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Ko{tana displazija je naziv koji se odnosi na veliku skupinu nasljednih bolesti karakteriziranih poreme}ajem u razvoju kosti i 
hrskavice. Postoji oko 400 razli~itih bolesti koje su podijeljene na osnovi klini~kih i radiolo{kih karakteristika te po obliku 
naslje|ivanja. U ovom radu prikazane su radiolo{ke karakteristike, razli~ite radiolo{ke metode oslikavanja te diferencijalna dijag-
noza s obzirom na to da razlikovanje pojedinih bolesti ovisi velikim dijelom o radiolo{kom nalazu. U postavljanju dijagnoze ko{tane 
displazije nu`an je multidisciplinski pristup, jer radiolo{ki nalaz i klini~ki znakovi ~ine osnovu u postavljanju dijagnoze.
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UVOD

Ko{tana displazija (latin. dys i plasia 
zna~i “lo{i rast”) stanje je promijenjenog 
izgleda kosti, odnosno promijenjenog 
anatomskog oblika kosti.

Dug je popis bolesti i stanja koje dovo-
de do ko{tane displazije. Ta promjena 
mo`e biti nasljedna ili ste~ena. No sliku 
displasti~nih ko{tanih promjena mogu 
~initi bolesti koje na dulje vrijeme is-
klju~uju bolesnika iz uobi~ajenog dnev-
nog rada i `ivljenja, kao {to je to kod bo-
lesti krvotvornih organa, poput leukemije 
ili hemofilije, ili pak upalnih bolesti orga-
na za kretanje, primjerice juvenilnog idio-
patskog artritisa. Jednako tako neuromu-
skularne bolesti, povrjede, lo{e srasle 
frakture ili frakture kojima je bio potre-
ban kirur{ki zahvat za sanaciju, mogu 
promijeniti izgled kosti.

Radiolo{ke karakteristike ko{tanih 
displazija

Veliki je broj ko{tanih displazija, te je 
u njihovom razlikovanju potrebna radio-

lo{ka obrada, i to ~esto cijelog kostura ili 
rje|e samo jednog dijela, ~ija je promjena 
izgleda ili strukture karakteristi~na za 
neku odre|enu bolest. U analizi ko{tanih 
promjena cijela je paleta mogu}ih dija-
gnosti~kih postupaka, klasi~na radiolo{ka 
obrada lubanje i dugih tubularnih kosti, 
nadlaktice s ramenim obru~em te nat-
koljenice s koljenskim zglobom i potko-
ljenice s gle`njem u dvije projekcije. 
Osim klasi~ne radiolo{ke obrade za ana-
lizu parenhimnih organa rabi se ultrazvuk 
(UZV), ra~unalna tomografija (CT) i ma-
gnetska rezonancija(MR).

U skupini ko{tanih displazija koje su 
radiolo{ki prepoznatljive razlikujemo:

Ahondroplaziju, bolest s defektom u 
enhondralnom ko{tanom razvoju, odno-
sno poreme}ajem u razvoju apendiku-
larnog kostura. Duge tubularne kosti su 
kratke i savinute. Kosti kalvarije (mem-
branozna kost) normalnih su dimenzija 
kao i mozak, ali lice i baza lubanje (enhon-
dralna kost) relativno su maleni u odnosu 
na kosti kalvarije, kao i otvori lubanjske 
baze i spinalnog kanala (slika 1). To do-
vodi do razvoja spinalne stenoze i zna-
~ajnih neurolo{kih simptoma.

Klasi~na radiolo{ka obrada lubanje i 
dugih kostiju obi~no je dostatna za postav-
ljanje dijagnoze, a za diferencijalnu dija-
gnozu i isklju~enje ili potvrdu Ellis van 
Creveldovog sindroma ili hondroektoder-
malne displazije, koja dolazi u obzir po-
trebna je i snimka {ake. To je autosomno 

recesivna bolest s polidaktilijom i sino-
stozom karpalnih i metakarpalnih kostiju. 
Medijalne falange su kratke, a terminalne 
hipoplasti~ne. Djeca imaju kratke kosti i 
hipoplaziju proksimalnog dijela tibije.

Kod bolesnika s kleidokranijalnom 
 disostozom promijenjen je izgled klju~-
nih kosti koje su hipoplasti~ne ili se ne 
razviju (aplazija). Ako postoji sumnja na 
kleidokranijalnu disostozu moramo do-
datno snimiti gornju torakalnu aperturu, 
pa }emo na taj na~in i samo jednom do-
datnom ekspozicijom prikazati obje 
klju~ne kosti s ramenim obru~em. Lu-
banja je velika sa zaka{njelim zatvara-
njem sutura, razvojem prekobrojnih ko-
stiju te s hipertelorizmom, malim licem i 
displasti~nim zubima. Zdjelica je uska. 
Promjene u razvoju kralje`nice posljedica 
su promjena u enhondralnoj i membra-
noznoj kosti.

Poreme}aji razvoja kosti {aka i prstiju 
mogu se manifestirati kratkim prstima 
(brahidaktilija), prstima u kontrakturi 
(komptodaktilija), ili ih mo`e biti vi{e 
(polidaktilija), a ako su me|usobno spo-
jeni, govorimo o sindaktiliji.

Enhondromatoza ili Ollierova bolest 
manifestira se razvojem jednog ili vi{e tu-
morskih procesa hrskavi~nog matriksa, 
koji su smje{teni u medularnom kanalu 
tubularne kosti s mogu}no{}u maligne al-
teracije. Ako uz ovakav nalaz enhondro-
ma na|emo i hemangiome, govorimo o 
Mafuccijevom sindromu.
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U obradi tih bolesnika potrebno je 
u~initi i scintigrafiju kosti koja je osjet-
ljivija za dijagnozu promjena u medular-
nom kanalu a osobito za pra}enje even-
tualnih promjena u agresivnosti rasta. MR 

je metoda izvrsna za ciljanu obradu poz-
nate tumorske tvorbe.

Fibrozna displazija nastaje u medular-
nom dijelu kosti. Kompakta je stanjena, a 
endostalna kost je nazubljena, pove}anog 

popre~nog promjera, ka`emo kost je 
edostoti~na izgleda poput mlije~nog stak-
la, odnosno fibroznog je matriksa.

Obi~no je za postavljanje dijagnoze 
dostatna klasi~na radiolo{ka obrada, no u 
kontrolama ili ako nastanu komplikacije, 
a obi~no je to fraktura “manje vrijedne 
kosti”, treba u~initi i magnetsku rezonan-
ciju, metodu koja }e bolje pokazati obu-
jam promjene unutar medularnog kanala.

U djece s hipofosfatemi~nim rahiti-
som mijenja se izgled metafiza koje su 
uve}ane i slabo mineralizirane. Rahitis 
mo`e biti renalni ili obiteljski oblik rezi-
stencije na D vitamin. Potrebna je stoga 
radiolo{ka obrada, i to snimka dugih ko-
stiju natkoljenica s prikazom koljenskih 
zglobova, a obi~no je dostatna snimka u 
jednoj projekciji, {to je uz laboratorijske i 
klini~ke podatke dovoljno za primjenu te-
rapije.

Marfanov sindrom karakteriziran je 
izduljenim malim tubularnim kostima 
{ake, koje su stanjene kompakte i {ireg 
medularnog kanala. Slabost vezivnog 
 tkiva omogu}uje izrazitu pokretljivost 
 prstiju. U radiolo{koj obradi kostiju do-
statna je snimka jedne {ake ako postoji 
sumnja na Marfanov sindrom.

Multiple hereditarne egzostoze ili dija-
fizarna aklazija karakterizirana je brojnim 
egzofiti~nim ko{tanim tumorima, koji su 
prekriveni hrskavicom i koji mogu ma-
ligno alterirati. Bolesnici dolaze zbog pri-
tiska tumora na krvne `ile i `ivce te ~esto 
deformiranih kostiju. Osteohondralne le-
zije koja mogu egzofiti~no rasti, na svojoj 
hrskavi~noj “kapi” imaju kalcifikacije 
razli~itog oblika, koje izgledaju poput 
 prstena, lukova ili su to samo amorfne 
kalcifikacije “nabacane” po “kapi”. Te 

Slika 1. Ahondroplazija - Konvencionalna snimka lubanje (a) prikazuje relativno male kosti lica i bazu lubanje u odnosu na kalvariju, duge kosti su kratke (b), a 
du`ina prstiju {aka (c) jednaka je.

Slika 2. Osteognesis imperfecta - prijelom dijafize tibije, jasno vidljivog mjesta frakture, kosti su poroti~ne 
{irokog medularnog kanala (a). Platispondilija („spljo{teni“ trupovi kralje`aka) na profilnoj snimci torakal-
nog i lumbalnog dijela kralje`nice (b).

a b c
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kalcifikate valja kontrolirati, jer smanje-
nje njihovog broja i koli~ine mo`e zna~iti 
aktivnost procesa i mogu}i maligni rast 
dotad benigne osteohondralne tvorbe. 
Klasi~nom radiolo{kom obradom prika`u 
se egzofiti~ne lezije. Kontrola njihovog 
rasta i promjena koje nastanu zahtijeva i 
druge slikovne metode, primjerice MR 
kojim se prika`e debljina hrskavi~ne 
“kape”. Kontrola je va`na zbog mo-
gu}nosti maligne alteracije i razvoja ma-
lignog procesa hrskavi~nog matriksa. 
Hondrosarkom je maligni tumor koji je 
te{ko lije~iti, pa ga valja pravodobno dija-
gnosticirati.

Neurofibromatoza je multisistemska 
nasljedna bolest, a prenosi se autosomno 
dominantno. Karakterizirana je pjegama 
„cafe au lait“ po ko`i, osteoporozom 
 kosti i obliteracijom medularnog kanala 
tubularne kosti. Kod tih se bolesnika 
razvijaju nerofibromi - tumori u mekim 
~estima, koji mogu maligno alterirati u 
fibrosarkome. Intrakranijski obi~no nala-
zimo obostrano smje{tene Schwannome, 
a na|u se i Schwannomi medule spinalis, 
meningeomi i gliomi. Bolesnici ~esto 
imaju juvenilnu kataraktu. Osim klasi~ne 
radiolo{ke obrade dugih kostiju s osvr-
tom na medularni kanal, valja pregledati 
meka tkiva, i to UZV-om i MR-om.

Osteogenesis imperfecta (OI) bolest 
je abnormalne maturacije kolagena a 
zahva}a kostur, ligamente, ko`u, sklere i 
zube. Sklere su plave, kosti su os-
teoporoti~ne i sklone prijelomima, a 
promjene su na zubima u smislu dentino-
genesis imperfectae. Kod tih bolesnika 
rast je usporen i postoje brojni prijelomi 
kostiju koji su u razli~itim fazama zara-
stanja, uz obilno stvaranje kalusa (slika 
2). Bolest se javlja u nekoliko oblika i 
te{ko ju je diferencirati u perinatalnom 
razdoblju, to vi{e {to ima nekoliko sindro-
ma koji imitiraju OI.

OI tip I. najbla`i je i naj~e{}i oblik bo-
lesti. Bolesnici imaju plave sklere. Prije-
lomi nastaju s ro|enjem ili s prvim kora-
cima, a zarastaju hipertrofi~nim kalusom. 
Djeca imaju kifoskoliozu i dentinogenesis 
imperfectae. Zbog prijeloma slu{nih ko{-
~ica prematurno su gluhi.

Bolesnici s OI-om tip II. imaju plave 
sklere, kratke i savinute ekstremitete. 
Obi~no su fatalnog zavr{etka s ro|enjem, 
a kosti pokazuju multiple prijelome.

OI tip III. karakteriziran je multiplim 
prijelomima kostiju koji nastaju pri 
ro|enju, plavim sklerama koje s vreme-
nom blijede i dentinogenesis imperfectae. 
Kostur je kratak, a toraks je ba~vast s pec-

tus carinatum. Na mjestima prijeloma 
 vidljive su kalcifikacije poput “kokica”, a 
to odgovara mjestima enhondralne osi-

fikacije. S dobi osifikacije nestaju i ostaju 
uve}ane prozirne epifize. Aksijalni kostur 
pokazuje progresivnu platispondiliju s 

Slika 3. Mukopolisaharidoza - Snimka abdomena nativno (a) pro{irenih prednjih okrajaka rebara i „kljuna-
sto“ oblikovan trup L1 kralje{ka (b)

Slika 4. Gaucherova bolest - Magnetska rezonancija donjih ekstremiteta - nepravilne hipointenzivne “zmijo-
like lezije” u medularnom kanalu odgovaraju infiltraciji Gaucherovim stanicama

a b
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razvojem kifoskolioze {irokog trokuta-
stog toraksa i uske zdjelice.

OI tip IV. ima bijele sklere, umjerenu 
lomljivost kostiju, deformitete, kifosko-
liozu i dentinogenesis imperfectae.

OI tip V. ima sklonost formiranju 
hipertrofi~nog kalusa, nastaje osifikacija 
membrane interosee, ograni~ene prona-
cije i supinacije uz skleroti~ne pruge me-
tafiza.

OI VI. sli~na je OI-u IV. Razlikuju 
se histolo{ki, jer ovdje nalazimo hiper-
osteoidne kosti oskudne mineralizacije.

OI VII. sli~an je obliku II. i IV.
U diferencijalnoj dijagnozi treba mi-

sliti na zlostavljano dijete, juvenilnu os-
teoporozu izazvanu steroidima i hipofo-
sfataziju. U obzir dolazi i prolazna osteo-
poroza koja je samo ograni~avaju}a 
bolest, kao prolazni defekt u formiranju 
kolagena.

U radiolo{koj obradi kod sumnje na OI 
u pravilu je potrebno snimiti cijelo tijelo, 
duge kosti i oba hemitoraksa s ciljanom 
obradom kraniocervikalnog prijelaza, te 
zdjelicu. Potrebno je obaviti i denzitome-
trijsku obradu i definirati stupanj osteope-
nije i osteoporoze.

Kad klini~ki i radiolo{ki otkrijemo 
prijelome koji su za djetetovu dob na ne-
primjerenim mjestima, primjerice prije-
lom dugih kostiju kod djeteta koje ne 
hoda, potrebno je razmotriti mogu}nost 
da je rije~ o zlostavljanom djetetu. Stoga 
se ta dva stanja ne smiju zamijeniti i dove-
sti do postavljanja pogrje{ne dijagnoze.

Osteopetroza i piknodisostoza su bole-
sti s grje{kom u osteoklastozi. Osteo-
poikilija pravi okrugle fokuse skleroze u 
trabekularnoj kosti. Ti su fokusi o{tro 
konturirani obi~no manji od 1 cm u pro-
mjeru, radiolo{ki ih mo`emo prikazati kla-
si~nom radiolo{kom obradom i CT-om.

Mukopolisaharoidoza (MPS) ~ini ve-
liku skupinu nasljednih bolesti razli~itog 

klini~kog i radiolo{kog nalaza razli~itih 
oblika bolesti. Uvjetovane su nedostat-
kom jednog ili vi{e specifi~nih lizo-
somskih enzima. Postoji osam tipova bo-
lesti koji se ozna~avaju brojevima od 
I.-VII. ili po imenu lije~nika koji je bolest 
prvi opisao.

Radiolo{ki se vidi velika lubanja, sela 
turcika oblikovana poput slova “J” i de-
presija nosnog korijena. Trupovi kralje-
`aka su hipoplasti~ni s “kljunastim” 
izvu~enjem L1 i L2 kralje{ka. Glave nat-
koljenica i nadlaktica su hipoplasti~ne, 
malene, a metafize i dijafize su pro{irene, 
te se razvija coxa valga. Kostovertebralni 
dijelovi rebara su uski, a prednji okrajci 
su pro{ireni (slika 3). Na {aci, koja je u 
fleksornoj kontrakturi, pro{ireni su distal-
ni dijelovi metakarpalnih kostiju, a prok-
simalni su su`eni.

Bolesnici s MPS-om ~esto imaju in-
telektualne pote{ko}e, hidrocefalus, a 
mogu se javiti i komplikacije koje se 
o~ituju glavoboljom s povra}anjem i ede-
mom papile. Uz veliku glavu u male je 
djece izbo~ena fontanela i razdvajaju se 
suture, ~esto uz to imaju i atlantookci-
pitalni instabilitet ili spondilolistezu. 
Razvija se sindrom karpalnog ili tarzal-
nog kanala.

Djeca su to s multiplim disostozama, 
gibusom, kifozom, skoliozom i lumbal-
nom lordozom. Kukovi su displasti~ni, 
{to dovodi do progresivne promjene zglo-
bova i razvoja kontraktura. Djeca su niska 
rastom, imaju kratki vrat, oslabljen sluh a 
postoji i atrofija optikusa. Uz plu}ne i 
sr~ane probleme imaju i uve}anu jetru i 
slezenu –hepatosplenomegaliju.

U dokazu bolesti osim klasi~ne 
radiolo{ke obrade cijele kralje`nice, lu-
banje i zdjelice potrebno je snimiti duge 
kosti i {ake. ^esto je za postavljanje dija-
gnoze dostatna profilna snimka kra-
lje`nice, snimka {ake i zdjelice u jednoj 

projekciji, no za prikaz obujma promjena 
potrebno je snimiti cijeli kostur u dvije 
projekcije. Promjene parenhimnih organa 
valja dijagnosticirati i pratiti MR-om.

Hurlerova bolest (MPS I) karakteri-
zirana je zadebljanjem periosta dijafiza 
dugih kostiju s difuznom osteoporozom. 
Rebra su su`enih paravertebralnih dijelo-
va a pro{irenih prednjih okrajaka. Sela je 
izdu`ena a prednji klinoidi su subminira-
ni. Trup L2 je u{iljenog ventralnog dijela 
a konveksne kaudalne i kranijalne kon-
ture.

U MPS-u III. (Sanfillipov sindrom) 
bolesnici imaju promjene vida i sluha te 
kardiovaskularne promjene s hepatosple-
nomegalijom i intelektualnim pote{ko-
}ama.

U MPS-u IV. (Morquiov sindrom) 
nagla{enije su promjene na kralje`nici sa 
skoliozom, kifozom, gibusom, platispon-
dilijom, te pectus carinatum uz ligamen-
tarnu slabost i hipoplaziju odontoida.

Lizosomske bolesti nakupljanja sku-
pina su nasljednih metaboli~kih bolesti 
koje se obi~no manifestiraju u dje~joj 
dobi i ~esto ih je te{ko me|usobno razli-
kovati. One su nasljedni poreme}aj nekog 
od lizozomskih enzima, a promjene se 
vide na vezivnom i `iv~anom tkivu te na 
parenhimatoznim organima. Sukladno 
tome, za postavljanje dijagnoze uz labora-
torijsku nalaze potreban je cijeli niz 
radiolo{kih pregleda. Pravilan i pravodob-
ni izbor dijagnosti~kog i terapijskog po-
stupka omogu}uje kvalitetan `ivot.

U Gaucherovoj bolesti na klasi~noj 
radiolo{koj snimci dugih kostiju mo`emo 
vidjeti Erlenmeyerove deformitete, od-
nosno pro{irenje distalne dijametafize 
 dugih kostiju. To je tipi~an, no ne i 
specifi~an nalaz za Gaucherovu bolest. U 
medularnom kanalu javlja se osteonekro-
za, osteoskleroza pra}ena ko{tanom kri-
zom, bolom i ~esto frakturom u patolo{ki 

Slika 5. Avaskularna nekroza - Konvencionalna radiolo{ka snimka zdjelice (a) pokazuje promijenjen morfolo{ki izgled glave desnog femura te stanje nakon avasku-
larne nekroze i totalne endoproteze kuka lijevo zbog neprepoznate bolesti odlaganja u dje~joj dobi. Ra~unalna tomografija (b) za dokaz promjena i subhondralne 
depresije konveksiteta glave lijeve natkoljeni~ne kosti. Magnetska rezonancija (c) pokazuje jasno vidljive promjene epifizne jezgre lijevoga kuka karakteristi~ne za 
avaskularnu nekrozu.
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promijenjenoj kosti te zastojem u ko{-
tanom rastu. U Gaucherovoj bolesti 
promjene vidimo i na kralje`nici, i to je 
obi~no zahva}eno nekoliko kralje`aka to-
rakolumbalne regije. Kralje{ci su kola-
birani, anteklinasto i kompresijski pro-
mijenjeni s mogu}no{}u {irenja u para-
spinalni i epiduralni prostor te medulu. 
Promjene kralje{aka uvjetovane su osteo-
porozom i kortikalnim erozivnim proce-
som. Mijenja se izgled cijele kralje`nice, 
formira se grba i razvija skolioza.

Zna~ajni napredak u dijagnozi i analizi 
promjena omogu}ila je magnetska rezo-
nancija koja je osjetljiva za promjene u 
medularnom kanalu. Infiltracija medular-
nog kanala Gaucherovim stanicama 
mijenja intenzitet signala ko{tane sr`i, pa 
se u medularnom kanalu vide hipointen-
zivne lezije razli~itog oblika i broja, ovi-
sno o zahva}enosti (slika 4). Gaucherove 
stanice mogu formirati pseudotumor koji 
imitira hondralni matriks, tj. hondro-
sarkom niskog stupnja malignosti.

Klasi~nom radiolo{kom obradom na-
|en Erlenmeyerov deformitet nije spe-
cifi~an i mo`emo ga na}i i u raznih drugih 
bolesnih stanja, od razli~itih oblika osteo-
petroza, Niemann-Pickove bolesti, hemo-
globinopatija, talasemije i anemije srpa-
stih stanica, do trovanja te{kim metalima, 
fibrozne displazije, osteohondromatoze, 
enhondroma i fibromatoze. Razlog na-
stanka Erelenmeyerovog deformiteta 
mo`e biti vaskularni, uvjetovan bolestima 
krvnih stanica, primjerice anemija srpa-
stih stanica, policitemija limfoprolifera-
tivne bolesti.

Avaskularna nekroza (AVN) ili ko{ta-
ni infarkt (slika 5) nastaje kao posljedica 
odlaganja Gaucherovih stanica u medula-
nom kanalu s posljedi~nim pove}anjem 
tlaka ili okluzijom krvnih `ila. Mijenja se 
izgled zglobova, nastaju subhondralne 
frakture koje dovode do depresije kon-
veksiteta, ko{tane demarkacije i stvaranja 
slobodnih ko{tanih fragmenata.

Razli~ite infekcije mogu biti uzrokom 
avaskularnih promjena koje nastanu tako 
da septi~ni embolusi za~epe arterije. 
Lijekovi, primjerice steroidi, mogu zbog 
pove}ane koli~ine masti te povi{enog 
tlaka uzrokovati intraosealnu okluziju. 
Prekomjerno konzumiranje alkohola isto 
tako uvjetuje arterijsku okluziju masnim 
embolusima. Autoimune bolesti, kao {to 
je lupusna bolest, vaskulitis u sklopu reu-
matoidnog artritisa, uzrokuje arterijsku 
okluziju. Frakture i dislokacije ko{tanih 
fragmenata mogu dovesti do prekida ar-

terijske vaskularne opskrbe, ~e{}e u kuku, 
talusu i skafoidnoj kosti. Zra~enje izravno 
o{te}uje krvne `ile. Kesonska bolest, kad 
se du{i~ni embolusi poput mjehuri}a 
nakupe u masnom tkivu, mogu dovesti do 
avaskularne nekroze. Opekotine i smrzo-
tine o{te}uju stani~je i male krvne `ile. 
Endokrine i metaboli~ke bolesti kao {to je 
Cushingova bolest, koju prati pove}anje 
masti i pove}anje tlaka te intraosealna ve-
nozna okluzija, mogu dovesti do nekroze 
kosti. Temeljna promjena je smanjen krv-
ni optok, ko{tana ishemija i ko{tani in-
farkt.

Zna~ajna je uloga MR-a u otkrivanju 
ranih promjena kod AVN-a. Smatra se da 
je osteonekroza ireverzibilan proces koji 
dovodi do razvoja subhondralnog kolapsa 
i sekundarnog osteoartritisa. Ima poda-
taka da je u nekim okolnostima osteo-
nekroza reverzibilni proces i da se ne 
razvije kolaps, tada govorimo o tranzitor-
noj osteoporozi, idiopatskoj bolesti ka-
rakteriziranoj reverzibilnom osteopeni-
jom, npr. kuka, pra}enoj zna~ajnim ede-
mom medularne kosti. U tom slu~aju rije~ 
je o niskom stupnju reverzibilne osteo-
nekroze.

ANV se na CT-u vidi kao reaktivna 
 skleroza i subhondralni kolaps, a od prvih 
simptoma do pozitivnog nalaza potrebno 
je oko mjesec dana.

Scintigrafija pokazuje nakupljanje, a 
za pozitivnu dijagnozu potrebno je neko-
liko tjedana. MR pokazuje nizak intenzi-
tet signala u segmentu nekroze, za dija-
gnozu je potrebno nekoliko dana do tje-
dan dana.

AVN se manifestira u nekoliko stup-
njeva, i to:

“0” bez simptoma,
I. normalni radiolo{ki nalaz i nalaz na 
MR-u,
II. transparence i skleroza,
III. dvostruka linija, odr`ane konture,
IV. subhondralni kolaps i aplanacija kon-
veksiteta,
V. degenerativna zglobna bolest koja vodi 
do endoproteze, uz napomenu da je rije~ o 
nekvalitetnoj kosti sklonoj krvarenju i in-
fekciji te te{kom cijeljenju.

Primjena enzimatske nadomjesne tera-
pije omogu}uje rekonverziju medule bez 
razvoja komplikacija, prvenstveno AVN-a 
i kolapsa kralje`aka.

Niemann-Pickova bolest autosomno-
dominantna je bolest uvjetovana pato-
lo{kim odlaganjem sfingomijelina i dru-
gih lipida. Karakterizira je osteoporoza 
kostiju i zna~ajne promjene parenhima-

toznih organa, jetre i slezene, koje se pra-
te MR-om. Deformiteti dugih kostiju 
tako|er poprimaju Erlenmeyerov izgled.

Pra}enje promjena kod lizozomskih 
bolesti nakupljanja idu u dva smjera, i to 
kvalitativno (CT, MR, konvencionalna ra-
diologija i UZV) te kvantitativno (volu-
metrija, denzitometrija, kvantitativni CT, 
MR spektroskopija, MR difuzija i mje-
renje {irine korteksa).

Pompeova bolest karakterizirana je ce-
lularnom disfunkcijom i o{te}enjem sr~a-
ne, respiratorne i muskulature ko{tanog 
sustava. Klini~ka slika mijenja se od smrt-
nog ishoda unutar prve godine `ivota do 
potrebe za kolicima za kretanje zbog 
promjena na muskulaturi ko{tanog susta-
va. ^esto postoji potreba za potpomognu-
tom ventilacijom zbog slabosti respira-
torne muskulature. Progresivna mi {i}na 
slabost dovodi do razvoja hipotonije i 
 sindroma mlohavog djeteta (eng. “floppy 
baby”) te respira torne slabosti koja se s 
vremenom pogor{ava, kardiomegalije i 
hepatomegalije.

Krabbeova bolest je leukodistrofija 
koja se autosomno-recesivno naslje|uje, a 
dijagnoza se postavlja na osnovi klini~-
kih, radiolo{kih i biokemijskih nalaza.

Fabryjeva bolest je lizozomska bolest 
nakupljanja koja je uzrokovana nedostat-
kom lizozomskog enzima α- galaktozida-
ze A. Bolest zahva}a veliki broj organa a 
me|u prvim znakovima javljaju se bolovi 
u ekstremitetima, akroparestezije, hipo-
hidroza, kornealne i lentikularne promje-
ne s promjenama na ko`i. To je poreme-
}aj koji se naslje|uje X-recesivno. Pro-
mjene vezane za protok krvi mozga i 
periferije mo`e se potvrditi MR-om, pozi-
tronskom emisijskom tomografijom i 
transkranijskim doplerom te pleitizmo-
grafijom. Bolest se manifestira renalnim, 
kardijalnim i cerebrovaskularnim kom-
plikacijama, i to inzultom i infarktom 
miokarda u mla|oj dobi.

TaySachsova bolest (GMZ gangliozi-
doza) autosomno-recesivna je metabo-
li~ka bolest, koja uzrokuje progresivnu 
destrukciju `iv~anih stanica mozga i me-
dule te se javlja s neurolo{kim simptomi-
ma i smr}u. Obi~no nastupi prije ~etvrte 
godine `ivota.

U diferencijalnoj dijagnozi ko{tanih 
displazija valja misliti i na idiopatski ju-
venilni artritis, koji se manifestira otokom 
mekih tkiva, periartikularnom osteoporo-
zom, periostitisom, poreme}ajem u rastu, 
gubitkom zglobnih prostora, ko{tanim 
erozijama, kompresijskim frakturama epi-
fiznih jezgara i u kona~nici ankilozom.
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Nekad se dijagnoza upalne bolesti po-
stavljala samo klasi~nom radiolo{kom 
obradom pa su se tra`ile promjene u tra-
bekularnoj strukturi epifiza, promjene u 
{irini i izgledu epifizne plo~e. Razvoj ero-
zija bio je pouzdan nalaz upalnog pro -
cesa. Danas sumnju na upalnu bolest 
potvr|ujemo ili isklju~ujemo UZV-om, 
potom ovisno o nalazu, MR-om. Erozivni 
proces mo`emo dijagnosticirati i tomo-
sintezom, metodom koja uz bitno manje 
zra~enje od CT-a na mnogim mjestima 
daje izvrsne informacije. Tomosintezom 
je potrebno snimiti ve}i broj snimaka za 
kvalitetne rekonstrukcije. Svaka je poje-
dina snimka niske doze zra~enja, a ukup-
na doza tek je ne{to ve}a nego kod kla-
si~nog snimanja. Preciznim preklapanjem 
ve}eg broja snimaka uz male pomake 
cijevi uz dobro ra~unalo i suradnju s bo-
lesnikom omogu}uje se dobivanje kvali-
tetnih snimaka. Doza zra~enja kod tomo-
sinteze je tri puta ve}a u usporedbi sa 
konvencionalnim rengenogramom a us-
pore|uju}i s CT-om, doza je 30 puta 
manja. Primjerice, doza zra~enja za kon-
vencionalnu  snimku torakalnih organa iz-
nosi oko 0,04 mSv, tomosintezu 0,12 
mSv, a za CT toraksa 4mSv. Va`no je na-
pomenuti da tomosintezi ne smeta metal-
na fiksacija i da metalni implantati ne pra-
ve artefakte. Ure|aj omogu}uje snimku 
du`ine 1,5 m, {to je odli~no kod preopera-
cijske obrade kukova i deformiranih du-
gih kostiju te u obradi i pra}enju skolioze 
i kifoskolioze.

Metoda koja nam mo`e pokazati 
po~etne promjene u upalnih bolesti je 
MR. Njime }emo dokazati postojanje 
edema medularne kosti koja prethodi 
razvoju erozivnog procesa, i to je jedina 
metoda kojom je mogu}e dokazati edem. 
Primjenom paramagnetskoga kontrastnog 
sredstva mogu}e je dokazati akutni sino-
vitis i formiranje upalnog stani~ja panusa. 
Osim navedenih metoda, potrebno je mi-
sliti i na denzitometriju kojom se analizira 
mineralna ko{tana gusto}a, jer hiperemija 
upalnog procesa dovodi do osteopenije, 
odnosno s progresijom bolesti razvija se 
osteoporoza.

ZAKLJU^AK

U ovom radu prikazana je va`nost 
radiolo{ke obrade u dijagnosti~kom po-
stupku i diferencijalnoj dijagnozi rijetkih 
bolesti u djece. Vodili smo se brigom o 

{to manjoj izlo`enosti ioniziraju}em 
zra~enju u dijagnosti~kom postupku. Po-
kazane su sve slikovne metode koje se 
primjenjuju u obradi bolesnika. Radio-
logija danas ima “mo}ne” metode i pra-
vilna upotreba u dogovorenom postup-
niku, omogu}uje dobru i brzu dijagnozu.

Odgovor na postavljeno pitanje u na-
slovu ovog rada glasi da je, dakako, po-
trebna radiolo{ka obrada u razlikovanju 
rijetkih bolesti, jer jedino zajedni~ka 
obrada i pravilan izbor slikovne obrade 
daje kvalitetnu dijagnozu i omogu}uje 
pravodobnu primjenu terapije.
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S u m m a r y

ARE RADIOLOGIC STUDIES NECESSARY IN DIFFERENTIATING RARE DISEASES IN CHILDREN?

K. Poto~ki, M. Prutki

Skeletal dysplasias is a general term that refers to a large group of hereditary disorders characterized by abnormal bone and 
cartilage development. There are almost 400 different disorders classified according to clinical and radiographic features and mode 
of genetic transmission. In this paper, radiologic characteristics, different imaging modalities and differential diagnosis are pre-
sented, since distinction among the various skeletal dysplasias is based largely on radiographic findings. Since radiographic 
 examination and clinical manifestations play significant role in establishing the diagnosis, a multidisciplinary approach to the diag-
nosis of skeletal dysplasia is required.

Descriptors: RARE DISEASES – diagnosis, radiography
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