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ΑΝΑΣΚΟΠΗΣΗ 

Ατελής οστεογένεση: νεότερα δεδομένα και ανασκόπηση της 

βιβλιογραφίας 

Κ. Γεωργοπούλου, Μ.Ε. Παπασάββα, Β. Μπουτίνα, Φ. Στεργίου, Β. Γκέτση 

Παιδιατρικό Τμήμα Γενικού Νοσοκομείου Ιωαννίνων «Γ. Χατζηκώστα», Ιωάννινα  

  

ΠΕΡΙΛΗΨΗ 

Η ατελής οστεογένεση είναι μια σπάνια σκελετική δυσπλασία, με συχνότητα εμφάνισης 1/15.000–20.000 

γεννήσεις. Τα κύρια χαρακτηριστικά της είναι: ευθραυστότητα και κατάγματα οστών, οστικές παραμορφώσεις, 

ανεπάρκεια ανάπτυξης. Οι ασθενείς συνήθως εμφανίζουν πληθώρα συμπτωμάτων: οδοντικές ανωμαλίες, 

κυανούς σκληρούς χιτώνες οφθαλμών, απώλεια ακοής, μειωμένη αναπνευστική λειτουργία και καρδιαγγειακές 

ανωμαλίες. Η βαρύτητα της νόσου ποικίλλει από ήπια, που σε ορισμένες περιπτώσεις  διαλάθει ως την 

ενηλικίωση, έως εξαιρετικά σοβαρή, που είναι θανατηφόρα ήδη από την περιγεννητική περίοδο. Η έγκαιρη 

προγεννητική διάγνωση, που γίνεται αρχικά με τη βοήθεια απεικονιστικών μεθόδων, είναι ιδιαίτερα σημαντική 

για τη λήψη αποφάσεων σχετικών με την έκβαση της εγκυμοσύνης. Οι μέχρι στιγμής φαρμακευτικές θεραπείες 

(όπως διφωσφονικά, τεριπαρατίδη, δενοσουμάμπη) στοχεύουν στα συμπτώματα της νόσου και δεν είναι 

ιδιαίτερα αποτελεσματικές. Η πολλά υποσχόμενη ενδομήτρια μεταμόσχευση μεσεγχυματικών βλαστοκυττάρων 

φαίνεται να αποτελεί τη νέα θεραπευτική επιλογή στο άμεσο μέλλον. 

Λέξεις ευρετηρίου: Ατελής οστεογένεση, κολλαγόνο τύπου Ι, ευθραυστότητα οστών 
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ανασκόπηση της βιβλιογραφίας. Επιστημονικά Χρονικά 2024; 29(3): 302-314 

ΕΙΣΑΓΩΓΗ 

Η ατελής οστεογένεση (ΑΟ) είναι μια 

κληρονομική σκελετική δυσπλασία,  που 

χαρακτηρίζεται από ευθραυστότητα των οστών 

και σκελετικές παραμορφώσεις. 

Χαρακτηρίζεται από μεγάλη γενετική και 

κλινική ετερογένεια και επηρεάζει πολλαπλά 

όργανα και συστήματα. Στην παρούσα σύντομη 

ανασκόπηση, επιχειρείται περιγραφή της 

παθοφυσιολογίας, της ταξινόμησης, της 

τρέχουσας θεραπευτικής αντιμετώπισης και των 

μελλοντικών θεραπευτικών επιλογών.   

ΠΑΘΟΦΥΣΙΟΛΟΓΙΑ 

Η ΑΟ είναι μια κλινικά ετερογενής 

κληρονομούμενη διαταραχή του συνδετικού 

ιστού,  στην οποία το παθολογικό γονίδιο  

σχετίζεται άμεσα με το κολλαγόνο τύπου Ι, και 

συγκεκριμένα με ανωμαλίες της πρωτοταγούς 

δομής του, με ανεπαρκή ποσότητά του ή με 

ανωμαλίες στη μετα-μεταφραστική 

τροποποίησή του. Οι ασθενείς με ΑΟ συνήθως 

έχουν χαμηλή οστική μάζα και μειωμένη 

αντοχή οστίτη ιστού, με αποτέλεσμα την 

ευθραυστότητα των οστών, που οδηγεί σε 

προκλητά ή αυτόματα κατάγματα, οστική 
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παραμόρφωση και ανεπάρκεια ανάπτυξης. Οι 

περισσότερες περιπτώσεις ΑΟ κληρονομούνται 

με αυτοσωμικό επικρατούντα χαρακτήρα. 

Έχουν ταυτοποιηθεί  περισσότερες από 1500 

κυρίαρχες μεταλλάξεις στα γονίδια COL1A1 και 

COL1A2 , που κωδικοποιούν τις αλυσίδες α1(Ι) 

και α2(Ι) του κολλαγόνου τύπου Ι, αντίστοιχα. 

Αυτές οι μεταλλάξεις αλλάζουν τη δομή ή την 

ποσότητα του κολλαγόνου τύπου Ι και 

προκαλούν έναν φαινότυπο που κυμαίνεται 

από υποκλινικός έως θανατηφόρος [1]. Τα 

μόρια κολλαγόνου αποτελούνται από τρεις 

πολυπεπτιδικές αλυσίδες, οι οποίες 

σχηματίζουν μια τριπλή έλικα. Το αμινοξύ 

γλυκίνη είναι απαραίτητο για το σχηματισμό 

αυτής της τριπλής έλικας [2]. Μια γενετική 

μετάλλαξη που προκαλεί αντικαταστάσεις της 

γλυκίνης, οδηγεί στην εμφάνιση δομικών και 

ποιοτικών ελαττωμάτων στο κολλαγόνο τύπου Ι 

[3]. Οι αντικαταστάσεις στις αλυσίδες α1(Ι) 

έχουν θανατηφόρα έκβαση, ενώ οι 

αντικαταστάσεις στις αλυσίδες α2(Ι) είναι ως επί 

το πλείστον μη θανατηφόρες [4]. Οι 

περισσότερες περιπτώσεις ΑΟ προέρχονται από 

κυρίαρχες ή σποραδικές μεταλλάξεις [5]. 

Ωστόσο, τις τελευταίες δύο δεκαετίες, έχουν 

εντοπιστεί και σπάνιες αυτοσωμικές 

υπολειπόμενες μεταλλάξεις ή μεταλλάξεις στο Χ 

χρωμόσωμα [2]. Τέτοια γονίδια εμπλέκονται 

στην εξωκυττάρια μετατροποποίηση του 

κολλαγόνου (π.χ. CRTAP , LEPRE1 και PPIB ), 

στην αναδίπλωση και την ενδοκυττάρια 

διακίνησή του (π.χ. SERPINH1 και FKBP10 ), 

στην οστεοποίηση (π.χ. SERPINF1 ) και στην 

ανάπτυξη οστεοβλαστών 

(π.χ. WNT1 , CREB3L1 και SP7 ) [2,6]. 

 

 

ΤΑΞΙΝΟΜΗΣΗ  

Έχουν αναγνωριστεί είκοσι γενετικοί 

τύποι της νόσου, ανάλογα με τη γονιδιακή 

βλάβη (πίνακας 1) [7] και πέντε κλινικοί τύποι 

(πίνακας 2) [7]. 

 

ΚΛΙΝΙΚΕΣ ΕΚΔΗΛΩΣΕΙΣ 

Η ΑΟ είναι μια συστηματική διαταραχή 

του συνδετικού ιστού. Οι κλινικές εκδηλώσεις, 

ανάλογα με τον τύπο της νόσου, μπορεί να 

είναι: (α) σκελετικές, (β) εξωσκελετικές, που 

αφορούν ιστούς (όργανα και συστήματα) που 

περιέχουν κολλαγόνο τύπου Ι ή (γ) εκδηλώσεις 

που μπορεί να αναπτυχθούν δευτερογενώς, 

λόγω των σκελετικών αλλοιώσεων. 

Η ευθραυστότητα των οστών και η 

οστεοπενία οδηγούν σε κατάγματα. Στον 

κλινικό τύπο Ι, που έχει και τον ηπιότερο 

φαινότυπο, η συχνότητα των  καταγμάτων είναι 

υψηλότερη στον παιδιατρικό πληθυσμό και 

μειώνεται με την ηλικία [8]. Οι παραμορφώσεις 

της σπονδυλικής στήλης (εικόνα 1), των μακρών 

οστών (εικόνες 2, 3) και των πλευρών μειώνουν 

την κινητικότητα και προκαλούν 

αναπνευστικές επιπλοκές [8,9]. Το κοντό 

ανάστημα είναι ένα κοινό χαρακτηριστικό, 

ιδιαίτερα στις σοβαρές μορφές [8], όπως και ο 

πόνος στα οστά. Η ανώμαλη ανάπτυξη των 

κρανιοπροσωπικών δομών, όπως ο 

προγναθισμός της κάτω γνάθου, η σκολίωση 

του ρινικού διαφράγματος και η παραμόρφωση 

της βάσης του κρανίου,  ανωμαλίες που μπορεί 

να επηρεάσουν τους αεραγωγούς, 

συμβάλλοντας σε επιπλοκές όπως η υπνική 

άπνοια, έχει τεκμηριωθεί σε όλους τους τύπους 

ΑΟ [10]. Στις εξωσκελετικές εκδηλώσεις της  
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Πίνακας 1. Γενετική ταξινόμηση, σύμφωνα με τη βάση δεδομένων On line Mendelian Inheritance in Man 

( https://www.omim.org/). 

Τύπος Γονίδιο Χρωμοσωμική θέση Τύπος κληρονομικότητας 

Ι COL1A1, COL1A2 17q21,33 

7q21,3 

ΑΕ 

II COL1A1, COL1A2 17q21,33 

7q21,3 

ΑΕ 

III COL1A1, COL1A2 17q21,33 

7q21,3 

ΑΕ 

IV COL1A1, COL1A2 17q21,33 

7q21,3 

ΑΕ 

V IFITM5 11p15.5 ΑΕ 

VI SERPINF1 17p13.3 AΥ 

VII CRTAP 3p22.3 AΥ 

VIII P3H1 1p34.2 AΥ 

IX PPIB 15q22,31 AΥ 

Χ ΣΕΡΠΙΝΗ1 11q13.5 AΥ 

XI FKBP10 17q21.2 AΥ 

XII SP7 12q13.13 AΥ 

XIII BMP1 8p21.3 AΥ 

XIV TMEM38B 9q31.2 AΥ 

XV WNT1 12q13.12 AΥ 

XVI CREB3L1 11p11.2 AΥ 

XVII SPARC 5q33.1 AΥ 

XVIII ΤΕΝΤ5Α 6q14.1 AΥ 

XIX MBTPS2 Xp22.12 XLR 

XX MESD 15q25.1 AΥ 

ΑΕ: Αυτοσωμικός Επικρατούντας χαρακτήρας, ΑΥ: Αυτοσωμικός Υπολειπόμενος χαρακτήρας,                                                              

Χ-ΦΥ: Χ-Φυλοσύνδετος Υπολειπόμενος χαρακτήρας 
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Πίνακας 2. Πέντε κλινικοί τύποι (κλινικές μορφές) ΑΟ 

Τύπος Χαρακτηριστικά 

Ι Έχει τον πιο ήπιο φαινότυπο. Χαρακτηρίζεται από κυανούς σκληρούς, δεν 

προκαλεί παραμορφώσεις, το ανάστημα είναι συνήθως φυσιολογικό  

ΙΙ Περιγεννητικά θανατηφόρος, πολλαπλά κατάγματα, σοβαρή 

βραχυσωμία 

ΙΙΙ Προκαλεί προοδευτικά πολλαπλά κατάγματα, λεπτές πλευρές, 

πλατυσπονδυλία, παραμορφώσεις, σκολίωση, κοντό ανάστημα, 

περιορισμένη κινητικότητα, ατελή οδοντινογένεση 

ΙV Πολλαπλά κατάγματα, ήπιες ως μέτριες παραμορφώσεις, κοντό ανάστημα 

V Πολλαπλά κατάγματα, μέτριες παραμορφώσεις, κοντό ανάστημα, χωρίς 

προβλήματα οδόντων 

 

 

 

 

 

Εικόνα 1. Παραμορφώσεις σπονδυλικής στήλης 

(από το αρχείο της Κλινικής: αγόρι 8 ετών με ΑΟ). 

 

Εικόνα 2. Παραμορφώσεις μακρών οστών (από το 

αρχείο της Κλινικής: αγόρι 8 ετών με ΑΟ). 
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Εικόνα 3. Παραμορφώσεις μακρών οστών (από το 

αρχείο της Κλινικής: αγόρι 8 ετών με ΑΟ). 

 

 

 

 

Εικόνα 4: Οδοντικές ανωμαλίες (από το αρχείο της 

Κλινικής: αγόρι 8 ετών με ΑΟ). 

Εικόνα 5. Σκελετικές ανωμαλίες που επηρεάζουν 

τον θωρακικό κλωβό (από το αρχείο της Κλινικής: 

αγόρι 8 ετών με ΑΟ). 

νόσου περιλαμβάνονται: μπλε-γκρι χρώμα των 

σκληρών χιτώνων των οφθαλμών, οδοντικές 

ανωμαλίες (εικόνα 4), υπερδιατασιμότητα των 

αρθρώσεων, απώλεια ακοής, μυϊκή αδυναμία, 

μειωμένη αναπνευστική λειτουργία, 

καρδιαγγειακές επιπλοκές και αναπνευστικά 

προβλήματα [8,9].  Οδοντικές ανωμαλίες όπως 

η ατελής οδοντινογένεση, εύθραυστα, 

αποχρωματισμένα ή έκτοπα δόντια,  

παρατηρούνται κυρίως σε σοβαρές μορφές 

[11,12]. Η υπερδιατασιμότητα των αρθρώσεων 

και η μυϊκή αδυναμία, οφείλονται σε ανωμαλίες 

του κολλαγόνου τύπου Ι, που αποτελεί βασικό  

συστατικό του συνδετικού ιστού που περιβάλλει 

τις μυϊκές ίνες, τους τένοντες και τους 

συνδέσμους. Μυϊκές ανωμαλίες μπορεί επίσης 
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να προκύψουν από την περιορισμένη 

κινητικότητα των ασθενών [7,13]. Προβλήματα 

ακοής παρουσιάζονται στο 28% των ασθενών 

[14,15]. Η βαρηκοΐα ή και η απώλεια ακοής 

μπορεί να είναι τύπου αγωγιμότητας, 

νευροαισθητήρια ή μικτή, μονόπλευρη ή 

αμφοτερόπλευρη. Η βαρηκοΐα τύπου 

αγωγιμότητας παρατηρείται συχνότερα σε 

παιδιατρικούς και εφηβικούς πληθυσμούς, ενώ 

η νευροαισθητήρια ή μικτού τύπου 

παρατηρείται κυρίως στους ενήλικες [14,15]. Η 

μειωμένη αναπνευστική λειτουργία είναι η 

κύρια αιτία θνησιμότητας. Οφείλεται σε 

σκελετικές ανωμαλίες που επηρεάζουν τον 

θωρακικό κλωβό (εικόνα 5), όπως τα κατάγματα 

πλευρών και σπονδύλων, η κυφοσκολίωση και 

το κοντό ανάστημα [16]. Επιπλέον και οι 

ασθενείς με ηπιότερες μορφές ΑΟ, χωρίς 

σοβαρές δυσπλασίες της θωρακικής κοιλότητας, 

διατρέχουν υψηλότερο κίνδυνο θανάτου λόγω 

αναπνευστικών επιπλοκών [7,17-19].  Ο Dimori 

και συν. [20] βρήκαν, σε μοντέλα ποντικιών με 

ΑΟ, αλλοιώσεις στο κολλαγόνο τύπου Ι των 

πνευμόνων, παρόμοιες με αυτές που 

παρατηρήθηκαν στα οστά και το δέρμα.  

 

ΔΙΑΓΝΩΣΗ 

Η κλινική διάγνωση της ΑΟ βασίζεται 

στα κλινικά χαρακτηριστικά που 

περιγράφονται παραπάνω. Ανάλογα με τη 

βαρύτητα της νόσου, η διάγνωση μπορεί να 

τεθεί προγεννητικά, κατά τη γέννηση, στην 

παιδική ηλικία ή στην ενήλικη ζωή. Η σοβαρή 

ΑΟ διαγιγνώσκεται προγεννητικά με 

υπερηχογράφημα και επιβεβαιώνεται με CT ή 

MRI και γενετικό έλεγχο. Η έγκαιρη 

προγεννητική διάγνωση είναι ιδιαίτερα 

σημαντική για τη λήψη αποφάσεων σχετικών με 

την έκβαση της εγκυμοσύνης. 

 

ΘΕΡΑΠΕΙΑ 

Λόγω της συστημικής φύσης της νόσου 

και της πληθώρας συμπτωμάτων και 

επιπλοκών, απαιτείται διεπιστημονική ομάδα 

ιατρών για τη φροντίδα των ασθενών με ΑΟ. Η 

αντιμετώπιση είναι κατά κύριο λόγο 

υποστηρικτική και συμπτωματική και 

προσαρμόζεται στον εκάστοτε ασθενή με βάση 

την ηλικία και τον τύπο και τη βαρύτητα της 

νόσου. Βαρέως πάσχοντες ασθενείς χρειάζονται 

αντιμετώπιση από διεπιστημονική ομάδα, με 

φαρμακευτική αγωγή, φυσικοθεραπεία, 

εργοθεραπεία, ορθοπεδικές παρεμβάσεις και 

παρακολούθηση από ιατρούς διαφόρων 

υποειδικοτήτων. Οι στόχοι θεραπείας 

αποβλέπουν στη βελτίωση της αντοχής των 

οστών, τη μείωση του κινδύνου και της 

συχνότητας των καταγμάτων, την πρόληψη της 

σκολίωσης και των παραμορφώσεων των 

μακρών οστών, τη μείωση του πόνου, τη 

βελτίωση της κινητικότητας και την πρόληψη 

μακροχρόνιων επιπλοκών [7]. 

 

Φαρμακευτική αντιμετώπιση 

Τα διφωσφονικά αποτελούν τη βάση της 

φαρμακευτικής θεραπείας των παιδιατρικών 

ασθενών (πίνακας 3) [21]. Κύριος εκπρόσωπός 

τους είναι η παμιδρονάτη (pamidronate), ένας 

ισχυρός αναστολέας της οστεοκλαστικής 

οστικής απορρόφησης, που καταστέλλει την 

εγκατάσταση των προδρομικών μορφών των 

οστεοκλαστών στα οστά και τον επακόλουθο  
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Πίνακας 3. Διφωσφονικά 

 Φάρμακο Τρόπος 

χορήγησης 

Δράση 

1 Παμιδρονάτη 

(pamidronate) 

IV Αυξάνει την οστική πυκνότητα, μειώνει την συχνότητα των 

καταγμάτων, βελτιώνει την κινητικότητα, τη βάδιση και τον πόνο. 

Συνιστάται σε παραμορφώσεις μακρών οστών, σπονδυλικά 

κατάγματα και ≥ 3 κατάγματα ετησίως. Καλύτερο αποτέλεσμα έχει 

τα 2-4 πρώτα χρόνια της θεραπείας. 

2 Nεριδρονάτη 

(neridronate) 

IV Αυξάνει την οστική μάζα στο ισχίο και τη ΣΣ και μειώνει τη 

συχνότητα των καταγμάτων σε παιδιά με AO. 

3 Ολπαδρονάτη 

(olpadronate) 

Per  os Παρόμοια αποτελεσματικότητα με την παμιδρονάτη. 

4 Αλενδρονάτη Per os 

ή IV 

Αυξάνει την οστική μάζα στη ΣΣ, αλλά δε μειώνει τη συχνότητα των 

καταγμάτων. 

 

μετασχηματισμό τους σε ώριμους 

απορροφητικούς οστεοκλάστες. Η τοπική και 

άμεση αντιαπορροφητική επίδραση του 

δεσμευμένου στα οστά διφωσφονικού, είναι ο 

κυρίαρχος τρόπος δράσης της  in vitro και in 

vino. Τα διφωσφονικά βελτιώνουν σταθερά την 

οστική πυκνότητα [8,22,23], μειώνουν -σε 

κάποιο βαθμό- τη συχνότητα εμφάνισης 

καταγμάτων [8], μειώνουν την πιθανότητα 

εμφάνισης σκολίωσης και βελτιώνουν την 

κινητικότητα σε προεφηβικούς ασθενείς με ΑΟ 

τύπου Ι [23]. Συχνές ανεπιθύμητες ενέργειες 

περιλαμβάνουν αντίδραση έγχυσης οξείας 

φάσης (συνήθως κατά την πρώτη έγχυση) και 

παροδική υπασβεστιαιμία.  

Το Denosumab, ένα αντίσωμα έναντι του 

ενεργοποιητή του υποδοχέα ενός μορίου που 

επηρεάζει τον μηχανισμό σύνδεσης του 

πυρηνικού παράγοντα  Kappa-B (anti-

RANKL/Receptor Activator of Nuclear Factor 

Kappa-B Ligand antibody), έχει δράση 

παρόμοια με αυτή των διφωσφονικών. 

Αναστέλλει τη διαφοροποίηση και τη 

λειτουργία των οστεοκλαστών και καταστέλλει 

την οστική απορρόφηση. Έχει εγκριθεί για τη 

θεραπεία της οστεοπόρωσης στους ενήλικες. Η 

χρήση του έχει συσχετιστεί με σημαντικό 

κίνδυνο υπερασβεστιαιμίας και 

υπερασβεστιουρίας [8]. Επί του παρόντος 

βρίσκεται σε εξέλιξη κλινική δοκιμή για την 

αξιολόγηση της ασφάλειας και της 

αποτελεσματικότητάς του στην ΑΟ [7]. 

Η τεριπαρατίδη, ένα ανάλογο της 

παραθορμόνης, χρησιμοποιείται μόνο σε 

ενήλικες για χρονικό διάστημα μέχρι 24 μηνών, 

λόγω του κινδύνου εμφάνισης 

οστεοσαρκώματος, παρενέργεια που 

παρατηρήθηκε σε μελέτες σε ποντίκια [9,10]. 
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Το ανασταλτικό αντίσωμα σκληροστίνης 

είναι ένας αναβολικός παράγοντας που έχει 

σχεδιαστεί για να στοχεύει τη σκληροστίνη, 

έναν αναστολέα του σχηματισμού οστού. 

Βρίσκεται σε κλινική δοκιμή φάσης 2 [7,24]. 

Το Fresolimumab, ένα ανασταλτικό 

αντίσωμα έναντι του μετασχηματιστικού 

αυξητικού παράγοντα β (Transforming Growth 

Factor beta (TGFβ) inhibitory antibody), 

βρίσκεται επίσης σε στάδιο κλινικής δοκιμής 

[7,8].  

Η μεταμόσχευση υγιών προγονικών 

βλαστοκυττάρων έχει δοκιμαστεί σε 

πειραματικά προκλινικά μοντέλα ποντικών 

[25,26] και σε παιδιατρικούς ασθενείς με 

σοβαρή ΑΟ, τόσο προγεννητικά ( in utero ) όσο 

και μεταγεννητικά [27-29,39] με το σκεπτικό ότι 

τα μεταμοσχευμένα υγιή κύτταρα δότη θα 

διαφοροποιηθούν σε οστεοβλάστες που θα 

παράγουν φυσιολογικό κολλαγόνο [31]. Οι 

διαφορετικές προσεγγίσεις που υιοθετήθηκαν 

περιλαμβάνουν μεταμόσχευση αιμοποιητικών 

βλαστοκυττάρων, ex-vivo ανεπτυγμένων 

μεσεγχυματικών βλαστοκυττάρων και 

βλαστοκυττάρων αμνιακού υγρού. Μέχρι 

σήμερα, η κυτταρική θεραπεία είναι πολλά 

υποσχόμενη, αλλά παραμένει πειραματική [7]. 

Όμως, η πολλά υποσχόμενη ενδομήτρια 

μεταμόσχευση μεσεγχυματικών βλαστο-

κυττάρων φαίνεται να αποτελεί τη νέα 

θεραπευτική επιλογή στο άμεσο μέλλον [32,33]. 

 

ΔΙΕΠΙΣΤΗΜΟΝΙΚΗ ΠΡΟΣΕΓΓΙΣΗ 

Η πολυπλοκότητα των συμπτωμάτων της 

νόσου απαιτεί διεπιστημονική προσέγγιση των 

ασθενών, για την επίτευξη του βέλτιστου 

αποτελέσματος. Παιδίατροι, ορθοπεδικοί, 

ενδοκρινολόγοι, φυσιοθεραπευτές, νευρο-

χειρουργοί, αναισθησιολόγοι συνεργάζονται 

στη θεραπευτική αντιμετώπιση. Η 

αντιμετώπιση των καταγμάτων απαιτεί τη λήψη 

δύσκολων αποφάσεων. Λόγω του παθολογικού 

οστίτη ιστού, υπάρχει καθυστέρηση στην 

επούλωση και επίσης μειωμένη αντοχή του 

επουλωμένου ιστού. Σε κατάγματα που 

αντιμετωπίζονται συντηρητικά, η περίοδος της 

ακινητοποίησης πρέπει να ελαχιστοποιηθεί 

προκειμένου να αποφευχθεί η επακόλουθη 

μυϊκή αδυναμία και δυσκαμψία αρθρώσεων. 

Από την άλλη, η χειρουργική αντιμετώπιση 

ενέχει ομοίως προκλήσεις και κινδύνους λόγω 

της κακής ποιότητας των οστών, ενώ και η 

χορήγηση αναισθησίας μπορεί να αποβεί 

προβληματική, ειδικά σε ασθενείς  με σοβαρή 

νόσο. Οι σκελετικές παραμορφώσεις  απαιτούν 

συνήθως χειρουργική συμβουλή και πολλές 

φορές και χειρουργική παρέμβαση. Το ίδιο και 

οι ανωμαλίες της σπονδυλικής στήλης 

(σκολίωση, ανωμαλίες κρανιοαυχενικής 

συμβολής, σπονδυλόλυση, σπονδυλολίσθηση) 

[7]. Η παραμόρφωση της βάσης του κρανίου 

μπορεί να προκαλέσει νευρολογικές διαταραχές 

και να χρειασθεί νευροχειρουργική διόρθωση. 

οι ασθενείς με βαρηκοΐα αγωγιμότητας μπορεί 

να βελτιωθούν με αναβολοτομή [21]. 

 

ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑΤΑ ΚΑΙ ΜΕΛΛΟΝΤΙΚΕΣ 

ΠΡΟΟΠΤΙΚΕΣ 

Η ΑΟ είναι νόσημα που προβάλλει με 

ποικίλη κλινική εικόνα και προκαλείται κυρίως 

από μεταλλάξεις στα γονίδια που εμπλέκονται 

στην παραγωγή του κολλαγόνου τύπου Ι. Οι επί 

του παρόντος διαθέσιμες μεταγεννητικές 
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θεραπείες δεν είναι αποτελεσματικές και τα 

άτομα με σοβαρή ΑΟ υποφέρουν από 

πολλαπλά κατάγματα και παραμορφώσεις των 

οστών καθ' όλη τη διάρκεια της ζωής τους. Η 

μεταμόσχευση μεσεγχυματικών βλαστο-

κυττάρων ενδομητρίως έχει προσελκύσει την 

προσοχή ως μια πολλά υποσχόμενη θεραπεία 

για σοβαρή ΑΟ. Κλινικές δοκιμές για την 

αξιολόγηση της ασφάλειας και της 

αποτελεσματικότητας της κυτταρικής θεραπείας 

βρίσκονται επί του παρόντος σε εξέλιξη. Στο 

μέλλον, η έγκαιρη διάγνωση ακολουθούμενη 

από ενδομήτρια μεταμόσχευση βλαστο-

κυττάρων πιθανόν θα υιοθετηθεί ως νέα 

θεραπευτική επιλογή για σοβαρή ΑΟ. 
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REVIEW 

Osteogenesis imperfecta: current status and literature review 

K. Georgopoulou, M.E. Papasavva, F. Stergiou, V. Boutina, V. Gketsi 

Pediatric Department, General Hospital of Ioannina “G. Hatzikosta”, Ioannina, Greece 

  

ABSTRACT 

Osteogenesis  imperfecta is a rare skeletal malformation, with an incidence of 1/15.000 – 20.000 births.  Its main 

features are bone fragility and fractures, bone deformities, growth failure. Patients usually present with a host 

of symptoms: dental abnormalities, blue sclera of the eyes, hearing loss, reduced respiratory function and 

cardiovascular abnormalities. The severity of the disease varies from mild, which in some cases remains 

undiagnosed until adulthood, to extremely severe, which is fatal, already in the perinatal period. Timely prenatal 

diagnosis, initially made with the help of imaging methods, is particularly important for making decisions 

related to the outcome of the pregnancy. So far, drug treatments (e.g. bisphosphonates, teriparatide, denosumab) 

target the symptoms of the disease and are not particularly effective. The promising intrauterine mesenchymal 

stem cell transplantation seems to be the new therapeutic option in the near future.  

Keywords: Osteogenesis imperfecta, collagen type I, bone fragility 

 

K. Georgopoulou, M.E. Papasavva, F. Stergiou, V. Boutina, V. Gketsi. Osteogenesis imperfecta: current status and 

literature review. Scientific Chronicles 2024; 29(3): 302-314 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Συγγραφέας αλληλογραφίας: Βασιλική Γκέτση, E-mail: vikigetsi@gmail.com                 

mailto:vikigetsi@gmail.com

