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Najczňstsze dysplazje kostne w 

okresie prenatalnym

Data from 7 studies, comprising600 cases
Foetalradiographyfor suspectedskeletaldysplasia: technique, normalappearances, diagnosticapproach, Alistair D Calder1, AmakaC Offiah PediatrRadiol. 2015 Apr;45(4):536-48.
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Etiologia wad ukğ. kostnego

Izolowany ăbġņd rozwojuó

Naczyniopochodne

Aneuploidie ðnp w trisomiach 18 i 13

Zespoġy Genetyczne >400 w bazach danych

Dysplazje kostne> 400 w bazach danych

CzŋŢļ z nich Recesywne ð25% powt·rzenia

CzŋŢļ AD ðwbrew pozorom ryzyko powt·rzenia moŮe byļ podwyŮszone



Dysplazja kostna

Greka : ȃȔȒ- dys-, ăzġe" + ȏȊǻȒȈȑplasis , 

ătworzenie " Zaburzenia struktury lub funkcji 

tkanki (ġņcznej) prowadzņca do zaburzeŗ budowy 

ukġadu kostnego
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Permanentna aktywacja receptora i 

mechanizm skr·cenia koŖci
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ThanatophoricDysplasiat. I











20 hbdTD I sulkacjapğ. skroniowych



13 hbdTD I sulkacjapğ. skroniowych





Thanatophoricdysplasiat. II
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Thanatophoricdysplasiat. II



TD I: poszerzenie IV komory



prawidġowa IV komora



TD I ðhipoplazja (ŖcieŌczenie Ŗcian/ >BSOB) 

pnia m·zgu ðposzerzenie wodociĺgu i IV 

komory



prawidġowy pieŌ m·zgu



hipoplastyczneŖr·dm·zgowie



prawidġowe Ŗr·dm·zgowie



TD I ðnieregularne spl naczkom bocznych 

ŖcieŌczenie Ŗcian pnia m·zgu ðposzerzenie 

wodociĺgu i IV komory



TD II ðnieregularne spl naczkom bocznych  12 

hbd

TonniG, PalmisanoM, 

GinocchiV, Ventura A, Baldi

M, BafficoAM. Dysmorphic

choroidplexusesand 

hydrocephalusassociatedwith 

increasednuchaltranslucency: 

Earlyultrasoundmarkersof 

de novothanatophoric

dysplasiatype II with 

cloverleafskull

(Kleeblattschaedel). 

CongenitalAnomalies.

2014;54(4):228-232. 

doi:10.1111/cga.12056



TD II ðposzerzenie wodociĺgu i IV komory 17 

hbd

TonniG, PalmisanoM, 

GinocchiV, Ventura A, Baldi

M, BafficoAM. Dysmorphic

choroidplexusesand 

hydrocephalusassociatedwith 

increasednuchaltranslucency: 

Earlyultrasoundmarkersof 

de novothanatophoric

dysplasiatype II with 

cloverleafskull

(Kleeblattschaedel). 

CongenitalAnomalies.

2014;54(4):228-232. 

doi:10.1111/cga.12056



TD I ðposzerzenie wodociĺgu i IV komory 13 

hbd

TonniG, PalmisanoM, 

GinocchiV, Ventura A, Baldi

M, BafficoAM. Dysmorphic

choroidplexusesand 

hydrocephalusassociatedwith 

increasednuchaltranslucency: 

Earlyultrasoundmarkersof 

de novothanatophoric

dysplasiatype II with 

cloverleafskull

(Kleeblattschaedel). 

CongenitalAnomalies.

2014;54(4):228-232. 

doi:10.1111/cga.12056



prawidġowy wodociĺg 13 hbd



TD I ðnieregularne spl naczkom bocznych 

ŖcieŌczenie Ŗcian pnia m·zgu ðposzerzenie 

wodociĺgu i IV komory



TD I ðnieregularne spl naczkom bocznych 

ŖcieŌczenie Ŗcian pnia m·zgu ðposzerzenie 

wodociĺgu i IV komory



TD I 13 t zagińte, skr·cone koŖci dġugie, kr·tkie 

Ťebra, makrokrania
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Achondroplasia



Achondroplasia



Achondroplazja



Achondroplazja



Hipochondroplazja



Prawidğowa sulkacjapğat·w skroniowych



Achondroplazja

Zaburzenia RAMP (recurrent, autosomal dominant,

male biased, paternal age effect disorders)

Nawrotowe, autosomalnie dominujŃce,

zaburzenia zwiŃzane z wiekiem ojca, zaleŨne od pğci rodzica 

Wszystkie prawdopodobnie wynikajŃ z pozytywnego 

selektywnego wpğywu mutacji leŨŃcej u ich podğoŨa na

spermatogonia, MUTACJA ROZPRZESTRZENIA SIŇ Z 

WIEKIEM (mechanizm oczywiŜcie nie dziağa u matki). Inne 

zaburzenia, w przypadku kt·rych istniejŃ przekonujŃce dowody 

na podobne efekty, obejmujŃ zesp·ğ Apertai zesp·ğ Noonan



Achondroplazja i powiĺzania kliniczne

Å Niewielki wzrost czństoŖci kraniosynostozy

Å Niewielki wzrost czństoŖci padaczki

Å WyraŢnie zmniejszone ryzyko cukrzycy



Wrodzona ğamliwoŜĺ koŜci

Osteogenesisimperfecta

Typ IIa ïŜmiertelny perinatalnie

Typ IIb ïlŨejszy, Ŝmiertelny zazwyczaj w wieku niemowlňcym

Typ III ïprzeŨycie dğuŨsze ïale ciňŨka niepeğnosprawnoŜĺ 







Osteogenesisimperfecta t IIA

Zdj. rtg. dziňki uprzejm.

Prof. Tadeusza

BiegaŒskiego

ICZMP













Osteogenesis imperfecta t IIA



Osteogenesis imperfecta t IIB



Osteogenesis imperfecta t IIB



Osteogenesis imperfecta t IIB

Zdj. rtg. dziňki uprzejm.

Prof. Tadeusza

BiegaŒskiego

ICZMP



Skr·cenie koŒczyn, makroglosja, 

podejrzenie z. Downa
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