05.12.2023

Frambu 28.november 2023

Stickler syndrom og skjelettforandringer
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Hva er en skjelettdysplasi?

e Skjelettdysplasier (osteokondrodysplasier)

— en gruppe arvelige tilstander som fgrst og fremst pavirker bein
og brusk

— kan ogsa ha en betydelig pavirkning pa muskler, sener og "
leddband

— varierende grad av feilstillinger
* Forekomsten angitt til 6-9 per 10 000 fgdte

e Beskrevet over 450 ulike sjeldne, medfgdte
skjelettdysplasier
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Hvor ser vi forandringer?
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Figur 3: Diagrammatisk presentasjon av
forskjellige typer skjelettdysplasi.
A. Normal form av lang rerknokkel i vekst

B. Epifyseal forandring som ved epifyseal

C. Metafyseal forandring som ved akon-
droplasl

D. Diafyseal forandring som ved diafyseal

E. Normal vertebra

F. Vertebral forandring som ved spondylo-
epifyseal dysplasi. :
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Forandringer i de store leddene

* Feilstillinger
* Betennelser (artritt)

* Slitasje (artrose)
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Forandringer i ryggvirviene

* Morgenstivhet

* Smerteriryggen med eller uten
utstraling

* Parestesier (prikking stikking)
e Kraftsvikt

* Redusert gangavstand
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De fleste med ulike skjelettdysplasier vil ha behov for:

* utredning og oppfalging av ortoped - feilstillinger og funksjon

* ulike medisinske spesialister - avhengig av symptomer og funn

* genetisk veiledning

» fysioterapi og veiledning om fysisk aktivitet og trening

* veiledning om tilpasning av omgivelser, aktiviteter og hjelpemidler i dagliglivet
* psykologiske utfordringer og behov for stgtte og oppfalging

Behandlingen ma tilpasses individuelt til den enkeltes behov, symptomer/funn og
funksjon.
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Hvilke oppgaver har kollagenene som er forandret ved Stickler?

* Kollagen Il: COL2A1 Basis for hyalin brusk, inkludert brusk pa leddets overflate
(leddbrusk)

* Kollagen IX: COL9A1 — COL 9A2 — COL9A3 Type IX kollagen er tilstede i kondrocyttene i
vekstplatebrusk, voksen leddbrusk, brusk og mellomvirvelskiver. Mutasjoner i type IX
kollagen kan disponere individer for multippel epifyseal dysplasi, en klinisk svaert
heterogen skjelettlidelse, med tidlig debuterende artrose som en sveert vanlig
manifestasjon

* Kollagen XI: COL11A - COL 11A2 —COL2A1 Type Xl kollagen er bredt distribuert i
leddbrusk, sener, trabekulaert bein, skjelettmuskulatur,
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Skjelettforandringer ved Stickler

* Overbevegelige ledd (hypermobilitet) i ung alder.
Mange stivner til med gkende alder.

e Kalvbenthet (genu valgum).

 Forstgrredeledd, mest uttalt hos barn.

* Leddsmerter, spesielt i beina og ryggen, som kan oppsta fra barnealder og
forverres med tiden.

* Tidlige slitasjeforandringer (artrose).
e Leddforandringer (typisk epifyseal dysplasi med prematur artrose).

* Endringeriryggvirvlene (platyspondyli, Schmorlske knuter), eventuelt med
skjevhet i ryggen (skoliose, kyfose).

* Endringer i hoftene (protrusio acetabuli, coxa valga, Calve-Legg-Perthe-liknende
forandringer).
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En liten paminning om
hvor forandringene
sitter:

| hvor stor grad kan vi bruke kunnskapen
vi har fra store grupper med
leddforandringer?

| hvor stor grad ma vi ta hensyn til
kompliserende faktorer?
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Hvilke operasjoner er aktuelle?

* Epifysiodese

 Hemiepifysiodese
* Feilstillinger /aksefeil PITY

* Leddslitasje/artrose * Osteotoml

* Totalprotese
* Hemiprotese
* Andre?
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Vekststopp ved benlengdeforskjell (epifysiodese)

* Epifysiodese er en kirurgisk teknikk som brukes hos barn for a stoppe veksteni
en knokkel for a utligne en benlengdeforskjell

* Tidspunktet for prosedyren er avhengig av kjgnn, alder, arsaken til ulik
benlengde, hvor stor benlegdeforskjellen er og kommer til a bli ved vekstslutt

* Med epifysiodese kan vi stoppe veksten i vekstskivenei det lange benet slik at
det korte benet kan ta igjen det lange benet.
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Aksefeil

» Aksefeil vil si at aksen gjennom hofte, lar, kne, legg og fot ikke er rett. Barnet
kan veere hjulbeint, kalvbeint, ga med inntaing eller uttaing

For @ unnga overbelastning pa hofte, kne og ankel, og risiko
for slitasje og smerter pa sikt, kan du fa tiloud om en
korreksjon av feilstillingen med kirurgi.

Malet med behandlingen er a fa rettet opp akser.

Aksekorreksjon og/eller korreksjon av rotasjonsfeilstilling
rundt kne, hofte eller ankel gjgres hos barn og voksne for
a rette opp feilstillinger i bena.

Operasjonen kan korrigere aksefeil som hjul- og
kalvbenthet, eller en inn- eller uttaing.
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Vekststyring ved aksefeil (hemiepifysiodese)

 Hemiepifysiodese er en kirurgisk teknikk som brukes hos barn for a rette ut

feilstillinger i beina under vekst (korrigerer akser ved a hindre videre vekst i
epifyseskivene).

* Teknikken brukes som regel for a korrigere en aksefeil i form av hjul- og kalvbenthet
* Vanligste lokalisasjoner for epifysiodese er distale femurfyse og proksimale tibiafyse

 Med hemiepifysiodese kan vi begrense vekst pa en av sidene i vekstskiven midlertidig
ved a plassere en plate, krampe eller skrue over denne

* Feilstillingen vil da gradvis korrigeres mens du vokser
* Nar feilstillingen er korrigert fjernes implantatet og benet kan fortsette a vokse
 Malet med behandlingen er at du ender opp med rette akser ved vekstslutt
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Osteotomi
* Osteotomier en operasjon der man retter opp vinkelen i leddet
* Osteotomimed «apen» eller «lukket» kile (evt. overskjeering av knokkelen)

 “Apen kile” innebaerer at det lages en dpen spalte i osteotomien i form av en
kile for a korrigere feilstillingen som fikseres med plate. Den apne spalten tettes
i tilhelningsfasen med benvev, og benet tilheler i den nye stillingen

e «Lukket kile» innebarer osteotomi hvor en tar ut benvev i form av en kile.
Osteotomien lukkes og fikseres, og benet tilheler i den nye stillingen
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Proteser

 Nar annen behandling ikke lenger gir smertelindring i et skadet eller utslitt ledd
(artrose), kan innsetting av et nytt ledd - en totalprotese - veere lgsningen

* Innsettingen av et kunstigledd kan lindre smerter og bedre bevegeligheten i
leddet slik at du kan fungere godt i dagliglivet

* En total hofteprotese innebeerer at bade larbeinshodet og hofteskala skiftes ut
med kunstige deler A}
h |

* Etalternativ er at bare larbeinshodet erstattes med protese, det kalles en
halvprotese
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Aktuelle spgrsmal:

* Nar, og hvor, er det aktuelt a henvise til utredning?
* Nar er det aktuelt med kirurgi?

* Nar er det aktuelt med fysioterapi?

* Begrensningeri forhold til fysisk aktivitet?

* Forslag til gunstige aktiviteter — barn/voksen?

Benlengdeforskjell og aksefeil hos barn og voksne -
Oslo universitetssykehus (oslo-universitetssykehus.no)
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https://oslo-universitetssykehus.no/behandlinger/benlengdeforskjell-og-aksefeil-hos-barn-og-voksne
https://oslo-universitetssykehus.no/behandlinger/benlengdeforskjell-og-aksefeil-hos-barn-og-voksne

Norsk register for sjeldne medfgdte bensykdommer
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Forside - Avdelinger ~ Ortopedisk klinikk - Norsk register for sjeldne, medfedte bensykdommer

Norsk register for sjeldne
medfadte bensykdommer

Norsk register for sjeldne medfedte bensykdommer er et forsknings- og
kvalitetsregister hvor malet er a fa oversikt over, og felge alle som har en
sjelden, medfedt bensykdom (skjelettdysplasi) over tid.

Publisert 01.03.2021 / Sist oppdatert 11.03.2021

Om registeret

Norsk register for sjeldne, medfedte bensykdommer er opprettet av seksjon for
barneortopedi og rekonstruktiv kirurgi ved Rikshospitalet, OUS. Seksjonen er nasjonal
behandlingstjeneste for medfedte deformiteter i underekstremiteter hos barn og unge.

https://oslo-universitetssykehus.no/avdelinger/ortopedisk-klinikk/norsk-register-for-sjeldne-medfodte-bensykdommer
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Sjelden, men ikke alene!
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