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Τι είναι η οστεοπέτρωση; 

Η οστεοπέτρωση ανήκει σε µια οικογένεια σπάνιων γενετικών διαταραχών που 
εκδηλώνονται µε αύξηση στην οστική µάζα, λόγω διαταραχής της λειτουργίας των 
οστεοκλαστών. Οι οστεοκλάστες είναι τα βασικά κύτταρα που αποδοµούν τα οστά 
σε τόπους που είναι µηχανικά γερασµένα ώστε να δηµιουργηθεί νέος και ανθεκτικός 
οστίτης ιστός σε κάθε στιγµή της ζωής µας µέσω της διαδικασίας της οστικής 
ανακατασκευής. Στους ασθενείς µε οστεοπέτρωση, η λειτουργία των οστεοκλαστών 
είναι ελαττωµατική, µε αποτέλεσµα να µην υπάρχει οστική απορρόφηση, και οι 
άνθρωποι αυτοί να έχουν πολύ πυκνά και βαριά οστά µε παθολογικά αυξηµένη 
οστική µάζα. Παρά την αυξηµένη τους όµως οστική µάζα, τα οστά είναι παθολογικά  
λόγω της κακής τους ποιότητας και εµφανίζουν συχνά κατάγµατα.  

Ποιοι είναι οι τύποι της οστεοπέτρωσης; 

Η οστεοπέτρωση περιγράφηκε για πρώτη φορά περίπου πριν από 100 χρόνια από τον  
Γερµανό ακτινολόγο Albers-Schonberg και µε βάση την πιο πρόσφατη ταξινόµησή 
της περιλαµβάνει 4 διαφορετικούς τύπους ανάλογα µε τον τρόπο κληρονόµησης: 

• Αυτοσωµατική υπολειπόµενη οστεοπέτρωση: Συναντάται συνήθως σε 1 ανά 
200.000-300.000 γεννήσεις.Πρόκειται για µια εξαιρετικά σπάνια πάθηση η 
οποία γίνεται αντιληπτή στη βρεφική ή παιδική ηλικία και στις βαρύτερες 
περιπτώσεις συνοδεύεται από σοβαρές παραµορφώσεις και υψηλή 
θνησιµότητα. Τα παιδιά που πάσχουν εµφανίζουν πολλαπλά κατάγµατα ακόµα 
και µε απλές κακώσεις εντός της οικίας, ενώ η αύξηση της οστικής µάζας στο 
κρανίο µπορεί να προκαλέσει παγίδευση των κρανιακών νεύρων µε απώλεια 
της όρασης, της ακοής ή παραµόρφωση του προσώπου. Τα παιδιά αυτά µπορεί 
να εµφανίζουν επίσης αναιµία, συχνές λοιµώξεις και προδιάθεση για 
αιµορραγία. Συνήθως έχουν διαταραχές της ανάπτυξης και κοντό ανάστηµα, 
διαταραχές της οδοντοφυϊας, αύξηση του µεγέθους του ήπατος και του 
σπληνός ή επιληπτικές κρίσεις. Εαν υπάρχει υποψία από το ιστορικό της 
οικογένειας είναι απαραίτητο να γίνει γονιδιακός προγεννητικός έλεγχος. Οι 
πιο συνηθισµένες µεταλλάξεις αφορούν στα γονίδια TCIRG1 και CLCN7.  

• Ενδιάµεση αυτοσωµατική υπολειπόµενη οστεοπέτρωση: Εµφανίζεται µε 
πολύ πιο ελαφριά κλινική εικόνα σε σχέση µε την αυτοσωµατική 
υπολειπόµενη µορφή. Ο τύπος αυτός της οστεοπέτρωσης παρουσιάζει 
συµπτώµατα  κατά την παιδική ηλικία και συγκεκριµένα συνήθως αναιµία και 
κατάγµατα χαµηλής ενέργειας. Συνήθως υπάρχει σε ορισµένα από τα παιδιά 
αυτά κάποια µορφή νοητικής καθυστέρησης, και έχουν διαπιστωθεί 
εναποθέσεις ασβεστίου στον εγκέφαλο προσβεβληµένων παιδιών.  

• Αυτοσωµατική επικρατούσα οστεοπέτρωση (Νόσος Albers-Schonberg): Η 
µορφή αυτή είναι η συχνότερη µορφή οστεοπέτρωσης (1:20.000 γεννήσεις) 
και είναι συνήθως η λιγότερο σοβαρή, καθώς ορισµένα παιδιά δεν έχουν 
καθόλου συµπτώµατα. Οι σοβαρότερες µορφές χαρακτηρίζονται από 
κατάγµατα, σκελετικές παραµορφώσεις όπως η σκολίωση, ενώ ιδιαίτερα 
συχνή µπορεί να είναι στα άτοµα αυτά η εµφάνιση οστεοµυελίτιδας. Η 
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διάγνωση συνήθως γίνεται από τυχαίο ακτινολογικό έλεγχο και µερικές φορές 
οι ασθενείς δεν παρουσιάζουν κανένα σύµπτωµα ή παραµόρφωση στον 
σκελετό (οστεοπέτρωση ενηλίκων). Τα περισσότερα άτοµα (>75%) φέρουν 
µεταλλάξεις στο γονίδιο CLCN7.   

• Χ- φυλοσύνδετη (X-linked) µορφή οστεοπέτρωσης: Είναι η πιο σπάνια 
µορφή της νόσου και εκτός από την αυξηµένη οστική µάζα χαρακτηρίζεται 
από παθολογικό λεµφοίδηµα καθώς και διαταραχές του δέρµατος, των 
οδόντων και των ιδρωτοποιών αδένων. Συχνά τα άτοµα αυτά πάσχουν επίσης 
από υποτροπιάζοντα επεισόδια λοιµώξεων λόγω ανεπάρκειας του 
ανοσοποιητικού τους συστήµατος. Στη µορφή αυτή υπεύθυνο γονίδιο είναι το 
IKBKG που βρίσκεται στο Χ χρωµόσωµα, και γι αυτό η πάθηση εµφανίζεται 
στη συντριπτική της πλειοψηφία στα αγόρια.  

Τυπικά ακτινολογικά ευρήµατα για όλες τις µορφές της οστεοπέτρωσης: 

• Στην απλή ακτινογραφία βλέπουµε διάχυτη συµµετρική αύξηση της οστικής 
µάζας όλων των οστών µε πάχυνση τόσο του φλοιώδους όσο και του 
σπογγώδους οστού (Εικόνα 1). Στη βρεφική ειδικά µορφή, οι µεταφύσεις είναι 
πλατιές µε χαρακτηριστική παραµόρφωση δίκην ¨φιάλης Erlenmeyer” (Εικόνα 
2). Τα οστά του κρανίου είναι παχυσµένα και η πνευµάτωση των παραρρινίων 
κόλπων ελαττωµένη. 

• Σε ορισµένες περιπτώσεις, εκτός από τις σκληρυντικές αλλοιώσεις 
παρατηρούνται και διαυγαστικές εστίες, καθώς και εικόνα σαν να βλέπει 
κανείς οστούν να περικλείεται µέσα σε οστό (bone within bone), η οποία όµως 
δεν είναι παθογνωµονική (Εικόνα 3).  

• Το βασικό χαρακτηριστικό της αυξηµένης οστικής µάζας µπορεί να 
συνυπάρχει µε κατάγµατα ή εικόνα οστεοµυελίτιδας. Στη σπονδυλική στήλη 
συχνή είναι η απεικόνιση “rugger-jersey” (Εικόνα 3). 

• Σε ορισµένες περιπτώσεις οστεοπέτρωσης όπου πιθανόν να υπάρχουν 
αµφιβολίες, η εκλεκτική βιοψία του οστού σε συνδυασµό µε γονιδιακό έλεγχο 
είναι η σίγουρη επιλογή ώστε να διασαφηνιστεί η κατάσταση του ασθενούς. 

• Ιδιαίτερη προσοχή χρειάζεται σε ασυµπτωµατικούς ενήλικες στους οποίους 
παρουσιάζεται υπερβολικά αυξηµένη οστική πυκνότητα µε τη µέθοδο DXA 
ώστε να παραπέµπονται σε ειδικούς ιατρούς για εξέταση ως προς την 
οστεοπέτρωση.  

Τρόποι αντιµετώπισης Οστεοπέτρωσης: 

• Σωστή θεραπευτική αγωγή: Χρειάζεται να καταλάβουµε ότι δεν υπάρχει 
ειδική θεραπεία µε κάποιο φάρµακο για την αντιµετώπιση της νόσου. 
Δεδοµένης της έλλειψης κατάλληλου φαρµάκου, χρειάζεται µεγάλη προσοχή 
ειδικά στους  ασθενείς που έχουν υποστεί κατάγµατα, ώστε να µην τους 
χορηγηθούν ΠΟΤΕ και σε ΚΑΜΙΑ ΠΕΡΙΠΤΩΣΗ φάρµακα που δίνονται για 
την οστεοπόρωση, όπως τα αντι-οστεοκλαστικά φάρµακα που είναι κυρίως τα 
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διφωσφονικά και τα denosumab. Συγκεκριµένα, τα φάρµακα αυτά δεν 
επιτρέπουν στους οστεοκλάστες να επιτελέσουν τη λειτουργία τους. 
Εποµένως, εαν κατά λάθος δώσει κάποιος αυτά τα φάρµακα σε ασθενείς που 
έχουν οστεοπέτρωση, τότε επιδεινώνει πάρα πολύ την ήδη υπάρχουσα 
κατάσταση, ειδικά στην ενδιάµεση µορφή. 

• Πρόληψη καταγµάτων: Απαιτείται προσοχή για την αποφυγή πτώσεων και 
γενικά κακώσεων που µπορεί να οδηγήσουν σε κάταγµα. Ιδιαίτερη µέριµνα 
δίνουµε στην αντιµετώπιση των καταγµάτων σε αυτούς τους ασθενείς, για να 
προλάβουµε τις παραµορφώσεις και να αποφευχθεί οστεοµυελίτιδα 

• Ειδική αντιµετώπιση ανάλογα µε την ηλικία:Θα πρέπει να γίνεται µόνο από 
εξειδικευµένους ιατρούς και ειδικά στα βρέφη και τα παιδιά. Απαιτείται οµάδα 
ειδικών, µακροχρόνια φροντίδα και παρακολούθηση και διόρθωση 
απειλητικών διαταραχών όπως η υπασβεστιαιµία (µε ασβέστιο και σε 
ορισµένες περιπτώσεις µπορεί να χορηγηθεί και καλσιτριόλη). Σε περιπτώσεις 
που υπάρχει ηπατοµεγαλία ή σπληνοµεγαλία έχει συχνά ένδειξη θεραπεία µε 
κορτιζόνη, ενώ στην πιο βαριά µορφή της οστεοπέτρωσης η µεταµόσχευση 
µυελού των οστών θα µπορούσε να είναι η λύση. 

Θα πρέπει να γνωρίζουµε ότι οριστική θεραπεία σε γενετικά νοσήµατα δυστυχώς δεν 
υπάρχουν. Ωστόσο υπάρχουν ελπίδες ότι στα επόµενα 30-40 χρόνια θα µπορούµε να 
κάνουµε γονιδιακές θεραπείες. 

Προσοχή! Εαν ο γιατρός βλέπει αύξηση στην οστική µάζα κατά 3-4 στατιστικές 
αποκλίσεις µεγαλύτερη από αυτή νέων υγιών ενηλίκων στην µέτρηση οστικής 
πυκνότητας σε ασθενείς που έχουν υποστεί κατάγµατα, θα πρέπει να κινητοποιηθεί 
άµεσα, καθώς αυτό το εύρηµα σε κάποιες περιπτώσεις µπορεί να κρύβει 
οστεοπέτρωση. Συνιστούµε τη θεραπευτική αγωγή να την αναλαµβάνει µόνο ειδικός 
γιατρός καθώς η λάθος αγωγή θα βλάψει τους ασθενείς, διότι η οστεοπέτρωση είναι 
ΔΙΑΦΟΡΕΤΙΚΗ από την οστεοπόρωση.  

Εικόνα 1. Διάχυτη εικόνα οστεοπέτρωσης στα οστά της λεκάνης 
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Εικόνα 2. Τυπική διεύρυνση µεταφύσεων σε παιδί µε οστεοπέτρωση  

 

Εικόνα 3. Χαρακτηριστική εµφάνιση λεκάνης και σπονδυλικής στήλης  


