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KRATAK SADRŽAJ
Kamptomelična(kampomelična)displazijajeveomaretka,teškaosteohondrodisplazijakojuodlikujuvišestrukekost

neinekostnemalformacije,saletalnimishodomnajčešćeunovorođenačkomperiodu.Tipičnaanomalijapremakojojje
sindromdobioimesusavijenekratkeidugekostidowihekstremiteta,najčešćefemura,štosemanifestujekratkimisa
vijenimnogama.Udubqewekoženapredwojstranipotkolenicejetakođeobeležjeovogsindroma.Najtežioblicisena
sleđujuautozomnodominantno,mutacijomgenaSox9,kojisenalazinahromozomu17,sasmrtnimishodomodmahporođewu.
Lakšioblicinastajubalansiranomtranslokacijomt(13; 17)inajdužeopisanimživotnimvekomdotrećedekade.Većina
bolesnikasamuškimkariotipomimaženskifenotip.Prikazujemoslučajženskognovorođenčetaizporodicebezkon
sangvinitetakodkojesuuočenitipičniznacikamptomeličnedisplazije,samalomtelesnomdužinom(46cm),makrokra
nijom(obimglave39cm)idolihokranijom,hidrocefalusom,kratkimtrupominogama.Osimtoga,grudnikošjebiouzak,a
dowiekstremitetisavijeni,falangenarukamainogamakratke;zabeleženajehipoplazijanokata.Uočenisu:velikapred
wafontanela,maloiravnolice,hipertelorizamočiju,velikočelo,ugnuta,širabazanosa,rascepnepca,mikrognatija,
ušiusađeneniskoipozadi.Napredwojstraniobepotkolenicejeupadqivotipičnoudubqewekože.Narendgenogramu
kostijuuočenesusledećepromene:kratki,anteriornosavijenifemuri,hipoplazijakarlice,vratnihpršqenovailopa
tica,jedanaestparirebarakojasuuska,luksacijakukova.Kariotipjebionormalan,ženski,46,XX.Odrođewadetejebo
lovaloodinsuficijencijedisajnihorgana,kojasepostepenopogoršavalaidoveladosmrtidrugogdanaporođewu,kao
štoseopisujekodovihbolesnika.

Kquč ne re či:kamptomeličnadisplazija;kampomeličnadisplazija;osteohondrodisplazija;novorođenče

UVOD

Spo ra dič ni opi si bo le sni ka kod ko jih su uoče ne 
od li ke kamp to me lič ne dis pla zi je (KD) na la ze se u 
li te ra tu ri u pr voj po lo vi ni dva de se tog ve ka u okvi
ru en ti te ta po zna tog kao „kon ge ni tal na is kri vqe
nostdugihkostiju”.Prvizasebanopissuobjavili
Špranger(Spran ger)isaradnici1970.godine[1].Ka
sni je su ob ja vqe ni uglav nom po je di nač ni slu ča je vi 
[2].Uskorijevremeobjavqenajeserijaodpetbole
snikakojisupreživelinovorođenačkiperiod[3],
kao i slu čaj oca i ćer ke s ra di o lo škim i ge net skim 
znacimaKD[4].Nazivsindroma–kamptomelična
displazija–potičeodgrčkerečicamp to, što zna
či kri vi na, i me lia,štoznačiekstremitet.Sinoni
mi su: kam po me lič na dis pla zi ja, kam po me lič na di zo
sto za, kamp to me lič ni sin drom, kamp to me lič ni pa
tuqastrast(engl.dwar fism).

KD je naj če šće le tal no ge net sko obo qe we s te
škim ano ma li ja ma uglav nom kost nog, ali i ne kost
nog sistema.Najvažnija anomalija, prema kojoj je
sin drom i do bio ime, je ste za kri vqe nost do wih eks
tremitetakojisuobičnoskraćeni.Opisujusemno
ge pro me ne, pre sve ga na kost nom si ste mu, ali i osta
lim si ste mi ma i or ga ni ma:

gla va: ma kro ce fa li ja, do li ho kra ni ja, ve li ka pre•
d wa fon ta ne la, ve li ko, vi so ko če lo, mi krog na ti
ja, ma lo, rav no li ce, hi per te lo ri zam oči ju, uske 
ri me ocu li, ni sko po sta vqe ne ušne škoq ke, ugnu
tabazanosa,rascepnepca;
trup: kra tak i uzak grud ni koš zvo na stog ob li ka, •
hi po pla zi ja lo pa ti ca, uska re bra, iz o sta nak mi
ne ra li za ci je grud ne ko sti, je da na est pa ri re ba
ra, hi po pla stič ni, sla bo osi fi ko va ni cer vik sni 
pršqenovi,kifoskolioza,uskakarlica;

eks tre mi te ti: su bluk sa ci ja ku ko va, krat ke fa lan•
ge ša ke i sto pa la, is kri vqe ni fe mur, ti bi ja (an
te ri or no) i skra će na fi bu la, ekvi no va rus po lo
žajstopala;izostanakosifikacijeproksimal
nogdelatibijeidistalneepifizefemura;zao
stajawezonaepifiznograsta;
unu tra šwi or ga ni, hr ska vi ca, me ka tki va: uro•
đenemanesrca(otvorendu ctus ar te ri o sus, ven tri
ku lar no sep tal no ošte će we, ko ark ta ci ja aor te), 
hipoplazija pluća, bronhomalacija; genitalni
trakt:muškikariotipkodfenotipskiženskog
de te ta (raz voj jaj ni ka, Mi le ro vih ka na la, va gi ne i 
materice);urinskitrakt:hidronefroza,hidrou
reteri,medularnecistebubrega,glomerulociste;
ce re bro spi nal ne ano ma li je: hi dro ce fa lus, po li
gi ri ja, iz o sta nak ol fak tor nog trak ta ili bul bu
sa, hi po to ni ja, uleg nu će („ru pi ca”) na pred woj 
stranipotkolenica;
op šte pro me ne:•  malatelesnadužinanarođewu
(3549cm), pa tu qast rast, če sto ma la te le sna ma sa 
narođewu,polihidramnionkod30%obolelih.
NasleđivaweKD je auto zom no do mi nant no, s in ci

dencijom1:10.000živorođenedece[2].Uzrokjemu
ta ci ja ge na Sox9nahromozomu17(17q24,3q25,1)[5].
Po što ovaj gen ko di ra raz voj te sti sa, zbog ha plo in
suficijencije,kod75%genetskimuškedecerazvi
jajuseženskegenitalije[6,7].ProteinSox9takođe
di rekt no re gu li še COL2A1 (ko la gen tip II), ko ji je 
neo p ho dan za di fe ren ci ja ci ju hon dro ci ta i for mi
rawehrskavice[68].Kodmalogbrojabolesnikana
sta je ba lan si ra na tran slo ka ci ja t(13;17), ka da su fe
notipskeodlikeznatnoblaže,aprognozaboqa[3].
ObjavqenjeprikazbolesnikasateškimoblikomKD
kojijeumronekolikodanaporođewusade no vo re ci
pročnomtranslokacijom,46,XX, t(5;17)(q15;q25)[9].
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KD se sma tra te škom kost nom dis pla zi jom ko ja do
vodidosmrtibolesnika.Glavnakomplikacijajein
su fi ci jen ci ja di saj nih or ga na zbog ma log grud nog 
ko ša, tra he o bron ho ma la ci je, hi po pla zi je plu ća i di
sajnihputeva.Onajeuzroksmrtinajčešćeunovo
rođenačkomperiodu.Međutim,510%novorođenča
dipreživi,anajdužiopisaniživotnivekbioje
20godina[3],madaseverujedaimadostapreživelih
bo le sni ka s lak šim ob li kom KD ko ji ni je di jag no
stikovanidajepreživqavaweveće.Kodovihbole
sni ka ja vqa ju se pro ble mi sa di sa wem, uzi ma wem hra
ne,aspiracijom,infekcijamadisajnihorgana.Česti
suikonduktivnooštećewesluha,odloženpsiho
motornirazvojikarijeszuba.Ortopedskekompli
ka ci je su pro gre siv na, te ška ki fo sko li o za, ekvi no
varuspoložajstopala,subluksacijailidislokaci
ja ku ko va, krat ki is kri vqe ni eks tre mi te ti, ko ji zah
tevajulečewe.

Di fe ren ci jal nu di jag no zu či ne ta na to fo rič na i 
me zo me lič na dis pla zi ja, hi po fos fa ta zi ja, Ro bert
sov sin drom i oste o ge ne sis im per fec ta.Dijagnozasepo
sta vqa na osno vu ti pič nih ano ma li ja ko sti ju ko je se 
uoča va ju na rend ge no gra mu, uleg nu ća na pot ko le ni ca
maiostalihopisanihmorfološkihodlika.Dijag
nozasemožepostavitiiprerođewadetetapomoću
ultrazvuka[10,11].Ukolikojevećzabeleženoobole
va we ne kog čla na po ro di ce od KD sa do ka za nom mu ta
ci jom ge na Sox9, pre na tal na di jag no za je mo gu ća am ni
ocentezomibiopsijomhorionskihčupica.

PRIKAZ BOLESNIKA

Prikazujemoženskonovorođenčerođenoutermi
nu ko je je pre ba če no iz re gi o nal ne bol ni ce pet sa ti 
porođewu.Weniroditeqi–mladi,zdravi,bezvi

dqivihanomalijaiprosečneinteligencije–negi
ralisukonsangvinitet;starijibratnovorođenede
vojčicebiojeuzrastaodčetirigodineizdrav.Dete
jeizdrugenekontrolisanetrudnoće,porođajjezavr
šencarskimrezom,polihidramnion.Parametrina
rođewu:telesnatežina3,2kg,telesnadužina46cm, 
obimglave39cm,obimgrudnogkoša31cm, obim ab
domena30cm,Apgarskor5/7/7.Uočenisu:doliho
kra ni ja, ve li ko, vi so ko če lo sa ma lim za rav we nim 
licem,mikrognatijom.Velikafontanelabilajeve
ličine5×5cm, ri me ocu li su bi le uske i raz mak nu te, 
ba za no sa je bi la ugnu ta i ši ro ka, uši su bi le lo še 
modelirane,pozadiiniskousađene,nazadwemde
lu nep ca uočen je ras cep, vrat je bio kra tak i de beo, 
aceotrup,posebnogrudnikoš,veomauzakikratak.
Disawejebiločujno,aliotežano,uzupotrebupo
moćnedisajnemuskulature.Genitalijesubilenor
malne.Uočenasumala,tipičnaulegnućakožesobe
stranepretibijalno.Pes equi no va rusobostrano.Iz
raženahipotonija.

Uobičajeneanalizebiohemijskihparametara,krv
ne sli ke i uri na bi le su u gra ni ca ma nor mal nih vred
nosti.Ugasnimanalizamakrvinapočetkujeutvrđe
na me šo vi ta, a po tom re spi ra ci o na aci do za sa ten
dencijompogoršawa.Kariotip:normalanženski,46,
XX.Ultrazvučninalazjeukazaosamonahidrocefa
lussablagoproširenimlateralnimkomorama;nije
zabeleženamorfološkaanomalijavisceralnihor
gana.Rendgenskisnimcitrupa(Slika1)iekstremi
te ta (Sli ka 2) su po tvr di li di jag no zu KD: ma li i uzak 
grudnikošsa11pariuskihrebra.Skapuleivratni
pršqenovisuhipoplastični.Karlicajeuska,hipo
plastična.Luksacijakukova.Kostidowihekstremi
tetasukraće,obafemurasusavijenanapred.

U daqem toku bolesti došlo je do pogoršawa
funk ci je di saj nih or ga na i smr ti de te ta dru gog da

SLIKA 2.Rendgenskisnimakkostijudowihekstremitetanovoro
đenčetasakamptomeličnomdisplazijom.
FIGURE 2. X-ray of the neonatal lower extremities with camptomel-
ic dysplasia.

SLIKA 1.Rendgenskisnimakkostijutrupanovorođenčetasakamp
tomeličnomdisplazijom.
FIGURE 1. X-ray of the neonatal trunk with camptomelic dysplasia.
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naporođewu.Sobziromnamnogeanomalijeiprog
no zu bo le sti, ni su pred u ze te agre siv ne me re re a ni
macije.Obdukcijajepotvrdiladijagnozu.

DISKUSIJA

Pr vi put u na šoj ze mqi ob ja vqu je mo slu čaj no vo
rođenčetasaKD.Kodwegasuutvrđenesvetipične
fe no tip ske od li ke sin dro ma ko ji se opi su ju u li te
raturi[2,3].Tosuteškemalformacijekostnogsi
stemaglave,trupaiekstremiteta.Najtipičnijii
naj pre po zna tqi vi ji znak, po če mu je sin drom i do bio 
ime, je ste sa vi je nost krat kih do wih eks tre mi te ta za
jednosadugimkostima.Pes equ i no va rusjetakođeza
beležen.Napredwojstraniobetibijeuočenojeti
pičnoulegnućekože.Gorwiekstremitetisutako
đebilikratki,sakratkimfalangamaihipoplazi
jomnokata.DetejeimaloiostaleznakeKD[24]na
glavi,trupuiekstremitetima.Tosu:makrokrani
ja i do li ho kra ni ja, ve li ka pred wa fon ta ne la, ve li
ko če lo na ra čun ma log rav nog li ca s raz mak nu tim i 
ve o ma uskim oč nim pro re zi ma, ugnu tom ba zom no sa, 
slaborazvijenommandibulom,rascepomnepca;lo
šemodeliraneušneškoqkeusađeneniskoipoza
di,kaoštoseopisujeuovomsindromu.Vratnipr
šqenovisubilihipoplastični.

Na rend gen skim snim ci ma tru pa i eks tre mi te ta 
na še bo le sni ce, što je kquč no za po sta vqa we di
jag no ze, la ko se uoča va ju ti pič ne kost ne le zi je ovog 
sindroma:uzakikratakgrudnikoš,11pariveoma
uskihrebara.Skapulesuhipoplastične.Luksaci
jakukova.Kostidowihekstremitetasukratke.Oba
femurasusavijenaanteriorno.Stopalasuuekvi
novaruspoložaju.

Novorođenčejeimalonormalnutelesnumasuza
uzrast;opisiizliteraturegovoredaonamožebiti
normalnailisnižena[2].Sapodacimaizliteratu
reuskladujeismawenatelesnadužinanarođewuod
46cm,kojajekodnovorođenčadisaKD3549cm[2,3].
Obdukcioninalaznijepotvrdiostrukturneanoma
li je cen tral nog ner vnog si ste ma bo le sni ce, kao što 
su po li gi ri ja, iz o sta nak ol fak tor nog bul bu sa, dok je 
potvrđenhidrocefalus,kojijeotkrivenultrazvu
kom.Nasuprottome,uočenajeizraženahipotonija,
kojasemožejavitikodKD.Iakoseonaopisujekao
ma ni fe sta ci ja ovog sin dro ma, ve ro vat no joj je do pri
ne la pe ri na tal na as fik si ja bu du ći da je de te ima lo 
nizakApgarskornarođewu(5/7/7).Premapodacima
izliterature,jednatrećinanovorođenčadiimama
nu sr ca ti pa ven tri ku lar nog i atri jal nog sep tal nog 
ošte će wa i otvo ren duc tus ar te ri o sus[2,3].Kodnaše
bolesnicenisuutvrđeneanomalijeutomsmislu,kao
ni ano ma li je ge ni to u rin skog si ste ma (hi dro ne fro
za,hidroureter,hipoplazijabubrega).

Kodnašebolesnicejezabeleženfenotipskiiz
glednormalnihženskihgenitalija,sanormalnim
ženskimkariotipom(46,XX).To,premapodacima
iz li te ra tu re, zna či da pri pa da tre ći ni bo le sni ka 
kojinemajuporemećajdiferencijacijepola[49].U
dosadnajvećojopisanojserijikojajeobuhvatila36
ispitanika[3],73%bolesnikasamuškimkarioti
pomimaloježenskeiliambivalentnegenitalije.

Nažalost,nismobiliumogućnostidauradimoslo
ženijagenetskaispitivawa.

Poremećajformirawahrskavice,tj.laringotra
he o ma la ci ja, uz hi po pla zi ju plu ća, grud nog ko ša i 
mi krog na ti ja su glav ni raz log na stan ka re spi ra ci
onogdistresa,kojisejavqanekolikosatiporođewu
ikojipredstavqaprimarniuzroksmrti.Navedeni
problemisuuočeniikodnašebolesniceodrođe
wa.Insuficijencijadisajnihorganasepostepeno
pogoršavalaidoveladosmrtidvadanaporođewu.
Bu du ći da je reč bi la o sin dro mu sa te škim ano ma
li ja ma i lo šom prog no zom, ni su pred u ze te agre siv
nemerereanimacije.Iunapredpomenutomispiti
vawu[3]77%deceumrlojeunovorođenačkomperio
du,avećinauprvihnekolikosati.

In di ko va na je pre na tal na di jag no za po mo ću am ni
o cen te ze ili bi op si jom ho ri on skih ču pi ca u na red
nojtrudnoćimajkenašebolesnice[10].

Novorođenčadsopisanimanomalijamasezbriwa
va ju i le če u je di ni ca ma neo na tal ne in ten ziv ne ne ge, 
najčešćezahtevajućimehaničkuventilaciju.

ZAKQUČAK

IakojeKDredak,urođen,genetskisindromisob
ziromnatodajeincidencija1:10.000živorođene
de ce, ve ro vat no je da je do sta slu ča je va kod nas ko
jinisuotkriveni,odnosnoprepoznati.Zbogtogaje
važnoupoznatisesosnovnimznacimaovebolesti.
Retkipreživelibolesniciimajurespiracione,or
to ped ske i pro ble me hra we wa, slu ha, ne u ro lo ške po
remećaje,odloženpsihomotornirazvoj.Osimtoga,u
naj ve ćem bro ju slu ča je va po sto ji po re me ćaj di fe ren
cijacijepola.SveovopokazujedajeKDmultidisci
plinaranproblemkojizahtevaangažovaweneonato
lo ga, gi ne ko lo ga, ge ne ti ča ra, en do kri no lo ga, ne u ro
loga,pulmologaidečjeghirurga.
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ABSTRACT
Campomelic/camptomelic dysplasia is a very rare, severe 

osteochondrodysplasia characterised by severe skeletal and 
nonskeletal malformations and lethal outcome mainly in neo-
natal period. Characteristic abnormality by which the syndrome 
got its name is short, bowed long bones of lower extremities, 
most often of femur, manifested by short and bowed legs. Skin 
dimpling on tibial anterior side is another prominent character-
istic of this syndrome. Severe cases are inherited by autosom-
al dominant trait, by mutation Sox9 gene on chromosome 17, 
with lethal outcome in the first days of life. Less severe forms 
of the disease are due to balanced translocation t (13;17) with 
life span up to the third decade of life. A majority of karyotyp-
ic males present as phenotypic females. We report a case of a 
female neonate, without consanguinity between parents, with 
characteristic signs of camptomelic dysplasia with short birth 
length of 46 cm, macrocephaly (head circumference 39 cm), 
dolichocephaly, hydrocephalus, short trunk and legs. Narrow 
rib cage, bowed lower extremities, short hand and foot pha-
langes, nail hypoplasia were noticed. Anterior fontanelle was 

enlarged, high forehead, face small and flat, hypertelorism, 
low nasal bridge, micrognathia, low set ears, cleft palate, were 
found. Characteristc skin dimpling on anterior side of tibia was 
present on both legs. Bone X-ray studies presented the follow-
ing changes: anterior bowing of shortened femurs, hip disloca-
tion, cervical vertebrae, scapulas, eleven pairs of slender ribs. 
Hip luxation. Karyotype was normal for a female, 46 XX. Respi-
ratory insufficiency was present since birth, exacerbated, and 
led to lethal outcome in the second day of life, as described in 
the majority of these patients.

Key words: camptomelic dysplasia; campomelic dysplasia;  
osteochondrodysplasia; newborn
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