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Glasknochenkrankheit

Maladie des os de verre

MIA FREYMOND MORISOD

Die Osteogenesis imperfecta ist eine Knochen-
krankheit mit schweren muskuloskelettalen und
pulmonalen Auswirkungen. Erstaunlicherweise
erhalten 60 Prozent der erwachsenen Betroffenen

keine Physiotherapie.

ei der Osteogenesis imperfecta (Ol) oder Glasknochen-

krankheit handelt es sich um eine Erbkrankheit, bei
der die Kollagensynthese gestort ist. Sie ist gekennzeichnet
durch eine stark erhohte Knochenbrichigkeit. Hinzu kom-
men muskuloskelettale Probleme, darunter Kleinwichsig-
keit, Muskelschwéche und Bandlaxizitat sowie Deformierun-
gen der Wirbelsaule. Die Knochen weisen eine hohe Ver-
formbarkeit auf und sie verbiegen sich unter dem Eigenge-
wicht des Korpers. So krimmen sich beispielsweise Rdhren-
knochen, was das Risiko von Knochenbriichen erhoht. Zudem
tragen Knochenkallusse nach Frakturen zu Deformationen
bei. In Folge verklrzen Muskeln und die Gelenksbeweglichkeit
schrankt sich ein, was schwerwiegende funktionelle Aus-
wirkungen hat. Die Ol geht zudem mit extraskelettalen Sto-
rungen einher, darunter Dentinogenesis imperfecta' 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 pathogeneti-
sche Mechanismen unterschieden [3], die Sillence-Klassifi-
kation wurde jedoch als klinische Klassifikation beibehalten
(Typ I bis 1V, je nach Schweregrad, siehe Tabelle 1).

Die Pravalenz von Ol betragt 1 pro 10000 oder 20000
Geburten. Schatzungen der Schweizerischen Vereinigung

T Strukturstérung des Zahnschmelzes aufgrund der Kollagen-Mutation, was
eine starke Abrasion zur Folge hat.
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Llostéogéneése imparfaite est une maladie des os
dont les effets aux niveaux musculo-squelettique et
pulmonaire peuvent étre sévéres. Etonnamment,
60% des adultes atteints de cette affection ne béné-

ficient pas de physiothérapie.

Jostéogénése imparfaite (Ol) ou maladie des os de verre
est une maladie génétique due a un défaut de synthese

du collagene. Sa principale caractéristique est une fragilité
osseuse accrue. Des problemes musculo-squelettiques s'y
associent, tels que petite taille, faiblesse musculaire, laxité
ligamentaire et déformations du rachis. A cause de la mallé-
abilité de I'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 a ces déformations. En
conséquence, se créent des rétractions musculaires et arti-

Das meistverwendete Hilfsmittel von Ol-Betroffenen ist der Rollstuhl,
den sie selbstiandig bedienen. | Le moyen auxiliaire le plus utilisé est
le fauteuil roulant, les patients sont autonomes pour le manier. Foto/
photo: Nicole von Moos, SVOI.



Typ | Schweregrad

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

Osteogenesis Imperfecta (SVOI) zufolge gibt es in der
Schweiz zwischen 300 und 400 Ol-Falle.

Wenig Dokumentation zur physiotherapeutischen
Betreuung

Nach Briichen oder Operationen erhalten Ol-Betroffene hau-
fig 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, nament-
lich in Basel, Zlrich, St. Gallen, Bern und Lausanne, gibt es
seit 2009/2010 vor allem fir Kinder mit Ol eine multidiszi-
plindare medizinische Betreuung.

Betrachtet man die wissenschaftliche Literatur, so fallt
auf, dass es zum Thema Ol sowie zur Rehabilitation Betrof-
fener nur sehr wenige Publikationen neueren Datums gibt.
Ende der 80er-Jahre konzentrierte sich die padiatrische Lite-
ratur hauptsachlich auf die neuromotorische Entwicklung
[4-6] und chirurgische Frihbehandlung in Kombination mit
Physiotherapie [7]. Fur Erwachsene existieren jedoch keiner-
lei spezifische Empfehlungen, ihre physiotherapeutische Be-
treuung beruht also nur auf empirischen Kenntnissen: Eine
langfristige und auf Partizipation ausgerichtete Physiothera-
pie scheint nutzbringend, und flr diese aktive Patientengrup-
pe ist eine ambulante Betreuung geeignet.
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m Taille normale ou peu diminuée

m Fragilité osseuse peu séveére,
déformation des os longs rare

m Tassements vertébraux avec
scoliose fréquents

m Hyperlaxité ligamentaire

| Légere

Il Mort périnatale ® Forme la plus sévéere
m  Mort par insuffisance respiratoire

11 Sévere m Forme viable la plus grave

m Taille tres diminuée

m Fragilité osseuse sévére, fractures
fréquentes avec déformation des
os longs

m Scoliose sévére avec risque de
complications cardio-respiratoires

m Dentinogénése imparfaite

Groupe trés hétérogéne

Taille normale ou peu diminuée
Déformations modérées du rachis
Dentinogénése imparfaite’

IV Modérée

Tableau 1: Classification de 'Ol selon Sillence [2].

culaires qui entrainent de graves séquelles fonctionnelles.
L'Ol se caractérise également par d'autres troubles extra-
squelettiques associés, dont la dentinogénese imparfaite' ou
la surdité [1].

Classification

En 1979, Sillence développa un systeme de classification
basé sur des évidences génétiques et cliniques [2]. En 2011,
on distingue plusieurs mécanismes génétiques et pathogé-
nétiques [3], mais la classification de Sillence a été mainte-
nue comme classification clinique (types | a IV de sévérité
variable, voir tableau 1).

La prévalence de cette maladie est de 1 pour 10000 ou
20000 naissances. L'Association Suisse de I'Ol (ASOI) es-
time le nombre d'Ol en Suisse a 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, I'organi-
sation actuelle de la physiothérapie (indications, objectifs de

' Fragilité de I'email des dents dlie a la mutation du collagene qui en
modifie la structure.
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Type | Sévérité Tableau clinique
clinique
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Eine Umfrage bei Ol-Betroffenen

Weil zur physiotherapeutischen Betreuung von Ol bei Er-
wachsenen 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 Er-
wartungen im Einzelnen aussehen und ob die Physiotherapie
in der Lage ist, sie zu erflllen.

Der Fragebogen wurde mithilfe unterschiedlicher Ol-Pa-
tienten erstellt. Alle Angaben wurden im Zuge der Auswer-
tung anonymisiert. Aufgrund der geringen Anzahl an Studien-
teilnehmern wurde auf statistische Tests verzichtet; die
Signifikanz wére nicht besonders ausgepragt gewesen. Die
Studienpopulation (allesamt in der Schweiz wohnhafte Er-
wachsene mit Ol) wurde Uber die Schweizerischen Vereini-
gung Osteogenesis Imperfecta (SVOI) rekrutiert. Es kamen
21 Antworten von 7 Méannern und 14 Frauen zwischen 20 und
60 Jahren zusammen; die Krankheitstypen waren heterogen.?

Eingeschrankte Lungenfunktion als Hauptproblem

80 Prozent der Befragten leiden unabhangig vom Typ ihrer Ol
unter Skoliose. Mittelfristig stellt diese jedoch nur eine gerin-
ge Einschréankung dar. Jedoch leidet ab dem 50. Lebensjahr
ein Drittel dieser Patienten an Ateminsuffizienz (Atemnot)
aufgrund einer skoliosebedingten Restriktion der Lunge. Die
verminderte korperliche Aktivitat und lange Immobilisatio-
nen aufgrund von Brichen oder Schmerzen verringern zu-
satzlich das Lungenvolumen sowie die Leistungsfahigkeit
der Atemmuskulatur, wodurch das restriktive Syndrom noch
verschlimmert und Lungenentziindungen oder Atelektasen
begunstigt werden.

Unabhéngig von der einschrankenden Skoliose kénnen
auch intrinsische Lungenprobleme auftreten aufgrund einer
Mutation des Kollagens [8].

Die Lebenserwartung der Patienten ist aufs Engste mit
ihrer Lungenfunktion verbunden, Lungenkomplikationen stel-
len die Haupttodesursache fur Patienten mit Ol dar [9]. Flr
diese Patienten ist eine pulmonale Betreuung daher dusserst
wichtig. Es ware geboten, regelmassig die Atemfunktion zu
untersuchen, um Risikopatienten friihzeitig zu erkennen und
sie anschliessend atemphysiotherapeutisch zu behandeln,
mit praventiver oder gar kurativer Zielsetzung.

Selbstandigkeit und Lebensqualitat

90 Prozent der Befragten arbeiten und 70 Prozent gehen re-
gelmassig Freizeitbeschaftigungen nach. Der Prozentsatz der

2 Der vollstandige Bericht ist bei der Autorin erhéltlich:
mia.freymond@chuv.ch
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traitement) chez I'adulte Ol est mal connue. En Suisse, il
existe des consultations médicales multidisciplinaires a Béle,
Zlrich, St-Gall, Berne et Lausanne, axées surtout pour les
enfants Ol depuis 2009-2010.

En effectuant une revue de la littérature scientifique, il
apparait qu'il existe peu de publications récentes sur 'Ol et
la réhabilitation des personnes qui en sont atteintes. A la fin
des années 80, la littérature pédiatrique s'est intéressée prin-
cipalement au développement neuromoteur [4-6] et a la
prise en charge chirurgicale précoce combinée a la physiothé-
rapie [7], mais il n‘existe aucune recommandation spécifique
a l'adulte.

L'évidence d'un suivi physiothérapeutique régulier de-
meure empirique. Une physiothérapie au long cours axée sur
la participation semblerait étre bénéfique et le mode ambula-
toire paraitrait mieux convenir a cette population active.

Enquéte chez les personnes atteintes

Devant si peu d'évidences scientifiques, je me suis donc
tournée vers les patients eux-mémes pour étayer cette hypo-
thése. J'ai construit un questionnaire afin de faire un état des
lieux de la physiothérapie chez les adultes Ol en Suisse, pour
savoir siles patients sont satisfaits de leur traitement, quelles
sont leurs attentes et si la physiothérapie peut y répondre.
Le questionnaire a été concu 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 tra-
gen Knochenkallusse nach
Frakturen zu Deformationen
bei. | A cause de la malléabi-
lité de I'os, celui se déforme
en raison du poids du corps.
Les cals osseux secondaires
participent
également a ces déforma-
tions. Foto/photo: Shakata-
GaNai/Wikicommons

aux fractures




Angst vor Stiirzen
Peur de chuter

Verringerung der

Ruhigstellen Betatigung, Bewegung

Immobilisation Diminution des activités,

du mouvement

Verringerung der Mus-
kelkraft, des Gleichgewichts
Diminution de la force
musculaire, de I'équilibre

Sturz = Bruch
Chute = fracture

Abbildung 1: Teufelskreis Sturzangst. | lllustration 1: Cercle vicieux de
la peur de chuter.

Arbeitstatigkeit korreliert weder mit dem Typ noch mit der
Schwere der Ol, zahlreiche stark betroffene und auf den Roll-
stuhl angewiesene Patienten arbeiten zu 100 Prozent. Trotz
der Schwere ihrer Behinderung erhalten sie nur wenig exter-
ne Hilfe (Haushalt). Das meistverwendete Hilfsmittel ist der
Rollstuhl (45 Prozent, zudem gelegentlich wahrend Immobili-
sationen), den sie selbstandig bedienen kénnen. Die Lebens-
qualitat der Ol-Betroffenen hangt unmittelbar mit der Selb-
standigkeit im beruflichen und privaten Leben zusammen.

Schmerzen und die Angst vor Stlirzen machen Ol-Betrof-
fenen in Verbindung mit ihrer Behinderung am meisten zu
schaffen: 85 Prozent der Befragten leiden taglich unter
Schmerzen. Diese scheinen sich jedoch nur sehr geringfligig
auf das Niveau ihrer Partizipation auszuwirken. Die Behand-
lung von Knochenschmerzen erfolgt mittlerweile sehr haufig
mittels Biphosphonaten® [10-11]. Gegen Muskel- und Ge-
lenkschmerzen koénnte jedoch punktuell auch eine schmerz-
lindernde Physiotherapie eingesetzt werden. Die Angst vor
Sturzen fuhrt diese Patienten in einen Teufelskreis von weni-
ger Aktivitat und Rickgang der Muskelkraft und verschlech-
tertes Gleichgewicht, aus dem es mittels Physiotherapie
auszubrechen gilt (siehe Abbildung 1).

Mit dem Eintritt ins Erwachsenenalter endet oft
die Physiotherapie

60 Prozent der Befragten erhalten keine physiotherapeutische
Betreuung. Dabei leiden einige unter schwerer Ol, Schmerzen
oder einem Mangel an Selbstandigkeit bei alltaglichen Verrich-
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aucun test statistique n'a été effectué; il n‘aurait eu qu'une
faible significativité.

La population concernée (adultes majeurs atteints d'Ol et
résidant en Suisse) a été recrutée a partir de I'ASOI.

21 personnes ont répondu: 7 hommes et 14 femmes,
agés de 20 a 60 ans et représentant diverses formes d'Ol.?

Probléme principal: une fonction pulmonaire a risque

80% des répondants souffrent d'une scoliose, quel que soit
le type d'Ol. Celle-ci est peu handicapante a moyen terme.
Mais, a partir de 50 ans, un tiers de ces patients est insuf-
fisant respiratoire sur un syndrome restrictif induit par la sco-
liose. De plus, la réduction des activités, les immobilisations
prolongées dues aux fractures ou aux douleurs induisent une
diminution des volumes pulmonaires et de la force des
muscles respiratoires, aggravant ce syndrome restrictif et
favorisant la survenue de pneumonies ou d'atélectasies.

En raison de la mutation du collagéne, des problémes pul-
monaires intrinséques peuvent également survenir, indépen-
damment d'un trouble statique lié a la présence d'une sco-
liose [8].

Le pronostic vital de ces patients est par conséquent for-
tement lié a I'atteinte respiratoire; les complications respira-
toires sont la cause principale du déces des personnes at-
teintes d’'Ol [9]. Un suivi respiratoire est donc primordial pour
ces patients. Il s'agit d'effectuer un bilan spécifique régulier
afin de détecter de maniére précoce les patients a risque,
puis de pratiquer des exercices respiratoires de type prophy-
lactiques, voire curatifs.

Autonomie et qualité de vie

90% des répondants travaillent et 70% pratiquent des loisirs
de maniere réguliére. Le pourcentage d'activité n'est pas cor-
rélé au type d'Ol, ni a sa gravité puisque de nombreux patients
séverement atteints, en fauteuil roulant, travaillenta 100%. lls
regoivent peu d'aide extérieure malgré la gravité de leur han-
dicap (aide au ménage). Le moyen auxiliaire le plus utilisé est
le fauteuil roulant (45% + occasionnels lors d'immobilisation);
ils sont autonomes pour le manier. Leur qualité de vie est
corrélée a leur autonomie a leur vie personnelle et sociale.
Les facteurs qui les affectent le plus dans leur handicap
sont les douleurs et la peur de chuter: 85% des sondés pré-
sentent des douleurs quotidiennement. Pourtant, celles-ci
semblent peu affecter leur niveau de participation et d'activi-
tés. Le traitement par biphosphonates® est devenu une réfé-

¢ Bisphosphonate wirken antiosteolytisch und antiresorptiv, indem sie
die Aktivitat der Osteoklasten und damit den Knochenabbau hemmen.
(PharmaWiki)

2 Le rapport complet disponible auprés de I'auteure: mia.freymond@chuv.ch
° Les biphosphonates ont une action anti-ostéolitique et anti-résorbtive:
ils inhibent I'activité des ostéoclastes et, par la, la dégradation de I'os.
(PharmaWiki)

PHYSIOACTIVE 1.2013
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tungen. Zwar wurden sie wahrend ihrer gesamten Kindheit —
oftmals in Universitatskliniken — medizinisch betreut, im Er-
wachsenenalter wurde dies jedoch nicht fortgesetzt.

Physiotherapeutische Betreuung von Erwachsenen mit
Ol verbessern

Die Physiotherapie wird von den befragten Erwachsenen mit
Ol als nutzlich und heilsam angesehen. Sie muss sich weiter-
entwickeln und in eine multidisziplindre Betreuung einbrin-
gen, und zwar mit folgenden Zielsetzungen:

praventive Atemtherapie fUr Risikopatienten anbieten
den Teufelskreis von Sturzangst/Inaktivitat durchbrechen,
um die Selbstandigkeit von Patienten aufrechtzuerhalten
(Gleichgewicht, Leistungsfahigkeit und Knochenminerali-
sierung verbessern)

= individuelle Defizite sowie die Partizipation beim Behand-
lungskonzept beachten, ohne sich auf den Typ der Ol zu
versteifen.

Eine ambulante Therapie ermdglicht eine regelmassige Be-
treuung, um die Funktionen zu verbessern und das Erreichte
zu erhalten. Gleichzeitig kann so auch punktuell auf individu-
elle Bedurfnisse (Schmerzen, Anpassung von Hilfsmitteln)
eingegangen werden.

Interdisziplindres Ol-Zentrum in Lausanne im Aufbau

Im Anschluss an die Patientenbefragung hat sich an der
Waadtlander Universitatsklinik CHUV eine Fachgruppe Ol ge-
bildet, welche verschiedene Fachgebiete vereint: Es arbeiten
Experten fur Knochenkrankheiten, molekulare Padiatrie, Ge-
netik, Orthopadie und Physiotherapie mit.
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rence pour les douleurs osseuses [10-11]. Mais une physio-
thérapie antalgique ponctuelle pourrait également étre utile
contre les douleurs musculaires et articulaires. La peur de
chuter induit chez ces patients un cercle vicieux (voir illustra-
tion 1), qu'il serait important de briser en physiothérapie.

A I'age adulte, la physiothérapie est interrompue

60% des répondants n‘ont pas de traitement de physiothéra-
pie. Or, certains présentent une forme sévére d'Ol, des dou-
leurs ou un manque d'autonomie dans les activités de la vie
quotidienne. Pendant toute leur enfance, ils ont bénéficié
d'un suivi, le plus souvent en hopital universitaire, mais il s'est
interrompu a I'age adulte.

Améliorer le traitement physiothérapeutique des
adultes atteints d’'Ol

Percue comme utile et bénéfique par les personnes adultes
atteintes d'Ol qui ont répondu au questionnaire, la physiothé-
rapie doit se développer et s'imposer dans le suivi multidisci-
plinaire avec les objectifs suivants:

= développer la prophylaxie respiratoire pour les patients a
risque

= briserle cercle vicieux afin de maintenir I'autonomie (amé-
liorer I"équilibre, la force, la minéralisation osseuse par des
activités protégées)

= inclure les déficits individuels et I'activité-participation
sans se focaliser sur le type d'Ol pour élaborer le traite-
ment.

Le mode ambulatoire doit désormais offrir un suivi régulier,
comme maintien des acquis et de la fonction, mais aussi

Eine erste Tagung fur Patienten und An-
gehorige fand am 30. Oktober 2012 am
CHUYV in Lausanne statt. | La premiéere
journée Ol pour patients et proches
s’est tenue le 30 octobre 2012 au CHUV
a Lausanne. Foto/photo: M. Freymond
Morisod



Einmal jahrlich soll eine Tagung fur Ol-Patienten stattfin-
den. Zum einen werden die neuesten medizinischen Informa-
tionen und wissenschaftlichen Erkenntnisse vermittelt. Zum
andern besteht das Angebot eines kompletten individuellen
Untersuchs durch die medizinischen Experten; die Resultate
werden im «carnet de santé osseuse», einem Krankheitspass,
festgehalten. In der Physiotherapie wird eine multisystemi-
sche Evaluation durchgefihrt, und die Patienten erhalten per-
sonliche Empfehlungen. Evaluation und Empfehlungen kon-
nen die Patienten an ihren Physiotherapeuten weiterleiten.

Die erste Tagung fur Ol-Patienten fand am 30. Oktober
2012 in Lausanne statt, sie war erfolgreich — es nahmen 20
Ol-Betroffene und Angehdrige teil — und die Rickmeldungen
der Teilnehmer waren sehr positiv.

Hinweis:

Am 8. Juni 2013 findet in Biel das 3. Medizinische Symposi-
um der Schweizerischen Vereinigung Osteogensis Imperfec-
ta statt.* |

4 http://www.glasknochen.ch/veranstaltungen/symposium-2013
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sous forme ponctuelle, selon les besoins spécifiques (dou-
leurs, adaptation moyens auxiliaires...).

Un centre interdisciplinaire de I'0Ol a Lausanne

Suite a cette recherche, un groupe d'intérét spécifique a I'Ol
s'est développé au CHUV (Lausanne), réunissant des spécia-
listes de divers services (maladies osseuses, pédiatrie molé-
culaire génétique, orthopédie, physiothérapie). Les patients
sont réunis une fois par année, lors d'une journée spéciale-
ment dédiée a I'Ol. Elle comprend une partie d'informations
meédicales sur les actualités/nouveautés scientifiques concer-
nant leur maladie. Au cours de la deuxiéme partie, tous les
spécialistes proposent une évaluation compléte, individuali-
sée selon les besoins de chacun avec un carnet de santé
osseuse a la clé. Au niveau de la physiothérapie, ils recoivent
des recommandations personnalisées ainsi qu'une évaluation
multi-systémique a transmettre a leur physiothérapeute. La
premiéere journée s'est tenue le 30 octobre et a été un succes
(il y avait environ 20 personnes atteintes d'Ol plus leur entou-
rage); elle a recu un excellent feedback de la part des pa-
tients.

Pour aller plus loin:

L'ASOI organise un symposium médical le 8 juin 2013 a
Bienne *|

4 http://www.glasknochen.ch/veranstaltungen/symposium-2013

Mia Freymond Morisod, PT, arbeitete 5 Jahre
in der neurologischen Frihrehabilitation am
Universitatsspital Vaud CHUV in Lausanne. Sie
hat sich unter anderem im Bobath- und
Maitland-Konzept weitergebildet. Heute ist sie
als Physiotherapeutin und Praktikantenbetreu-
erin in der Abteilung «Bewegungsapparat»
des CHUV tatig. Ihr Bruder ist Ol-Betroffener,
sie hat deshalb die Lucken in der medizinisch-
therapeutischen Langzeitversorgung von Na-
hem beobachten kdnnen.

Mia Freymond Morisod

Mia Freymond Morisod, PT, a travaillé pendant 5 ans dans le Département
des Neurosciences Cliniques au CHUV (neurorééducation précoce). Elle a
suivi divers formations postgrades, notamment le concept Bobath et la thé-
rapie manuelle selon Maitland. Actuellement, elle exerce comme physio-
thérapeute et praticienne formatrice au sein du Département de I'Appareil
Locomoteur. Son intérét pour I'Ostéogénése Imparfaite releve du fait que
son freére est atteint par cette maladie, elle a pu donc vivre au quotidien les
lacunes d'une prise en charge médico-thérapeutique au long cours.
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