
ÊáêïÞèçò ìïñöÞ ïóôåïðÝôñùóçò
âñåöéêïý ôýðïõ

Ç ïóôåïðÝôñùóç áðïôåëåß óðÜíéá êëçñïíïìéêÞ

íüóï ôïõ óêåëåôïý, ðïõ ÷áñáêôçñßæåôáé áðü äéáôáñá÷Þ

óôç ëåéôïõñãßá ôùí ïóôåïêëáóôþí êáé óôçí ðáñáãùãÞ

õðåñïîåéäÜóçò áðü ôá ëåõêïêýôôáñá.1 Ç ïóôåïêëáóôéêÞ

äõóëåéôïõñãßá ïäçãåß óå ãåíéêåõìÝíç ïóôåïêëÞñõíóç,

ðïõ Ý÷åé ùò áðïôÝëåóìá äõóëåéôïõñãßá ôïõ ìõåëïý êáé

ôïõ áíïóïðïéçôéêïý óõóôÞìáôïò, êáôÜãìáôá êáé

íåõñïëïãéêÝò äéáôáñá÷Ýò.2 ÕðÜñ÷ïõí ìïñöÝò ðïõ

åìöáíßæïíôáé íùñßò êáé Ý÷ïõí âáñéÜ ðñüãíùóç êáé

ìïñöÝò ðïõ åìöáíßæïíôáé áñãüôåñá êáé Ý÷ïõí êáëýôåñç

ðñüãíùóç.3 Ç óõ÷íüôçôá ôçò áõôïóùìáôéêÞò åðéêñáôïý-

óáò ìïñöÞò áíÝñ÷åôáé óå 1:100.000, åíþ ç êáêïÞèçò

åßíáé ðéï óðÜíéá êáé Ý÷ïõí ðåñéãñáöåß ìÝ÷ñé ôþñá

ðåñßðïõ 100 ðåñéðôþóåéò.4 Óôçí ÅëëçíéêÞ âéâëéï-ãñáößá

Ý÷åé áíáöåñèåß ìÝ÷ñé óÞìåñá ìüíï ìßá ðåñßðôùóç

êáêïÞèïõò ïóôåïðÝôñùóçò, áðü ôïõò ÊáâáæáñÜêç êáé

óõí.5 ÐåñéãñÜöåôáé ðåñßðôùóç êáêïÞèïõò ïóôåïðÝôñù-

óçò, ìå ðñþéìç Ýíáñîç, ðïõ áíôéìåôùðßóôçêå ìå

õðïäüñéá ÷ïñÞãçóç áíáóõíäõáóìÝíçò ã-éíôåñöåñüíçò.

ÐÅÑÉÃÑÁÖÇ ÐÅÑÉÐÔÙÓÅÙÓ

Ðñüêåéôáé ãéá áãüñé ôåëåéüìçíï, ðñþôï ðáéäß öáéíïôõðéêÜ
õãéþí ãïíÝùí ìå óõããÝíåéá äåõôÝñïõ âáèìïý, ðïõ ãåííÞèçêå
ìå öõóéïëïãéêü ôïêåôü, ìåôÜ áðü åãêõìïóýíç ÷ùñßò
ðñïâëÞìáôá, ìå âÜñïò ãÝííçóçò 2.850 g. ÌåôÜ ôç ãÝííçóç
åìöÜíéóå ìÝôñéá õðåñ÷ïëåñõèñéíáéìßá, ç ïðïßá áíôéìåôù-
ðßóôçêå ìå öùôïèåñáðåßá. Áðü ôçí êëéíéêÞ åîÝôáóç äéáðéóôþ-
èçêå ôüôå ç ýðáñîç íåïãéëþí ïäüíôùí, ïé ïðïßïé êáé áöáéñÝ-
èçêáí. Óå çëéêßá äÝêá çìåñþí õðïâëÞèçêå óå ÷åéñïõñãéêÞ
äéÜíïéîç ôñá÷çëéêïý áðïóôÞìáôïò, ðïõ äçìéïõñãÞèçêå ìåôÜ
ôçí áöáßñåóç ôùí íåïãéëþí ïäüíôùí. ÊáôÜ ôïõò äýï ðñþôïõò
ìÞíåò ôçò æùÞò ôïõ ðáñïõóßáæå óõ÷íÝò ëïéìþîåéò ôïõ
áíþôåñïõ áíáðíåõóôéêïý, åðåéóüäéá ãáóôñåíôåñßôéäáò êáé
åðßìïíç óôïìáôßôéäá.

Óå çëéêßá äýï ìçíþí åéóÞ÷èç óôçí ÊëéíéêÞ ìáò ãéá
äéåñåýíçóç áíáéìßáò êáé çðáôïóðëçíïìåãáëßáò, ðïõ äéáðé-
óôþèçêáí ôõ÷áßá óå ðáéäéáôñéêÞ åîÝôáóç ñïõôßíáò. ÊáôÜ ôçí
åéóáãùãÞ, áíôéêåéìåíéêÜ ðáñïõóßáæå ù÷ñüôçôá, ìéêñïêåöáëßá
(ðåñßìåôñïò êåöáëÞò≈10ç åêáôïóôéáßá èÝóç, ÅÈ) ìå
ðñïåîÝ÷ïí ìÝôùðï, õðïëåéðüìåíç óùìáôéêÞ áíÜðôõîç (âÜñïò
êáé ýøïò óþìáôïò <3ç ÅÈ), ñéíéêÞ óõìöüñçóç, çðáôïóðëç-
íïìåãáëßá, óõíå÷åßò åêêñåìïåéäåßò êéíÞóåéò ôùí ïöèáëìþí,
ìå êüñåò óå ìõäñßáóç êáé ìå íùèñÞ áíôßäñáóç óôï öùò.

Áðü ôïí áéìáôïëïãéêü Ýëåã÷ï äéáðéóôþèçêå âáñéÜ áíáéìßá
(Hb 5,7 g/dL, Hct 17,6%) êáé èñïìâïðåíßá (áéìïðåôÜëéá
13000/mm3). H ìïñöïëïãßá ôùí åñõèñþí Ýäåéîå áíéóïêõô-
ôÜñùóç, ðïéêéëïêõôôÜñùóç, ðõêíïêõôôÜñùóç êáé äáêñõïêõô-
ôÜñùóç. Ôï ðïóïóôü ôùí äéêôõïåñõèñïêõôôÜñùí Þôáí áõîç-
ìÝíï (11,4%). Ç ãëõêïæï-6-öùóöïñéêÞ äåûäñïãåíÜóç
(G6PD) Þôáí öõóéïëïãéêÞ êáé ç Üìåóç êáé Ýììåóç åîÝôáóç
Coombs Þôáí áñíçôéêÝò. Ï áñéèìüò ôùí ëåõêïêõôôÜñùí
êõìáéíüôáí óôá öõóéïëïãéêÜ ãéá ôçí çëéêßá üñéá (12.100/mm3),
åíþ ï ëåõêïêõôôáñéêüò ôýðïò Þôáí ðáèïëïãéêüò (ðïëõìïñöï-
ðýñçíá 29%, ëåìöïêýôôáñá 35%, ìïíïðýñçíá 4%, çùóéíü-
öéëá 6%, ñáâäïðýñçíá 6%, ìõåëïêýôôáñá 6%, ìåôáìõåëïêýô-
ôáñá 4%, ðñïìõåëïêýôôáñá 4%). Áðü ôï âéï÷çìéêü Ýëåã÷ï
âñÝèçêå áýîçóç ôçò ôéìÞò ôçò áëêáëéêÞò öùóöáôÜóçò (1.386
U/L), ôçò ãáëáêôéêÞò äåûäñïãåíÜóçò (LDH 1824 U/L), ôçò ã-
ãëïõôáìõë-ôñáíóöåñÜóçò (ã-GT 96 U/L) êáé ôçò ïîáëïîåéêÞò
ôñáíóáìéíÜóçò (SGOÔ 62 U/L). Ïé ôéìÝò ôïõ áóâåóôßïõ (7,8
mg/dL) êáé ôïõ öùóöüñïõ (1,3 mg/dL) Þôáí åëáôôùìÝíåò, åíþ
ç ôéìÞ ôçò ðáñáèïñìüíçò Þôáí óçìáíôéêÜ áõîçìÝíç (284,4
pg/mL). Ïé ôéìÝò ôùí áåñßùí ôïõ áßìáôïò Þôáí öõóéïëïãéêÝò. Ï
Ýëåã÷ïò ãéá óõããåíåßò ëïéìþîåéò, ãéá çðáôßôéäá Â êáé C êáé ãéá
ìåôáâïëéêÜ íïóÞìáôá Þôáí áñíçôéêüò. Ç ðñïóðÜèåéá ãéá ëÞøç
ìõåëïý äåí áðÝäùóå (óôåãíüò, Üäåéïò ìõåëüò). Áðü ôïí
áíïóïëïãéêü Ýëåã÷ï âñÝèçêå åëÜôôùóç ôïõ ðïóïóôïý ïîåß-
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äùóçò ôçò äéõäñïñïäáìßíçò (DHR 123), ðïõ åëÝã÷åé ôçí
åíäïêõôôÜñéá ìéêñïâéïêôïíßá.

Ï áêôéíïëïãéêüò Ýëåã÷ïò Ýäåéîå óõíïëéêÞ áýîçóç ôçò
ðõêíüôçôáò ôùí ìáêñþí ïóôþí, ôùí óðïíäõëéêþí óùìÜôùí,
ôùí ðëåõñþí êáé ôçò âÜóçò ôïõ êñáíßïõ, åíþ ïé ìåôáöýóåéò
ôùí ìáêñþí ïóôþí Þôáí áíþìáëåò, ìå ñáêþäç åìöÜíéóç êáé
áðåéêüíéóç äéáöáíþí ãñáììþí, åõñÞìáôá óõìâáôÜ ìå
ïóôåïðÝôñùóç (åéêüíåò 1, 2). Óôï óðéíèçñïãñÜöçìá ôùí
ïóôþí âñÝèçêå õøçëÞ óõãêÝíôñùóç ôïõ ñáäéïöáñìÜêïõ,
éäéáßôåñá óôá ìáêñÜ ïóôÜ ôùí êÜôù Üêñùí, êõñßùò óôéò
ðåñéï÷Ýò ôùí ìåôáöýóåùí, êáèþò êáé óôéò ðëåõñÝò êáé óôá
ïóôÜ ôïõ óðëá÷íéêïý êñáíßïõ. Ï õðåñç÷ïãñáöéêüò Ýëåã÷ïò
ôïõ åãêåöÜëïõ Ýäåéîå åëáöñÜ äéÜôáóç ôïõ êïéëéáêïý
óõóôÞìáôïò êáé ôïõ õðáñá÷íïåéäïýò ÷þñïõ, åíþ ç ìáãíçôéêÞ
ôïìïãñáößá åãêåöÜëïõ äéåýñõíóç ôùí ó÷éóìþí ôïõ Sylvius
êáé ôùí áõëÜêùí ôïõ ìåôùðéáßïõ ëïâïý, äéáðëÜôõíóç êáé
ðÜ÷õíóç ôçò äéðëüçò ôùí ïóôþí ôïõ êñáíßïõ. Óôïí õðåñç÷ï-
ãñáöéêü Ýëåã÷ï ôçò êïéëßáò äéáðéóôþèçêå çðáôïóðëçíï-
ìåãáëßá. Ôá ïðôéêÜ ðñïêëçôÜ äõíáìéêÜ äåí êáôÝãñáøáí êáìßá
êõìáôïìïñöÞ (ôýöëùóç), ôá áêïõóôéêÜ ðñïêëçôÜ äõíáìéêÜ
Ýäåéîáí ðåñéöåñéêïý ôýðïõ ðñïóâïëÞ êáé ç âõèïóêüðçóç
ðéèáíÞ õðïðëáóßá ôïõ ïðôéêïý íåýñïõ. Ôá êëéíéêÜ êáé ôá åõñÞìáôá áðü ôïí áêôéíïëïãéêü Ýëåã÷ï êáé ôï óðéíèçñïãñÜ-

öçìá ôùí ïóôþí Ýèåóáí ôç äéÜãíùóç, ç ïðïßá åðéâåâáéþèçêå
éóôïëïãéêÜ ìå ôç âéïøßá ïóôïý, óôçí ïðïßá âñÝèçêáí ðá÷éÝò
ïóôÝéíåò äïêßäåò ìå åóôßåò áóâåóôïðïßçóçò êáé áõîçìÝíï
áñéèìü ïóôåïâëáóôþí.

Ç èåñáðåõôéêÞ áíôéìåôþðéóç áñ÷éêÜ Þôáí óõìðôùìáôéêÞ,
ìå ÷ïñÞãçóç óõìðõêíùìÝíùí åñõèñþí êáé áéìïðåôáëßùí,
ãëõêïíéêïý áóâåóôßïõ êáé öùóöüñïõ. Áðü ôçí çëéêßá ôùí
ôñéþí ìçíþí ç íüóïò áíôéìåôùðßóôçêå ìå õðïäüñéá ÷ïñÞãçóç
éíôåñöåñüíçò-ã óå äüóç 1,5 ìg/kg ôñåéò öïñÝò ôçí åâäïìÜäá,
ìå êáëÞ áíôáðüêñéóç üóïí áöïñÜ ôçí áéìïðïßçóç (áýîçóç
ôïõ áñéèìïý ôùí áéìïðåôáëßùí, ìåßùóç ôçò óõ÷íüôçôáò ôùí
ìåôáããßóåùí), ôçí ïóôéêÞ áðïññüöçóç (ðôþóç ôçò ôéìÞò ôçò
áëêáëéêÞò öùóöáôÜóçò) êáé ôç ëåéôïõñãßá ôùí ëåõêïêõôôÜñùí
(ìåßùóç ôçò óõ÷íüôçôáò ôùí ëïéìþîåùí). Ç çðáôïóðëçíï-
ìåãáëßá ðáñÝìåíå, åíþ ç óùìáôéêÞ êáé øõ÷ïêéíçôéêÞ
áíÜðôõîç õðïëåéðüôáí. Óå çëéêßá Ýîé ìçíþí ôïðïèåôÞèçêå
ãáóôñïóôïìßá, ãéáôß ç óßôéóç áðü ôï óôüìá Þ ìå ñéíïãáóôñéêü
êáèåôÞñá Þôáí áäýíáôç êáé ç áíÜðôõîç åîáêïëïõèïýóå íá
õðïëåßðåôáé, ðáñáôçñÞèçêå üìùò âåëôßùóç ôçò ñéíéêÞò
óõìöüñçóçò êáé ìéêñÞ âåëôßùóç ôçò üñáóçò. ¸íá ìÞíá
áñãüôåñá ôï ðáéäß áðåâßùóå ìåôÜ áðü åõêáéñéáêÞ ëïßìùîç êáé
óçøáéìßá.

Ó×ÏËÉÏ

Ç ïóôåïðÝôñùóç äéáêñßíåôáé óå 6 ìïñöÝò, óýìöùíá
ìå ôïí McKusick: (á) áõôïóùìáôéêÞ åðéêñáôçôéêÞ, ôýðïò
ÉÉÉ (êáëïÞèçò, üøéìç Ýíáñîç), (â) áõôïóùìáôéêÞ
õðïëåéðüìåíç, ôýðïò É (êáêïÞèçò, ðñþéìç Ýíáñîç), (ã)
Þðéá áõôïóùìáôéêÞ õðïëåéðüìåíç, (ä) èáíáôçöüñïò, (å)
ïóôåïðÝôñùóç ìå íåöñéêÞ óùëçíáñéáêÞ ïîÝùóç ëüãù
áíåðÜñêåéáò êáñâïíéêÞò áíõäñÜóçò êáé (óô) ïóôåï-
ðÝôñùóç êáé âñåöéêÞ íåõñïáîïíéêÞ äõóôñïößá.6 Ç
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Åéêüíá 1. Áêôéíïãñáößá ìáêñþí ïóôþí êÜôù Üêñùí, üðïõ öáßíåôáé ç
áýîçóç ôçò ïóôéêÞò ðõêíüôçôáò, åíþ ïé ìåôáöýóåéò åßíáé áíþìáëåò ìå
ñáêþäç åìöÜíéóç êáé ìå áðåéêüíéóç äéáöáíþí ãñáììþí.

Åéêüíá 2. Áêôéíïãñáößá êñáíßïõ, üðïõ öáßíåôáé ÷áñáêôçñéóôéêÜ ç
áýîçóç ôçò ïóôéêÞò ðõêíüôçôáò.



êëéíéêÞ åéêüíá ôïõ áóèåíïýò ìáò, áëëÜ êáé ç ðïñåßá ôçò
íüóïõ, êáôáôÜóóïõí ôçí ðÜèçóÞ ôïõ óôçí êáêïÞèç
ìïñöÞ ôçò ïóôåïðÝôñùóçò. Óôçí ðëåéïíüôçôá ôùí
ðáéäéþí ìå êáêïÞèç ïóôåïðÝôñùóç Ý÷åé âñåèåß áíåðá-
ñêÞò ðáñáãùãÞ õðåñïîåéäßùí áðü ôá öáãïêýôôáñá
(ïõäåôåñüöéëá, ìïíïêýôôáñá, ïóôåïêëÜóôåò), ïõóßåò
ðïõ èåùñïýíôáé áðáñáßôçôåò ãéá ôçí áðïññüöçóç ôïõ
ïóôåïåéäïýò. Ç äéáôáñá÷Þ óôç ëåéôïõñãßá ôùí
ïóôåïêëáóôþí ïäçãåß óôçí åëëéðÞ áðïññüöçóç ôïõ
ïóôåïåéäïýò êáé óôç äçìéïõñãßá óêëçñùôéêþí ïóôþí, ìå
áðïôÝëåóìá ôç óôÝíùóç ôùí ôñçìÜôùí ôùí êñáíéáêþí
íåýñùí êáé ôçí åîÜëåéøç ôçò ìõåëéêÞò êïéëüôçôáò.
ÓõíÝðåéåò ôùí ðáñáðÜíù áðïôåëïýí ç áíþìáëç
áíÜðëáóç ôùí ïóôþí, ç ëåõêïåñõèñïâëáóôéêÞ áíáéìßá,
ç åîùìõåëéêÞ åñõèñïðïßçóç, ç áíïóéáêÞ áíåðÜñêåéá,
ïé äéáôáñá÷Ýò ôçò áêïÞò êáé ôçò üñáóçò, ôá êáôÜãìáôá,
ç êáèõóôÝñçóç ôçò áíÜðôõîçò êáé ïé íåõñïëïãéêÝò
äéáôáñá÷Ýò.1,6,7 ÅîÜëëïõ, ç åëáôôùìÝíç ðáñáãùãÞ ôùí
õðåñïîåéäßùí áðü ôá ëåõêïêýôôáñá, ðïõ ðáñáôçñåßôáé
óôïõò áóèåíåßò ìå êáêïÞèç ïóôåïðÝôñùóç, Ý÷åé ùò
áðïôÝëåóìá áíïóïáíåðÜñêåéá áíÜëïãç, áëëÜ ëéãüôåñï
óïâáñÞ áðü áõôÞ ôçò ÷ñïíßáò êïêêéùìáôþäïõò íüóïõ.3

Ç ìåôáìüó÷åõóç ìõåëïý ôùí ïóôþí (ÌÌÏ) áðïôåëåß
ôç ìüíç áðïôåëåóìáôéêÞ èåñáðåßá ìÝ÷ñé óÞìåñá êáé ç
ðñüãíùóç ôçò íüóïõ ó÷åôßæåôáé Üìåóá ìå ôçí çëéêßá
ìåôáìüó÷åõóçò.1,2,4�11 ÈåñáðåõôéêÜ ó÷Þìáôá ìå ã-
éíôåñöåñüíç, êáëóéôñéüëç Þ 1á-ÏÇ-âéôáìßíç D3 óå
ìåãÜëåò äüóåéò, ðáñÜãïíôá äéÝãåñóçò ôùí ìáêñïöÜãùí
(M-CSF), ðñåäíéæïëüíç êáé äßáéôá ðôù÷Þ óå áóâÝóôéï
êáé ðëïýóéá óå öùóöüñï Ý÷ïõí äïêéìáóôåß ìÝ÷ñé
óÞìåñá, ìå êáëÜ áðïôåëÝóìáôá.1�3,5�7,11�14 Ïé Êáâáæá-
ñÜêçò êáé óõí ðåñéãñÜöïõí ðåñßðôùóç êáêïÞèïõò
ïóôåïðÝôñùóçò ðïõ áíôéìåôùðßóôçêå ìå ôç ÷ïñÞãçóç
1á-ÏÇ-âéôáìßíçò D3, ðñåäíéæüíçò êáé äßáéôá ÷áìçëÞò
ðåñéåêôéêüôçôáò óå áóâÝóôéï, ÷ùñßò éäéáßôåñç
áêôéíïëïãéêÞ êáé áéìáôïëïãéêÞ áíôáðüêñéóç, ðéèáíþò
ëüãù ôïõ ìéêñïý äéáóôÞìáôïò ôçò èåñáðåßáò.5 Ç
èåñáðåõôéêÞ áíôéìåôþðéóç óôï äéêü ìáò áóèåíÞ Þôáí
áñ÷éêÜ óõìðôùìáôéêÞ (óõìðõêíùìÝíá åñõèñÜ, áéìïðå-
ôÜëéá, ãëõêïíéêü áóâÝóôéï êáé öùóöüñïò) êáé
áêïëïýèçóå èåñáðåßá ìå éíôåñöåñüíç, åí áíáìïíÞ
áíåýñåóçò óõìâáôïý äüôç ãéá ìåôáìüó÷åõóç ìõåëïý.

Ç éíôåñöåñüíç-ã ðñïÜãåé ôçí ðáñáãùãÞ õðåñïîåé-
äßùí áðü ôá ëåõêïêýôôáñá êáé ôïõò ïóôåïêëÜóôåò, ìå
áðïôÝëåóìá âåëôßùóç ôçò ëåéôïõñãßáò ôùí ëåõêïêõô-
ôÜñùí, áðïññüöçóç ôïõ ïóôåïåéäïýò êáé âåëôßùóç ôçò
áéìïðïéçôéêÞò êáé íåõñïëïãéêÞò ëåéôïõñãßáò.7,11 ÐñÜ-
ãìáôé, ïé Key et al ðåñéÝãñáøáí 14 áóèåíåßò ìå âáñéÜ
ïóôåïðÝôñùóç, ðïõ õðïâëÞèçêáí óå èåñáðåßá ìå
õðïäüñéá Ýã÷õóç áíáóõíäõáóìÝíçò éíôåñöåñüíçò-ã-1b
ôïõëÜ÷éóôïí ãéá Ýîé ìÞíåò. ¸íôåêá áðü ôïõò 14 ðáñïõ-
óßáóáí ìåãÜëç âåëôßùóç ãéá äéÜóôçìá 18 ìçíþí. Ôá

áðïôåëÝóìáôá Ýäåéîáí áýîçóç ôçò ïóôéêÞò åðáíáñ-
ñüöçóçò êáé âåëôßùóç ôçò áéìïðïéçôéêÞò êáé ôçò ëåõêï-
êõôôáñéêÞò ëåéôïõñãßáò (ìåßùóç ôçò óõ÷íüôçôáò ôùí
ëïéìþîåùí êáôÜ 96%).14

Óôçí ðåñßðôùóç ðïõ ðåñéãñÜöïõìå, ç èåñáðåõôéêÞ
áíôéìåôþðéóç ìå ôç ÷ïñÞãçóç áíáóõíäõáóìÝíçò éíôå-
ñöåñüíçò-ã åß÷å êáëÜ áðïôåëÝóìáôá üóïí áöïñÜ ôçí
áéìïðïßçóç (áýîçóç ôïõ áñéèìïý ôùí áéìïðåôáëßùí,
ìåßùóç ôçò óõ÷íüôçôáò ôùí ìåôáããßóåùí), ôçí ïóôéêÞ
áðïññüöçóç (ðôþóç ôçò ôéìÞò ôçò áëêáëéêÞò öùóöá-
ôÜóçò) êáé ôç ëåéôïõñãßá ôùí ëåõêïêõôôÜñùí (ìåßùóç ôçò
óõ÷íüôçôáò ôùí ëïéìþîåùí). Ùò ðñïò ôç ÷ïñÞãçóç ôïõ
M-CSF, ðáñáôçñÞóåéò óå ðåéñáìáôüæùá Ýäåéîáí âåëôß-
ùóç ôçò áéìáôïëïãéêÞò åéêüíáò êáé âåëôßùóç ôçò áíÜðôõ-
îçò.11 Ïé Meletis et al áíáöÝñïõí ðåñßðôùóç åðéôõ÷ïýò
áíôéìåôþðéóçò êáëïÞèïõò ïóôåïðÝôñùóçò ôýðïõ åíÞëéêá
ìå ôç ÷ïñÞãçóç óôåñïåéäþí êáé áíáóõíäõáóìÝíçò
áíèñþðéíçò åñõèñïðïéçôßíçò (rHuEPO), ðïõ åß÷áí ùò
áðïôÝëåóìá ôç äéüñèùóç ôüóï ôçò áíáéìßáò üóï êáé ôçò
èñïìâïðåíßáò.15

Ïé ðáñáðÜíù èåñáðåõôéêÝò äõíáôüôçôåò äßíïõí
êÜðïéåò åëðßäåò óôïõò áóèåíåßò, êõñßùò ãéá ðáñÜôáóç
ôçò åðéâßùóçò ìÝ÷ñé ôçí áíåýñåóç óõìâáôïý äüôç ãéá
ÌÌÏ, ãéáôß ÷ùñßò áõôÞ ïé ðéèáíüôçôåò åðéâßùóçò åßíáé
ðåñéïñéóìÝíåò.11 Ðñéí áðü ôçí åöáñìïãÞ óýã÷ñïíùí
èåñáðåõôéêþí ìåèüäùí ç ðñüãíùóç ôçò íüóïõ Þôáí
êáêÞ. Ðéèáíüôçôá åðéâßùóçò ìÝ÷ñé ôïí 3ï ÷ñüíï ôçò
æùÞò åìöÜíéæå ìüíï ôï 10�30% ôùí ðáó÷üíôùí.4,11

ÓÞìåñá, ìå ôç óýã÷ñïíç áíôéìåôþðéóç, ç ðñüãíùóç Ý÷åé
âåëôéùèåß êáé ó÷åôßæåôáé Üìåóá ìå ôçí çëéêßá ìåôáìü-
ó÷åõóçò.4,6,8,10,11

ÐñïãåííçôéêÞ äéÜãíùóç ôçò êáêïÞèïõò ìïñöÞò ï-
óôåïðÝôñùóçò (ôýðïò É) ìðïñåß íá ãßíåé áêôéíïëïãéêÜ, ï
áîéüðéóôïò üìùò ðñïãåííçôéêüò Ýëåã÷ïò âáóßæåôáé óå
ìïñéáêÝò ìåèüäïõò, åöüóïí åßíáé ãíùóôÞ ç èÝóç ôïõ
áíôßóôïé÷ïõ ãïíéäßïõ óôï 11q12�13 êáé åöüóïí Ý÷åé
âñåèåß ãåíåôéêÞ óýíäåóç óôç óõãêåêñéìÝíç ïéêïãÝíåéá.6,16
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The case is described of a full-term male infant with ma-
lignant osteopetrosis, the first child of consaguinous par-
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ents. Pregnancy, labor and the early neonatal period were
uneventful. The baby was admitted at the age of two
months because of anemia, hepatosplenomegaly, growth
failure, nasal congestion and continuous oscillary nystag-
moid eye movements. The pathological, biochemical and
hematological profile, the specific X-ray findings and the
results of the immunological tests pointed to the diagno-
sis of malignant osteopetrosis, infantile type, which was
subsequently confirmed by bone biopsy. Treatment was
initially symptomatic with transfusion of red cells and pla-
telets, and calcium and phosphate administration. At the
age of three months treatment with recombinant human
interferon gamma was initiated. Bone resorption and he-
matopoietic function improved under this regime and the
number of opportunistic infections decreased. In spite of
all therapeutic measures the baby died four months later
from sepsis. The rarity of the disease and its differential
diagnosis are discussed.
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