u niej deformacje narzadéw ruchu oraz wyni-
ki wykonanych specjalistycznych badan dodatko-
wych. Podkreslono istotne znaczenie wlasciwej in-
terpretacji badania densytometrycznego u pacjenta
z dysplazja kostna.

Opis pacjentki

Dziewczynka z rozpoznang DD, zostata przyjeta
do Kliniki Propedeutyki Pediatrii i Choréb Metabo-
licznych Kosci Uniwersytetu Medycznego w Lodzi
w 7 roku zycia, celem oceny metabolizmu kostnego.
Przeanalizowano dotychczasowy przebieg choroby
dziecka — na podstawie wywiadu od rodzicow 1 wgla-
du do dokumentacji medycznej, ktéra dysponuja.
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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 frequent-
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, experien-
ced 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
1.6dz 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.
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Rozpoznanie DD u dziewczynki zostalo posta-
wione w okresie noworodkowym, w oparciu o feno-
typ 1 obraz radiologiczny koéc¢ca (Centrum Zdrowia
Matki Polki w Lodzi). Stwierdzono wowczas u pa-
cjentki cechy charakterystyczne dla DD: krotkie
kofczyny, deformacje dtoni (kciuk autostopowicza)
i stop (stopy konsko-szpotawe, odstajace paluchy),
obustronng dysplazje stawdéw biodrowych oraz pod-
wichnigcie stawoéw tokciowych; ponad to szewska
klatke piersiowa i dysmorfi¢ twarzy. W pierwszym
roku zycia zostaly przeprowadzone zabiegi korek-
cyjne stop. Od wezesnego dziecinstwa obserwowano
u dziecka postepujacg kyfoze szyjng oraz skolioze
odcinka piersiowego i ledzwiowego kregostupa-
znacznego stopnia, sztywng, matokorektywng i nie-
progresujaca.

W 4. roku zycia nagte ruchy gltowy: skretne i do
boku wywotywaty zaburzenia rownowagi i omdlenia
dziecka. Diagnostyke obrazowsa kregostupa przepro-
wadzono w Katedrze i Klinice Ortopedii i Rehabili-
tacji Collegium Medicum Uniwersytetu Jagiellon-
skiego w Zakopanem. Na wykonanych w 5. roku zy-
cia badaniach rentgenowskich przednio-tylnych,
bocznych i czynno$ciowych kregostupa stwierdzono
deformacje kregow szyjnych oraz niestabilno$é
i zwichnigcie kregu C4 i C5 pogarszajace si¢ w po-
zycji przodopochylenia glowy (Ryc. 1). W rezonan-
sie magnetycznym krggostupa szyjnego stwierdzono
dodatkowo: wady rozwojowe kregow, w tym znie-
ksztalcenie zgba obrotnika oraz rozszczep krggostu-
pa C3 i C4. Niestabilnos¢ kregow szyjnych C4/CS5,
powodowata ucisk na rdzen krggowy i tetnice szyjne
oraz nagly hipoperfuzje mozgowa. U dziecka prze-
prowadzono zabieg czgsciowej korporektomii trzonu
kregu C5, repozycj¢ podwichnigcia przedniego,
z dyscektomig krazkéw migdzykregowych, stabiliza-
cja na przeszczepie kostnym wiasnym pobranym 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 £.6dz). 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 deformity of the
dens and spina bifida at C3 and C4. The instability of
the C4 and C5 vertebrae caused compression 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

Ryec. 1. Zdjecie rtg. wykonane w pozycji bocznej kregostupa szyjnego, z widoczng niestabilnoscig kregéw szyjnych: C3-C4-C5

nasilajace si¢ w pozycji zgigcia kregostupa

Fig. 1. Lateral cervical radiograph demonstrating instability of cervical vertebrae C3-C4-C5 increasing with flexion of the spine
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lerza biodrowego i pltytce tytanowej. Po operacji ob-
jawy neurologiczne ustapity. Dziewczynka miata
ograniczong ruchomos$¢ odcinka szyjnego kregoshu-
pa, a w badaniu kontrolnym po dwuletnim okresie
obserwacji stwierdzono pelng stabilno$¢ operowane-
go kregostupa (Ryc. 2).

Opis pacjentki w 7. roku zycia

Przy przyjeciu do Kliniki Propedeutyki Pediatrii
i Choréb Metabolicznych Kosci u dziewczynki
stwierdzono znaczne nieprawidtowosci w budowie
i postawie ciala. Pacjentka miata niedobor wysokos$ci
(94 cm; <5 centyla) i masy ciata (15 kg; <5 centyla),
nieproporcjonalnie duza glowe (obwodd: 53 cm; 50-
75 centyl), krotka szyje ustawiong w pozycji kyfo-
tycznej; szewska klatke piersiowg ze znaczna skolio-
73 nieprogresujacg (w odcinku piersiowym w pra-
wo 89°, w odcinku ledzwiowym w lewo 115°); krot-
kie konczyny z deformacjami dtoni i stop. Stwier-
dzono u niej przodopochylenie tutowia, zmniejszong
kyfoze odcinka piersiowego oraz poglebiong lordoze
odcinka ledzwiowego kregostupa. Konczyny gorne
ustawione w zgieciu w stawach lokciowych (30°),
palce dloni byty ustawione w przykurczu w stawach
mig¢dzy-paliczkowych (15°). Poza tym zauwazano
odstajace kciuki, a palce: II i V ustawione w pod-
wichnigciu w stawie migdzypaliczkowym blizszym.
Konczyny dolne ustawione zgigciowo: w stawach
biodrowych (15-20°) i kolanowych (10°), a kola-
na i pigty koslawe (10°).

Ryc. 3 obrazuje deformacje uktadu kostno-stawo-
wego dziewczynki, charakterystyczne dla dziecka
z DD. Uzyskano zgode rodzicow pacjentki na opubli-
kowanie przedstawionych fotografii.

Zakres ruchow w wielu stawach byt ograniczony,
zwlaszcza w zakresie szyi. Ruchy: w prawo i lewo —
20°, do barkow — 5°, do tylu — 0°. Zakres ruchow tu-

performed after a 2-year follow-up period 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-

Ryec. 2. Zdjecie rtg. wykonane w pozycji bocznej krggostupa szyjnego wykonane 2 lata po zabiegu operacyjnym

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

260



Szczepaniak-Kubat A. et al., Diastrophic Dysplasia in a Seven-year-old Girl

Ryec. 3. Deformacje uktadu kostno-stawowego dziewczynki charakterystyczne dla DD (opis w tekscie)

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

lowia wynosit odpowiednio: skrgtny — 10°, do przo-
du —20 °, do tytlu i do boku — 0°. Dziewczynka poru-
szala si¢ samodzielnie, ale jej chod byt nieprawidto-
wy — na szerokiej podstawie, krokiem dostawczym
z utykaniem na konczyn¢ dolng prawa.

W trakcie hospitalizacji w naszej Klinice u dziew-
czynki oceniono wskazniki gospodarki wapniowo-fos-
forowej, ktore mieScily si¢ w granicach przyjetych
norm oraz jakosciowe i iloSciowe badanie ko$éca.
Badanie rentgenowskie lewego nadgarstka uwidocz-
nito liczne znieksztatcenia drobnych kosci dtoni, wa-
skie jadra kostnienia i cechy osteoporozy. Badanie
densytometryczne ko$éca przeprowadzono metoda
absorpcji promieniowania X o podwojnej energii
(DXA) 1 oceniono ggstos¢ mineralng catego szkiele-
tu w projekcji total body (TB BMD), oraz gestos§¢
mineralng odcinka lgdzwiowego kregoshupa w pro-
jekcji spine (Spine BMD). Zgodnie z wytycznymi
The International Society for Clinical Densitometry
(ISDC) wynik badania densytometrycznego pacjent-
ki z zaburzeniem rozwoju somatycznego zinterpreto-
wano w odniesieniu do wysokosci ciata (wieku wzro-
stowego) [13]. Warto$ci Z-score dla ocenianych pa-
rametrow obliczono przy uzyciu tzw. norm cigglych
opracowanych przez Jaworskiego i Pludowskiego
[14]. Byly one prawidtowe i wynosity odpowiednio:
TBBMD: 0,11; Spine BMD:-0,62.

DYSKUSJA

Przedstawiony przypadek pacjentki z bardzo rzad-
ka dysplazja kostng, poza przypomnieniem obrazu

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-
oporosis. A DXA (dual-energy X-ray absorptiome-
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 Ptludowski [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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klinicznego, zwraca uwage na powiklania neurolo-
giczne choroby wynikajace z ucisku rdzenia krego-
wego 1 tetnic szyjnych przez nieprawidtowo zbudo-
wany kregostup. Powiktania takie sa bardzo powa-
zne 1 mogg stanowié stan zagrozenia zycia; sg one
opisywane u pacjentow z DD [12]. U dziewczynki
wystepujg typowe dla DD: nieprawidlowe krzywi-
zny kregostupa, wady kregéw jak znieksztatcenie z¢-
ba obrotnika, deformacje trzonow i tukow kregow,
zmiany w krazkach migdzykregowych, a takze nie-
zamkniecie tukoéw kregow kregostupa. Podobnie,
rozpoznane u niej wady stop, zaburzenia modelowa-
nia drobnych ko$ci rak oraz kciuki autostopowicza
stanowig charakterystyczny obraz DD.

Diagnostyka osteologiczna u pacjentow z dyspla-
7ja jest trudna ze wzgledu na trudnos$ci w interpreta-
¢ji wynikow badan, zwlaszcza jakosciowych badan
koséca. W populacji wieku rozwojowego badanie
densytometryczne najczesciej jest oceniane w odnie-
sieniu do norm wiekowych. U dzieci z zaburzeniami
wzrastania, a wigc u prezentowanej pacjentki, inter-
pretacja DXA winna odnosi¢ si¢ do norm opracowa-
nych dla wysokosci ciala lub wieku biologicznego
[13]. Wynik DXA interpretowany w odniesieniu do
wieku kalendarzowego u pacjentki byt nieprawidto-
wy, podczas gdy przy uwzglednieniu wieku wzrosto-
wego nie stwierdzono patologii. Dodatkowo, postu-
zono si¢ normami cigglymi parametréw densytome-
trycznych, ktore w przeciwienstwie do norm skate-
goryzowanych, minimalizujg ryzyko btedu w ocenie
ilosciowej koséca [14].

WNIOSKI

1. Opisana w pracy naturalna historia pacjentki z dys-
plazja kostna, u ktérej wystapity powiktania neu-
rologiczne, jest cenng wskazowka dla lekarzy kli-
nicystow, gdyz ukazuje mozliwos¢ diagnostyki
i leczenia opisanych komplikacji powstatych w na-
stepstwie znieksztatcen kregow i1 zwichnigcia kre-
goshupa.

2. Praktyczng informacjg jest takze spostrzezenie, iz
mimo licznych wad w zakresie narzagdow ruchu
rozpoznanych w przebiegu DD, nie stwierdzono
u dziecka zaburzen mineralizacji ko$¢ca.
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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-
preting 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 measurements
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 parameters, which,
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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
vertebral 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 abnormalities were ob-
served in the patient.
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