Emergency

- Wrodzona tamliwosc¢ kosci

Ten dokument jest ttumaczeniem francuskich zalecen napisanych przez Doktoréw Turniaire, Topouchian,
Baujat, Rostchild i Le Merre, zredagowanych i opublikowanych przez Orphanet w 2008 roku.

!
Niektore wymienione procedury, gtdwnie wymienione leki, moga nie by¢ dostepne w kraju, w ktérym
praktykujesz.

Synonimy:

Zespot Lobsteina

Definicja:

Wrodzona tamliwo$¢ kosci to rzadkie schorzenie wywotane nieprawidtowosciami macierzy pozakomorkowej.
Powoduje kruchos¢ kosci prowadzacg do ztaman oraz réznego stopnia zwiekszong ruchomos¢ stawdw. Nasilenie
choroby jest bardzo rézne u poszczegdlnych osdb. Najciezszym formom moze towarzyszy¢ deformacja kosci i

bardzo uposledzona zdolno$¢ poruszania. Nieprawidtowosciom szkieletowym moga towarzyszy¢ wady uzebienia,
niebieskie zabarwienie twardowek i gluchota.

Dodatkowe informacje:

Przeczytaj abstrakt w Orphanecie: http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=EN&data_id=654
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Zalecenia dla pracownikéw pogotowia ratunkowego

Wezwanie do pacjenta cierpigcego na wrodzong tamliwos¢ kosci

» choroba Lobsteina

» nieprawidtowa struktura kolagenu (mutacje genéw COL1A1 i COL1A2)

ztamania kosci (kosci diugich, zeber, kregéw) po urazach (nawet bardzo niewielkich urazach)
zwichniecia spowodowane zwiekszong ruchomoscig wiezadet
samoistne krwiaki (kruchos$¢ skory i naczyn)

v v Vv Vv

zespot bolowy

» analgetyki poziomu pierwszego (Paracetamol)
» witamina D w dawkach prewencyjnych
» delikatna fizjoterapia
» bisfosfoniany ( podawanie dozylne, hospitalizacja )
— unikanie ztaman
@ — zwiekoszna kruchos$é¢ odcinka szyjnego kregostupa w niektérych formach
— zachowanie ostroznosci, aby nie spowodowaé dalszych urazéw (ciagniecie za konczyny,
delikatne opukiwanie), poniewaz nawet mikrourazy moga prowadzi¢ do zlaman Ilub
mikroztaman
» bez wzgledu na okolicznosci nalezy delikatnie przenosi¢ pacjenta
» zorganizowanie transportu do szpitala i zapoznanie zespotu z zasadami bezpieczenstwa
» powiadomienie personelu szpitala, ze pacjent jest w drodze oraz o jego chorobie
» skuteczne kontrolowanie bolu: unieruchomienie
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Zalecenia dla szpitalnych oddziatéw ratunkowych

1. Rozpoznanie
Dziecko przyjete na ostry dyzur moze mie¢ objawy wskazujace na ztamanie kosci dtugich, zeber lub kregéw
poprzedzone niewielkim urazem.
U malych dzieci objawami sugerujagcymi ztamanie sg nietypowy ptacz i/lub brak spontanicznych ruchow
konczyna.
Moga mie¢ miejsce dwie sytuacje:
» Rozpoznanie jest znane:
B spytaj czy pacjent posiada karte “nagtego wypadku”. Sg tam zapisane kluczowe elementy odpowiedniego
leczenia zwtaszcza kontrola botu (skala bolu), a takze nazwiska lekarzy pacjenta.
B ocen ciezkos¢ zmian
— typ ztamania; typ wrodzonej tamliwosci kosci
— kryteria ciezkosci i podejrzenie powiktan
—  blizsze zZtamania kosci ditugich ( ko$¢ udowa i ramienna )
— ztamanie dwéch kosci w nodze lub rece
— zlamanie z przemieszczeniem
— zlamanie kregéw
— duzy krwiak
— ztamania powtérne
[ | Badania i leczenie: patrz punkt b.

» Rozpoznanie nie jest znane:

[ | Nalezy rozwazy¢ tamliwo$é kosci gdy ztamanie zostato spowodowane niewielkim urazem Ilub
ztamania powtarzajg sie u dziecka, ktére moze mie¢ niebieskg rogéwke. Ztamanie(nia) i sttuczenia u
dziecka nie muszg oznacza¢ stosowania przemocy i nalezy poszuka¢ objawéw wrodzonej famliwosci
kosci: niebieska zabarwienie twardéwek, stabe uzebienie, cienka i transparentna skora, kruchosé naczyn
krwionosnych, kostki Worma, podobne przypadki w rodzinie i czeste ztamania.

2. Dziatania terapeutyczne w przypadku ztaman
» W domu i Srodowisku zycia pacjenta
®  Srodki przeciwbdlowe

— jezeli bél od poczatku jest bardzo intensywny. Morfina uzyta w sposdb wiasciwy nie powoduje
nietolerancji lub uzaleznienia i nie jest groZzna. Rodziny muszg posiada¢é odpowiednie $rodki
przeciwbdlowe, aby méc podac je dziecku zanim zostanie przewiezione do szpitala.

Podaj morfine doustnie: jak najszybciej: 0,5 mg/kg (maksimum 20 mg)

morfina w syropie 5mg/ml pipeta z podziatkg od 2,5 do 10 mg
podziatka = 0,5 mg

morfina w tabletkach dostepne 5 mgi 10 mg

morfina w kapsutkach dostepne 5 mg, 10 mg i 20 mg

W zasadzie bdl zmniejsza sie po unieruchomieniu ( patrz nizej).
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Stosuje sie ibuprofen + paracetamol; jesli nie wystarcza kombinacjaz tymi dwoma lekami
podaje sie kodeine.

Jezli bél nadal pozostaje intensywny po unieruchomieniu, podaje sie morfine w dawce 0,2

mg/kg co 4 godziny (jesli bdl sie utrzymuje wymagana jest konsultacja). Jesli bol sie
zmniejszyt

nalezy podawac paracetamol + kodeine.

jezeli bol spowodowany zlamaniem jest umiarkowany
paracetamol + ibuprofen regularnie

+/- kodeina ( dopuszczona powyzej 1 roku zycia)

Waga Lek

do 10 kg kodeina w syropie:0,5 mg/kg co 4 godziny
+ paracetamol w syropie: 1 dawka/kg co 6 godzin

od 10 kg paracetamol 500mg + kodeina 30mg (tabletki
musujgce): ¥z tabletki na 10 kg; 1 tabletka na 20kg

lub paracetamol 500 mg + kodeina 30 mg
(kapsuiki): 1 kapsutka na 20 kg

lub paracetamol 400mg

Gdy zostanie uzyskana kontrola nad bélem nalezy kontynuowa¢ podawanie lekow tak diugo jak
jest to potrzebne.

Jesli nie uzyskano kontroli nad bolem nalezy podaé morfine ( moze zosta¢ podana gdy tylko
kodeina okaze sie nieefektywna).

B Unieruchomienie (po podaniu srodkéw przeciwbolowych)

Nieprawidtowy ruch po stronie ztamania jest gtdwng przyczyng bélu. Unieruchomienie jest
najlepszym srodkiem przeciwbolowym. Utatwia poruszanie i transport na oddziat ratunkowy i/lub
oddziat radiologii.

Materiaty do unieruchomienia powinny by¢ zawsze dostepne i przygotowane do uzycia. Materiaty te
powinny by¢ przygotowane we wspotpracy z wykwalifikowanym personelem szpitala

(fizjoterapeuta, rehabilitantem, ortopeda)

e do unieruchomienia reki, temblak od ramienia do dioni, ktéry utrzymuje tokie¢ zgiety pod
odpowiednim katem. Petne unieruchomienie tokcia uzyskuje sie poprzez zabandazowanie go do
ciata.

e unieruchomienie nogi, tubki ( tekturowe ) utozone wzdtuz boku od klatki piersiowej do stopy

Przed zamontowaniem sprzetu unieruchamiajacego nalezy zastosowac lekki wyciag, ktéry musi by¢

gtadki i przebiega¢ wzdtuz catej osi nogi po stronie ztamania, aby zapobiega¢ deformac;i.

Nalezy sprawdza¢ wrazliwos¢ na dotyk, kolor i temperature konczyn aby upewnié¢ sie, ze nie ma

ucisku na naczynia krwionosne lub zaburzen neurologicznych.

W przypadku licznych, niewielkich ztaman bez przemieszczenia (ktére pacjent i rodzina uczg sie
szybko rozpoznawac i ktére nie wymagajg specjalistycznego leczenia) czesto wystarczajag domowe
tubki i nalezy je pozostawi¢ dopdki nie minie bdl (3-4 tygodnie)

» Opieka szpitalna

B Ocena ortopedyczna

typ ztamania
typ wrodzonej famliwosci kosci

®  Srodki przeciwbolowe

jezeli mozliwe
e zastosowanie leczenia morfing: najlepiej poprzez dozylne podanie: 0,1mg/kg (metodg

miareczkowania) potem 0,025 mg/kg co 5 minut, az do osiagniecia odpowiedniego poziomu
analgezji lub doustnie tak jak opisano powyzej (wstepna dawka 0,5 mg/kg potem 0,2 mg/kg).
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e zastosowanie blokady nerwéw (np. nerwu udowego dla ztaman kosci udowej) jesli zostang
wykonane przez osobe kompetentna.

— Przed pobraniem krwi

e miejscowo krem przeciwbdlowy
— Przed jakimikolwiek zabiegami

e systematyczne podawanie mieszaniny podtlenku azotu
e delikatne przemieszczanie, zwtaszcza podczas badania radiologicznego

B Utrwalenie unieruchomieniia

— Leczenie ortopedyczne lub chirurgiczne wykorzystuje rozne techniki naprawy kosci. Jezeli
deformacje po czestych ztamaniach sg wyrazne, mozliwe jest uzycie drutéw i pretéw teleskopowych.
Celem tych zabiegdéw jest zmniejszenie kruchosci, zapobieganie deformacjom szkieletu, umozliwienie
przyjecia wyprostowanej postawy oraz danie dziecku wiekszej niezaleznosci i unikniecie potrzeby
stosowania przyrzadoéw zewnetrznych.

Gdzie jest: ostry dyzur ortopedyczny odpowiedni dla wieku pacjenta i kiedy tylko mozliwe w szpitalu
sprawujacym opieke nad pacjentem, w innym wypadku w najblizszym szpitalu, ktéry najblizej wspotpracuje z
leczacym zespotem medycznym a najblizszym centrum kompetencyjnym.

Kiedy: najszybciej jak to mozliwe.

Jak: (patrz wyzej) Unieruchomienie catej konczyny w tubkach przed transportem. Delikatne przemieszczanie
zwlaszcza podczas badania radiologicznego. Leczenie bolu efektywnymi srodkami (morfina i pochodne).

Formalnie nie ma zadnych przeciwwskazan do podawania lekow w tej chorobie, ale madrze jest unikaé
jakichkolwiek lekéw, ktérych zastosowanie zwieksza ryzyko krawwien, w zwigzku z kruchoscig naczyn
krwionosnych wystepujgca we wrodzonej tamliwosci kosci.

Ostrozna intubacja ze wzgledu na kruchosc¢ kosci szyi i tukéw zebowych zwigzang z choroba.

Badania przedoperacyjne: powtdrne sprawdzenie grupy krwi, liczby plytek, czasu protrombinowego (PT) i
czasu kaolinowo-kefalinowego, elektrolitéw ( zwiekszone ryzyko odwodnienia i ketozy gtodowej), ocena funkc;ji
ptytek przez PFA jesli wystepowaty krwotoki.

Podczas zabiegu: Delikatne dziatanie zwlaszcza podczas intubacji. Ryzyko uszkodzenia kosci ramienia
podczas zaktadania cisnieniomierza.

Na poczatku wskazane jest zatozenie kilku wktué dozylnych z powodu ryzyka krwawienia.
W ciagu 4 dni po osteotomii nalezy monitorowa¢ poziom hemoglobiny.

Od poczatku uzywanie efektywnych lekow przeciwbélowych.
W ciezkich postaciach nalezy zawsze sprawdzi¢ odcinek kregostupa szyjnego.

Dla kazdego pacjenta

B Bardzo wazne aby byé bardzo ostroznym przy wszelkiego typu manipulacjach, zwlaszcza jezeli
trzeba rozebrac¢ pacjenta.
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Oczywiscie bardzo wazne jest wytlumaczenie pacjentowi kazdej terapeutycznej decyzji i jej
konsekwencji w codziennym zyciu:

— W domu: przenoszenie unieruchomionego pacjenta, jesli niezbedne przy uzyciu szpitalnego t6zka

— Podczas hospitalizaciji: fazy leczenia, przewidywany czas trwania

P Szczegolnie u dzieci

Nigdy nie nalezy gwattownie przenosi¢ dziecka jesli ptacze lub protestuje. Wielu autoréw opisuje
narastajacy u dziecka niepokdj, ktory stawat sie coraz wieksza z kazdym nowym ztamaniem (dziesiatki lub
setki razy wiekszy).

Najwazniejsze jest rozproszenie watpliwosci dziecka i wytltumaczenie jakie dziatania zostang podijete.
Zapewni¢ odpowiednie zabezpieczenie kregostupa dziecka: nalezy trzymac¢ pod gtowg i posladkami i
utrzymywac proste plecy.

Zapewnienie bezpiecznego sSrodowiska (16zka z barierkami pokrytymi gabkg aby zapobiegac
uderzeniom, elastyczne zabawki).

Rodzice najlepiej wiedza jak przenosi¢ dziecko i moga powiedzie¢ jakich dziatan nalezy unika¢: ich
zaangazowanie w terapie jest niezbedne nawet na ostrym dyzurze.

» Forin V. Ostéogenése imparfaite. Encyclopédie Orphanet and La Presse Médicale. June 2007
www.orpha.net/data/patho/Pro/fr/Osteogeneselmparfaite-FRfrPro654v01.pdf

Te zalecenia zostaty przygotowane we wspotpracy z Barbarg Tourniaire (Hépital Trousseau), Vicken Topouchian,
Geneviéeve Baujat, Chantal Rostchild i Martine Le Merrer (Hbpital Necker-Enfants Malades) oraz Nicole
Champavier (Association de I'Ostéogenese Imparfaite).
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