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Summary
Osteogenesis imperfecta is genetically determined disorder of connective tissue inherited in an autosomal dominant, less often 
recessive. Belongs to the same group of disease entities as team Ehlers’a-Dalnos’a, Marfan’a team, the team Hurler’a, pseu-
doxantoma elasticum. Pathology is related to mutation in genes COL1 and COL2, which encode chains alfa1 and collagen type 
alfa2 and, the main whites of proteins of ectodermal structural tissues. General symptoms of bone structures and irregularities 
of mineralized tooth tissues were discussed based on the literature. Literature reports of 150 to 250 different mutations respon-
sible for the formation of collagen OI. Among the different classifications currently the most widely used is the division of the 
4 types of OI by Silence’a, taking into account clinical and genetic aspects. The complex treatment is indispensable in patient 
with diagnosed inherent bone brittleness disease. Patients with known congenital fragility need a comprehensive and multi-
general and dental treatments. Currently in OI from infancy for the prevention of fractures of the number and severity of drug 
therapy is implemented which promotes better bone remodeling. Also take into account the method of rehabilitation. Patients 
regardless of the classification for any of the types of OI have to be individually diagnosed. Many doctors of different specialities 
cooperate to try to assure the patients about the optimal development and the progress in the orthopedic and pharmacology 
scope and they give a chance on independent functioning in mature years by new forms of rehabilitations.

Key words: osteogenesis imperfecta, comprehensive treatment, prosthetic rehabilitation, noncarious lessions, teeth, 
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Osteogenesis imperfecta (OI), czyli wrodzona 
łamliwość kości została opisana ponad 200 lat temu  
– w 1788 r. przez Ekmana (1). Zaliczana jest do tej samej 
grupy jednostek chorobowych co zespół Ehlersa-Dal-
nosa, zespół Marfana, zespół Hurlera, pseudoxantoma 
elasticum (2). OI jest genetycznie uwarunkowanym za-
burzeniem dotyczącym tkanki łącznej, dziedziczonym 
w sposób autosomalny dominujący, rzadziej recesyw-
ny (3). U podłoża większości przypadków (ok. 90%) 
leży mutacja w genach COL1A1 chromosomu 17q21.3
-q22 i COL1A2 chromosomu 7q22.1, odpowiedzial-
nych za kodowanie łańcuchów polipeptydowych alfa1 
i alfa2 kolagenu typu I. Piśmiennictwo donosi o 150 do 
250 różnych mutacjach kolagenu odpowiedzialnych za 
powstawanie OI (2, 4, 5). Defekty w pierwszym typie 

kolagenu determinują łamliwość kości (1, 6-8). Czę-
stość występowania zespołu wynosi 1:35000 urodzeń 
(3) lub jak podają inne źródła 1:20000-30000, a nawet 
1: 50000 urodzeń (4, 9, 10). Wśród różnych klasyfika-
cji obecnie najczęściej stosowany jest podział OI na 4 
typy wg Silence’a, uwzględniający objawy kliniczne i 
aspekty genetyczne (11).

Typ I A i B (łagodny) najczęściej występujący, dzie-
dziczony w sposób autosomalny dominujący, powsta-
jący w wyniku mutacji genu kodującego prokolagen 
– COL1A1, rzadziej COL1A2. W tym typie OI struktura 
kolagenu jest prawidłowa, zmniejszona natomiast jest 
jego ilość – nawet do 50% (14). Charakterystyczne ob-
jawy ogólne to: wzrost pacjentów zbliżony do prawidło-
wego, umiarkowana łamliwość kości, bez deformacji lub 
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z niewielką ich deformacją, wiotkość stawów i więzadeł, 
upośledzenie słuchu oraz niebieskie twardówki (6, 11) 
(ryc. 1). W badaniu radiologicznym widoczne zaburzona 
mineralizacja szkieletu oraz złamania kości z nadmierną 
kostniną w miejscu ich gojenia (14). W tym typie opisy-
wane są również zaburzenia kardiologiczne w postaci 
poszerzenia aorty, wypadania płatków zastawki dwu-
dzielnej oraz rzadziej spotykanego tętniakowatego roz-
szerzenia naczyń wieńcowych (2). Podział na 2 podtypy 
A i B uzależniony jest od stanu tkanek zmineralizowa-
nych zębów. W podtypie A zęby mają prawidłową budo-
wę (ryc. 2, 3), w podtypie B przyjmują cechy dentinoge-
nesis imperfecta (ryc. 4) (opis poniżej) (11-14).

Typ II (letalny perinatalny) dziedziczony heterogen-
nie, autosomalnie dominująco (nowe mutacje) lub rece-
sywnie. Jest najcięższą odmianą tej choroby, charakte-
ryzującą się wysoką śmiertelnością – 50% dzieci rodzi 
się martwych, pozostała część umiera po urodzeniu w 
wyniku zaburzeń oddechowych związanych z nieprawi-
dłową budową klatki piersiowej (4, 15, 16). Do objawów 
ogólnych należy zaliczyć również: znaczną łamliwość 
kości, deformacje, skrócenie i poszerzenie kości dłu-
gich zwłaszcza kończyn dolnych, ścieńczenie skóry z 
tendencją do bliznowacenia, ciemnoniebieskie zabar-
wienie twardówek. W obrazie radiologicznym widoczne 

nieprawidłowa budowa żeber z licznymi zgrubieniami 
oraz niewłaściwe uwapnienie kości czaszki (obecność 
kostek wtrąconych, tzw. wromiany) (14, 15). W tym typie 
OI występuje zaburzenie ilościowe i jakościowe kolage-
nu typu I. Część autorów donosi również o spadku kola-
genu w środkowej i zewnętrznej warstwie ściany naczyń 
myocardium (2). 

Typ III A i B (progresywny deformujący) dziedziczony 
heterogennie, autosomalnie dominująco (75%) i rece-
sywnie (25%) (4, 14, 16). Zaburzenie dotyczy niemoż-
ności wbudowania łańcuchów pro-α2 do cząsteczki 
prokolagenu, przez co prokolagen składa się wyłącznie 
z cząsteczek pro-α1 (14, 15). Charakterystycznymi ob-
jawami tego typu są: mnogie złamania śródmaciczne 
i okołoporodowe. W późniejszym wieku: niski wzrost, 
duże zmiany w szkielecie, znaczne i postępujące z wie-
kiem deformacje kości, upośledzenie słuchu, niebieskie 

Ryc. 1. Pacjent M.R. lat 3. Osteogenesis imperfecta typ I pod-
typ B, charakterystyczne zabarwienie twardówek. 

Ryc. 2. Pacjent S.Z. lat 10. Osteogenesis imperfecta typ I pod-
typ A. Uzębienie mieszane prawidłowe – bez cech Dentinoge-
nesis imperfecta. Zaburzenia zgryzowe, stłoczenia. 

Ryc. 3. Pacjent S.Z. lat 10. Osteogenesis imperfecta typ I pod-
typ A. Pantomogram – brak cech typowych dla Dentinogenesis 
imperfecta. Uzębienie prawidłowe.

Ryc. 4. Pacjent M.R. lat 3. Osteogenesis imperfecta typ I podtyp 
B. Uzębienie mleczne – specyficzne zabarwienie koron z cha-
rakterystyczną opalizacją – cechy Dentinogesis imperfecta.
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zabarwienie twardówek ustępujące z wiekiem (14, 15). 
W badaniu radiologicznym stwierdza się: osteoporozę, 
deformacje szkieletu, skośne ustawienie żeber, niepra-
widłową budowę miednicy oraz mnogie złamania ko-
ści długich. Obraz kręgosłupa opisywany jest często 
jako „kręgi rybie”, z licznymi nadłamaniami brzeżnymi 
(14, 15). W III typie OI wyróżnia się podtyp A z prawi-
dłowym uzębieniem oraz podtyp B z zębami o cechach 
dentinogenesis imperfecta (14, 17).

Typ IV A i B (średnio ciężki) dziedziczony w sposób 
autosomalny dominujący. Charakterystyczne objawy 
ogólne to: łagodna łamliwość kości, niebieskie zabar-
wienie twardówek (przechodzące z wiekiem w białe) lub 
zabarwienie prawidłowe, rzadko upośledzenie słuchu. 
Podtyp A – prawidłowe uzębienie, podtyp B – niepra-
widłowości zębów o cechach dentinogenesis imperfec-
ta, które stwierdza się tylko u 50% chorych, częściej w 
obrębie zębów mlecznych niż stałych. W obrazie radio-
logicznym na zdjęciach cefalometrycznych widoczne 
skrócenie szczęki oraz hipoplazja środkowego piętra 
twarzoczaszki (18). Ponadto zaburzenia mineralizacji 
kośćca, ślady po złamaniach (nawarstwienia okostno-
we) oraz liczne deformacje (15). 

Piśmiennictwo podaje również klasyfikację uwzględ-
niającą typy V, VI i VII jako wyodrębnione z typu IV pod-
typy OI. Różnicowanie ww. podtypów opiera się przede 
wszystkim na różnicach fenotypowych. Wśród objawów 
wymienia się kostnienie błony międzykostnej przedra-
mienia, przemieszczenie głowy kości promieniowej oraz 
brak mutacji genów COL1A1 i COL1A2 (19).

Należy uwzględnić fakt, iż w Polsce nie wykonuje się 
badań genetycznych u wyżej wymienionych chorych. 
Pacjenci są diagnozowani na podstawie obrazu klinicz-
nego i wyników badań radiologicznych. W nielicznych 
ośrodkach można monitorować dynamikę resorpcji ko-
ści na podstawie oznaczeń poziomu Serum CrossLaps 
oraz wydalania z moczem pirydynoliny i dezoksypirydy-
noliny.

Nieprawidłowości zębowe w podtypach B Oseoge-
nesis imperfecta obecnie mają wiele równoznacznych 
terminów określających zmiany, którymi dotknięty jest 
układ stomatognatyczny. Aktualnie używane są okre-
ślenia takie jak: niepełne tworzenie zębiny (dentinoge-
nesis imperfecta), wrodzone niepełne tworzenie zębiny 
(hereditary dentinogenesis imperfecta), zębina opalizują-
ca (dentinum opalinum), wrodzona opalescencja zębiny 
(hereditary opalescentia dentini), wrodzona hipoplazja 
zębiny (hereditary hipoplasio dentini), zęby Capdeponta 
(dentes Capdeponti) (20).

Dentinogenesis imperfecta jest zmianą chorobo-
wą opisaną po raz pierwszy przez Barreta 1882 roku. 
Nazwę jednostce nadali Robert i Schour w roku 1939 
(21). Termin „ciężka opalizacja” zębiny po raz pierw-
szy został użyty przez Skillena, Finna i Hodgesa. 
We współczesnym piśmiennictwie to właśnie określe-
nie uważane jest jako najbardziej właściwe, ze względu 
na obraz kliniczny zawarty w nazwie (22). Wrodzone 
niepełne tworzenie zębiny (hereditary dentinogene-
sis imperfecta – DGI) jest zaburzeniem genetycznym 

dziedziczonym w sposób autosomalny dominujący 
(chromosom 4q12-21), rzadziej recesywny i dotyczy 
w takim samym stopniu płci męskiej, jak i żeńskiej. 
Zaburzenie związane jest z niedorozwojem tkanki me-
zodermalnej i dotyczy zarówno uzębienia mlecznego, 
jak i stałego, rzadziej pojedynczych zębów. Na pod-
stawie wykonanych szlifów zębowych stwierdzono, że 
w uzębieniu mlecznym defekty w strukturze zębiny są 
cięższe niż w uzębieniu stałym. Wynika to z niepra-
widłowego wzorca ukierunkowania kanalików zębino-
wych (4, 23). DGI należy do dość często spotykanych 
w społeczeństwie chorób genetycznych uzębienia. 
Występuje u 1:8000 przypadków (4, 24-26). Jednost-
ka chorobowa została podzielona na 3 typy: DGI-I, 
DGI-II, i DGI-III (27).

Za powstawanie DGI-I odpowiedzialne są liczne mu-
tacje genowe w I typie kolagenu. Ten typ DGI jest jed-
nym z objawów uogólnionej choroby szkieletowej Oste-
ogenesis imperfecta (OI, wrodzonej łamliwości kości) 
(28, 29). 

Typ II DGI nazywany jest „klasyczną ciężką opaliza-
cją zębiny” i dotyczy wyłącznie uzębienia (4). W DGI-II 
nie stwierdza się zaburzeń w budowie kolagenu. Struk-
tura zębiny jest bardzo nieregularna, przebieg kanali-
ków zębinowych i ich rozmiar jest różny od prawidłowej 
zębiny. W DGI-II występuje mutacja w długim ramieniu 
chromosomu 4q 12-q21 (30-33). Niektórzy autorzy wią-
żą ten rodzaj zaburzenia z mutacją genu ulokowanego 
w chromosomie 4q21.3, kodującego sialofosfoproteiny 
zębiny (DSPP), będące niekolagenowymi białkami zębi-
ny odgrywającymi ważną rolę w prawidłowej mineraliza-
cji zębiny (28, 33, 34). 

Typ-III DGI nazywany jest „Brandywine” od nazwy 
miasta w USA w stanie Meryland. Wśród ludności istnie-
je duża populacja pacjentów z tą jednostką chorobową 
dotyczącą wyłącznie uzębienia (4). W DGI-III stwierdza 
się zarówno mutacje struktury kolagenu, jak i zaburze-
nia mineralizacji, objawy mniej nasilone w porównaniu z 
II DGI (4, 35). 

W I oraz II typie choroby obrazy kliniczny, radiolo-
giczny i histologiczny w obrębie uzębienia jamy ust-
nej są podobne. Kształt koron zębów określany jest 
jako dzwonowaty, pękaty, bańkowato rozszerzony z 
przyszyjkowym przewężeniem. Kolor zębów mlecz-
nych i stałych zawarty jest w gamie barw od brązowe-
go do niebieskiego, opisywany również jako bursz-
tynowy lub szary z charakterystyczną opalizacją (4). 
Połączenie szkliwno-zębinowe nieprawidłowe, pła-
skie. Szkliwo zębów cieńsze, o prawidłowej budowie 
histologicznej z małą podatnością na chorobę próch-
nicową. Miazga zębów wykazuje słabą reakcję lub jej 
brak na bodźce termiczne i mechaniczne. Stwierdza 
się tendencję do pękania szkliwa oraz szybkiego 
ścierania się zębów nawet do linii dziąsła na skutek 
zmniejszonej twardości tkanek i nieprawidłowego ich 
połączenia. Obserwowano również obniżoną wartość 
pierwiastków Ca i P, a wzrost wartości Mg. Zmiany 
te prowadzą do szybkiej atrycji i w efekcie skrócenia 
koron klinicznych (22, 36) (ryc. 5).
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W badaniu radiologicznym stwierdza się: dzwono-
waty kształt koron zębów, przewężenie przyszyjkowe, 
skrócenie, zwężenie i zniekształcenie korzeni oraz ob-
literację komór i kanałów korzeniowych. Obserwuje się 
również rozrzedzenie struktury kostnej w postaci zmian 
okołowierzchołkowych. Objawy najczęściej występują 
łącznie i wykazują różny stopień nasilenia (4, 22, 37-40) 
(ryc. 6). 

W badaniu histologicznym zębina o nieregularnej bu-
dowie kanalikowej z dużymi nieuwapnionymi przestrze-
niami międzykulistymi. Kanaliki zębinowe o zwiększonej 
średnicy i zmniejszonej liczbie, co daje złudzenie podob-
nej objętości do prawidłowo ukształtowanej zębiny (22). 

W III typie choroby (forma zygotyczna) barwa koron 
zębów jest taka jak w typie I i II. Kształt koron klinicznych 
zębów mlecznych i stałych muszelkowy, łupinowaty. 
Obserwuje się cienką warstwę zębiny. Komora zęba jest 
szeroka, niezarośnięta, a korzenie zębów krótkie.

Pacjenci z Osteogenesis imperfecta wymagają wielo-
kierunkowego leczenia ogólnego i stomatologicznego. 
W OI obecnie już od wieku niemowlęcego jako profilak-
tykę ilości i ciężkości złamań wdraża się leczenie farma-
kologiczne dożylnymi bifosfonianami, co sprzyja lepszej 
przebudowie kostnej. Uwzględnia się również metody 
rehabilitacji z wykorzystaniem nowoczesnych platform 
generujących wibracje stochastyczne i harmoniczne. 
Pacjenci niezależnie od klasyfikacji do któregokolwiek 
z typów OI muszą być indywidualnie diagnozowani 
przy wskazaniach do koniecznego zaopatrzenia ortope-
dycznego (gorsety, łuski korygujące deformacje kości 
długich) oraz przy wskazaniach do planowych korekcji 
ortopedycznych z wykorzystaniem prętów śródszpiko-
wych Rusha lub prętów teleskopowych. 

Opieka stomatologiczna nad pacjentami z wrodzoną 
łamliwością kości powinna obejmować szeroko pojętą 
profilaktykę oraz leczenie z zakresu stomatologii zacho-
wawczej, periodontologii, ortodoncji, protetyki i w razie 
konieczności chirurgii. 

Tylko współdziałanie lekarzy różnych specjalności 
zapewni tym pacjentom prawidłowy rozwój i rehabilita-
cję narządów ruchu i żucia.
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