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FORMATION
SAVOIR

Glasknochenkrankheit

Maladie des os de verre

MIA FREYMOND MORISOD

Die Osteogenesis imperfecta ist eine Knochenkrankheit

mit schweren muskuloskelettalen und

pulmonalen Auswirkungen. Erstaunlicherweise

erhalten 60 Prozent der erwachsenen Betroffenen

keine Physiotherapie.

L'ostéogénèse imparfaite est une maladie des os

dont les effets aux niveaux musculo-squelettique et

pulmonaire peuvent être sévères. Etonnamment,

60% des adultes atteints de cette affection ne

bénéficient pas de physiothérapie.

Bei der Osteogenesis imperfecta (Ol) oder Glasknochen¬

krankheit handelt es sich um eine Erbkrankheit, bei

der die Kollagensynthese gestört ist. Sie ist gekennzeichnet
durch eine stark erhöhte Knochenbrüchigkeit. Hinzu kommen

muskuloskelettale Probleme, darunter Kleinwüchsigkeit,

Muskelschwäche und Bandlaxizität sowie Deformierun-

gen der Wirbelsäule. Die Knochen weisen eine hohe

Verformbarkeit auf und sie verbiegen sich unter dem Eigengewicht

des Körpers. So krümmen sich beispielsweise
Röhrenknochen, was das Risiko von Knochenbrüchen erhöht. Zudem

tragen Knochenkallusse nach Frakturen zu Deformationen
bei. In Folge verkürzen Muskeln und die Gelenksbeweglichkeit
schränkt sich ein, was schwerwiegende funktionelle
Auswirkungen hat. Die Ol geht zudem mit extraskelettalen

Störungen einher, darunter Dentinogenesis imperfecta1 oder

Taubheit [1].

Klassifikation

1979 entwickelte Sillence ein Klassifikationssystem auf der

Grundlage des klinischen Bildes und genetischer Nachweise

[2], Seit 2011 werden mehrere genetische und pathogenetische

Mechanismen unterschieden [3], die Sillence-Klassifi-

kation wurde jedoch als klinische Klassifikation beibehalten

(Typ I bis IV, je nach Schweregrad, siehe Tabelle 1).

Die Prävalenz von Ol beträgt 1 pro 10000 oder 20000
Geburten. Schätzungen der Schweizerischen Vereinigung

1 Strukturstörung des Zahnschmelzes aufgrund der Kollagen-Mutation, was
eine starke Abrasion zur Folge hat.

LJostéogénèse imparfaite (Ol) ou maladie des os de verre
f est une maladie génétique due à un défaut de synthèse

du collagène. Sa principale caractéristique est une fragilité

osseuse accrue. Des problèmes musculo-squelettiques s'y
associent, tels que petite taille, faiblesse musculaire, laxité

ligamentaire et déformations du rachis. A cause de la malléabilité

de l'os, celui se déforme en raison du poids du corps.
Les os longs se courbent alors en arc de cercle, augmentant
ainsi le risque de fractures. Les cals osseux secondaires

aux fractures participent également à ces déformations. En

conséquence, se créent des rétractions musculaires et arti-

Das meistverwendete Hilfsmittel von Ol-Betroffenen ist der Rollstuhl,
den sie selbständig bedienen. I Le moyen auxiliaire le plus utilisé est
le fauteuil roulant, les patients sont autonomes pour le manier. Foto/

photo: Nicole von Moos, SVOI.
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Typ Schweregrad Krankheitsbild

I Leicht normale Grösse oder etwas
kleiner
geringe Knochenfragilität, selten
Deformation der Röhrenknochen
häufige osteoporotische
Wirbeleinbrüche mit Skoliose
Bandlaxität

II Tod in der
Perinatalperiode

schwerste Form
Tod durch Ateminsuffizienz

III Schwer schwerste lebensfähige Form

sehr klein
hohe Knochenfragilität, häufige
Frakturen mit Deformation der
Röhrenknochen
schwere Skoliose mit Risiko
für Herz-Lungen-Komplikationen
Dentinogenesis imperfecta

IV Mittel sehr heterogene Gruppe
normale Grösse oder etwas
kleiner
moderate Deformationen der
Wirbelsäule
Dentinogenesis imperfecta1

Type Sévérité
clinique

I Légère

II Mort périnatale

III Sévère

IV Modérée

Tableau clinique

Taille normale ou peu diminuée
Fragilité osseuse peu sévère,
déformation des os longs rare
Tassements vertébraux avec
scoliose fréquents
Hyperlaxité ligamentaire

Forme la plus sévère
Mort par insuffisance respiratoire

Forme viable la plus grave
Taille très diminuée
Fragilité osseuse sévère, fractures
fréquentes avec déformation des

os longs
Scoliose sévère avec risque de

complications cardio-respiratoires
Dentinogénèse imparfaite

Groupe très hétérogène
Taille normale ou peu diminuée
Déformations modérées du rachis

Dentinogénèse imparfaite1

Tabelle 1: Klassifizierung der Osteogenesis imperfecta nach Sillence [2].

Osteogenesis Imperfecta (SVOI) zufolge gibt es in der

Schweiz zwischen 300 und 400 Ol-Fälle.

Wenig Dokumentation zur physiotherapeutischen
Betreuung

Nach Brüchen oder Operationen erhalten Ol-Betroffene häufig

Physiotherapie. Allerdings muss gesagt werden, dass die

physiotherapeutische Versorgung und Betreuung (Indikation,

Behandlungsziele) bei Erwachsenen mit Ol im Moment nur
sehr mangelhaft dokumentiert ist. In der Schweiz, namentlich

in Basel, Zürich, St. Gallen, Bern und Lausanne, gibt es

seit 2009/2010 vor allem für Kinder mit Ol eine multidiszi-

plinäre medizinische Betreuung.
Betrachtet man die wissenschaftliche Literatur, so fällt

auf, dass es zum Thema Ol sowie zur Rehabilitation Betroffener

nur sehr wenige Publikationen neueren Datums gibt.
Ende der 80er-Jahre konzentrierte sich die pädiatrische
Literatur hauptsächlich auf die neuromotorische Entwicklung
[4-6] und chirurgische Frühbehandlung in Kombination mit

Physiotherapie [7], Für Erwachsene existieren jedoch keinerlei

spezifische Empfehlungen, ihre physiotherapeutische
Betreuung beruht also nur auf empirischen Kenntnissen: Eine

langfristige und auf Partizipation ausgerichtete Physiotherapie

scheint nutzbringend, und für diese aktive Patientengruppe

ist eine ambulante Betreuung geeignet.

Tableau 1: Classification de TOI selon Sillence [2].

culaires qui entraînent de graves séquelles fonctionnelles.
L'OI se caractérise également par d'autres troubles extra-

squelettiques associés, dont la dentinogénèse imparfaite1 ou
la surdité [1],

Classification

En 1979, Sillence développa un système de classification
basé sur des évidences génétiques et cliniques [2], En 2011,

on distingue plusieurs mécanismes génétiques et pathogénétiques

[3], mais la classification de Sillence à été maintenue

comme classification clinique (types I à IV de sévérité

variable, voir tableau 1).

La prévalence de cette maladie est de 1 pour 10000 ou

20000 naissances. L'Association Suisse de LOI (ASOI)
estime le nombre d'OI en Suisse à 300 ou 400.

Peu de documents relatifs au traitement
de physiothérapie

A la suite de fractures ou d'opérations, ces patients passent
souvent entre les mains des physiothérapeutes. Or, l'organisation

actuelle de la physiothérapie (indications, objectifs de

Fragilité de l'email des dents dûe à la mutation du collagène qui en

modifie la structure.
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Eine Umfrage bei Ol-Betroffenen

Weil zur physiotherapeutischen Betreuung von Ol bei

Erwachsenen so wenig bekannt ist, habe ich einen Fragebogen

erstellt, um eine Bestandsaufnahme der Physiotherapie mit
Ol in der Schweiz zu machen. Ich wollte erfahren, ob die

Patienten mit ihrer Behandlung zufrieden sind, wie ihre

Erwartungen im Einzelnen aussehen und ob die Physiotherapie
in der Lage ist, sie zu erfüllen.

Der Fragebogen wurde mithilfe unterschiedlicher Ol-Pa-

tienten erstellt. Alle Angaben wurden im Zuge der Auswertung

anonymisiert. Aufgrund der geringen Anzahl an

Studienteilnehmern wurde auf statistische Tests verzichtet; die

Signifikanz wäre nicht besonders ausgeprägt gewesen. Die

Studienpopulation (allesamt in der Schweiz wohnhafte
Erwachsene mit Ol) wurde über die Schweizerischen Vereinigung

Osteogenesis Imperfecta (SVOI) rekrutiert. Es kamen

21 Antworten von 7 Männern und 14 Frauen zwischen 20 und

60 Jahren zusammen; die Krankheitstypen waren heterogen.2

Eingeschränkte Lungenfunktion als Hauptproblem

80 Prozent der Befragten leiden unabhängig vom Typ ihrer Ol

unter Skoliose. Mittelfristig stellt diese jedoch nur eine geringe

Einschränkung dar. Jedoch leidet ab dem 50. Lebensjahr
ein Drittel dieser Patienten an Ateminsuffizienz (Atemnot)

aufgrund einer skoliosebedingten Restriktion der Lunge. Die

verminderte körperliche Aktivität und lange Immobilisatio-

nen aufgrund von Brüchen oder Schmerzen verringern
zusätzlich das Lungenvolumen sowie die Leistungsfähigkeit
der Atemmuskulatur, wodurch das restriktive Syndrom noch

verschlimmert und Lungenentzündungen oder Atelektasen

begünstigt werden.

Unabhängig von der einschränkenden Skoliose können

auch intrinsische Lungenprobleme auftreten aufgrund einer

Mutation des Kollagens [8].
Die Lebenserwartung der Patienten ist aufs Engste mit

ihrer Lungenfunktion verbunden, Lungenkomplikationen stellen

die Haupttodesursache für Patienten mit Ol dar [9]. Für

diese Patienten ist eine pulmonale Betreuung daher äusserst

wichtig. Es wäre geboten, regelmässig die Atemfunktion zu

untersuchen, um Risikopatienten frühzeitig zu erkennen und

sie anschliessend atemphysiotherapeutisch zu behandeln,
mit präventiver oder gar kurativer Zielsetzung.

Selbständigkeit und Lebensqualität

90 Prozent der Befragten arbeiten und 70 Prozent gehen

regelmässig Freizeitbeschäftigungen nach. Der Prozentsatz der

Der vollständige Bericht ist bei der Autorin erhältlich:

mia.freymond@chuv.ch

traitement) chez l'adulte Ol est mal connue. En Suisse, il

existe des consultations médicales multidisciplinaires à Bâle,

Zürich, St-Gall, Berne et Lausanne, axées surtout pour les

enfants Ol depuis 2009-2010.
En effectuant une revue de la littérature scientifique, il

apparaît qu'il existe peu de publications récentes sur l'OI et
la réhabilitation des personnes qui en sont atteintes. A la fin

des années 80, la littérature pédiatrique s'est intéressée

principalement au développement neuromoteur [4-6] et à la

prise en charge chirurgicale précoce combinée à la physiothérapie

[7], mais il n'existe aucune recommandation spécifique
à l'adulte.

L'évidence d'un suivi physiothérapeutique régulier
demeure empirique. Une physiothérapie au long cours axée sur
la participation semblerait être bénéfique et le mode ambulatoire

paraîtrait mieux convenir à cette population active.

Enquête chez les personnes atteintes

Devant si peu d'évidences scientifiques, je me suis donc

tournée vers les patients eux-mêmes pour étayer cette
hypothèse. J'ai construit un questionnaire afin de faire un état des

lieux de la physiothérapie chez les adultes Ol en Suisse, pour
savoir si les patients sont satisfaits de leur traitement, quelles
sont leurs attentes et si la physiothérapie peut y répondre.

Le questionnaire a été conçu avec l'aide de différentes

personnes Ol. Les données ont été anonymisées lors du

dépouillement. A cause du petit échantillon de population,

Die Knochen weisen eine
hohe Verformbarkeit auf und
verbiegen sich. Zudem
tragen Knochenkallusse nach
Frakturen zu Deformationen
bei. IA cause de la malléabilité

de Tos, celui se déforme
en raison du poids du corps.
Les cals osseux secondaires

aux fractures participent
également à ces déformations.

Foto/photo: Shakata-
GaNai/Wikicommons
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