Souhrn

Uvod: Vrozené kratky femur, neboli proximaélni femoralni fokalni deficience (PFFD), je vzacna
komplexni vada dolni kon¢etiny s maximem postizeni na femuru. Nalezy zahrnuji Sirokou $kélu
variant od kompletni absence femuru az po nendpadny zkrat.

Cil studie: 1. Molekularni analyza patologické kostni tkané u vrozené¢ kratkého femuru se
zamé&fenim na expresi angiogennich a osteogennich faktord v porovnani s fyziologickou kosti.
Ocekavané byly rozdily v genové expresi obou skupin gent, zejména v jejich mnozstvi.

2. Retrospektivni analyza hojeni femuru po prolongaci s ohledem na zavaznost postizeni, vek,
délku prolongatu a s tim spojené komplikace. Piedpokladem bylo prodlouzené kostni hojeni u
skupinou.

Material a metody: Z bloku kostni tkané byla izolovana RNA a bio¢ipovou technikou zjistén
transkripéni profil (SuperArray Bioscience Corporation) s moznosti detekce 113 gena
osteogeneze a 113 genl angiogeneze. Bylo analyzovano celkem 10 vzorki (7 PFFD, 3
kontrolni). K prolongaci koncetiny byli indikovani pacienti s typy Pappas Il a IV (s pakloubem
femuru) a pacienti s typy VII, VIII a IX. Byla analyzovana data u 57 pacienta s PFFD a 12
pacientl kontrolni skupiny. Statické zpracovani probihalo metodou GLS.

Vysledky: Zaznamenali jsme rozdily v genové expresi u pacientli s pakloubem proti
kontrolnim vzorkiim, vyznamnéjsi u genti angiogeneze. U pacientl s pakloubem byly nékteré
geny vice exprimovany (napf. gen pro kalcitoninovy receptor, kolagen XII, kolagen II, IX,
FGFR2, fibronektin, integrin), jiné vykazovaly expresi nizsi (napf. gen pro annexin A5, kolagen
XVIII, kolagen I, kathepsin K, FGFR1, FGFR3, IGF2, VEGFB). V klinické ¢asti studie jsme
neprokdzali souvislost mezi hojenim po prolongaci a stupném postiZzeni femuru, ani na véku
pacienta. Statisticky vyznamny rozdil byl v primérnych hodnotach healing indexu (HI) pfi
druhé prolongaci. Vyznamnou hodnotu v rozdilu HI prokazala i délka odstupu mezi
prolongacemi, kdy v €ase pod 7 let mezi operacemi vyrazn¢ nartsta healing index.

Zavér: Hypotéza o rozdilné genové expresi byla potvrzena, nelze vSak vysledky zobeciiovat.
Hypotéza o souvislosti kostniho hojeni a zavaznosti postizeni femuru potvrzena nebyla.
Vyznamny rozdil v hojeni byl zjistén pii druhém opakovani prolongace a pii odstupu mezi
prolongacemi menSim nez 7 let.
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