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Abstrakt
Fibrózní dysplazie (FD) je vrozené onemocnění skeletu charakterizované přítomností kostních lézí obsahujících fi-
brózní pojivovou tkáň. FD se vyskytuje v monoostotické nebo polyostotické formě. Vzácněji je fibrózní dysplazie 
součástí McCuneova-Albrightova syndromu společně s kožními hyperpigmentacemi charakteru bílé kávy (café au 
lait) a endokrinními abnormitami ve smyslu jejich hyperfunkce (zejména pubertas praecox, tyreotoxikóza, Cushin-
gův syndrom, atd). Klinická symptomatologie závisí od rozsahu kostního onemocnění. Většina kostních lézí při FD 
je asymptomatická, menší část kostních lézí se projevuje bolestí, deformitou kosti nebo patologickou frakturou. Ná-
sledující článek podává stručný přehled současných vědomostí o fibrózní dysplazii.
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Abstract
Fibrous dysplasia (FD) is a congenital skeletal disease characterized by the presence of bone lesions containing 
fibrous connective tissue. FD occurs in monoostotic or polyostotic form. Rarely, fibrous dysplasia is part of Mc-
Cune-Albright syndrome together with “café au lait” cutaneous hyperpigmentations and endocrine hyperfunction 
(especially pubertas praecox, thyrotoxicosis, Cushing’s syndrome, etc.). Clinical symptomatology depends on the 
extent of the bone disease. Most bone lesions in FD are asymptomatic, with a minority of bone lesions manifesting 
as pain, bone deformity, or pathological fracture. The following article provides a brief overview of current know
ledge about fibrous dysplasia.

Keywords: bone deformity – fibrous dysplasia – McCune-Albright syndrome – pathological fracture

Úvod
Fibrózní dysplazie (FD) je benigní vrozené onemocnění 
skeletu charakterizované přítomností kostních lézí ob-
sahujících fibrózní pojivovou tkáň. FD se vyskytuje v mo-
noostotické nebo polyostotické formě. Monoostotická 
forma FD patří mezi relativně častá onemocnění, podle 
některých prací představuje až 7 % benigních kostních 
lézí [1]. Fibrózní dysplazie může být součástí McCune-
ova-Albrightova syndromu (MAS) společně s  kožními 
hyperpigmentacemi charakteru bílé kávy (café au lait) 
a hyperfunkcí endokrinních žláz, který popsal v roce 1936 
McCune [2]. MAS je onemocnění s odhadovanou preva-
lencí mezi 1 : 100 000 až 1 : 1000 000 osob.

Etiologie
FD vzniká v důsledku sporadické postzygotické aktivač-
ní somatické mutace genu GNAS1  (Guanine Nucleotide 
Binding Protein, alpha stimulating) kódujícího alfa podjed-
notku G-proteinu. Mutace genu GNAS1  způsobuje nad-
měrnou mitotickou aktivitu a hyperfunkci buněk [3]. Zvý-
šená stimulace preosteoblastů vede k jejich nadměrné 
proliferaci a  nedostatečné diferenciaci v  osteoblasty. 
V důsledku toho dochází k tvorbě nezralé vláknité kosti, 
která tvoří obsah kostních lézí a v místě léze nahrazuje 
kost zdravou. V  případě McCuneova-Albrightova syn-
dromu dochází také k hyperfunkci melanocytů, hyper-
funkci endokrinních žláz, případně k dalším onemocně-
ním.
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Klinická symptomatologie
Klinická symptomatologie závisí na rozsahu a lokalizaci 
onemocnění. Klinický obraz FD je variabilní se širokým 
spektrem od asymptomatických forem až po těžké mno-
hočetné skeletální postižení. Nejčastěji se vyskytuje mo-
noostotická asymptomatická forma FD, která je v typic-
kém případě zachycena jako náhodný rentgenový (RTG) 
nález. Nejčastěji postihuje metafýzu femuru a lebku [4]. 
Symptomatická forma FD se projevuje bolestivostí, kul-
háním (při postižení apendikulárního skeletu), deformi-
tami nebo patologickou zlomeninou. Kostní postižení 
u závažnějších polyostotických forem FD se manifestuje 

zpravidla již v dětském věku. Při postižení proximálního 
femuru dochází v místě největšího zatížení k tvorbě de-
formity ve tvaru „pastýřské hole“. Postižení obratlů může 
vést k těžké skolióze. Při postižení kraniofaciální oblasti 
se rozvíjí deformity kostí, které mohou vést i k funkčnímu 
postižení. Často jsou do ložiska FD zavzaty oční nervy, 
ale jen vzácně vedou ke zrakovému postižení. Postižení 
maxilárních sinů může vést k nazální kongesci [5], po-
stižení zubních alveolů nebo mandibuly či k poruchám 
okluze [6].

V případě McCune Albrightova syndromu dochází kromě 
kostních změn, které jsou nejčastěji polyostotické, také 
k postižení kůže a některých endokrinních orgánů. První 
manifestace tohoto onemocnění jsou kožní hyperpig-
mentace typu cafe au lait, které lze zjistit již při narození. 
Typické jsou nepravidelné okraje pigmentových skvrn. 
Zajímavá je typická lokalizace skvrn, které obvykle re-
spektují středovou osu těla reflektující tak embryonální 
migraci buněk (tzv. vývojové linie podle Blaschka) [1]. 
Z  endokrinopatií se u  MAS vyskytuje zejména na go-
nadotropinu nezávislá předčasná puberta charakterizo-
vaná přítomností recidivujících ovariálních cyst u dívek 
a autonomní nadprodukcí testosteronu u chlapců. Mezi 
endokrinní poruchy spojené s MAS patří také hyperfunkce 
štítné žlázy, hyperkortizolismus, nebo hypofosfatemie, 
která se může manifestovat různým stupněm hypo
fosfatemické osteomalacie při renálních ztrátách fosfátů 
způsobené nadprodukcí FGF23  v  kostních lezích FD. 
Zajímavé zjištění přinesla retrospektivní studie hodno-
tící výskyt akromegalie u pacientů s MAS, v níž až 20 % 
pacientů s MAS mělo diagnostikovanou akromegalii [7]. 
Autoři konstatují, že fibrózní dysplazie v kraniofaciální ob-

Obr. 1 | �Scintigrafické změny při fibrózní dysplazii  
odpovídající CT-nálezům (viz obr. 4 a obr. 5, s. 144)

Obr. 3 | �RTG-snímek tibie l. dx. se změnami odpovída-
jícími fibrózní dysplazii

Obr 2 | �Scintigrafické změny při fibrózní dysplazii. 
Postižení žeber, především na levé straně 
hrudníku, dále v pánvi, v levé kosti kyčelní, 
mnohočetná drobná ložiska jsou patrná 
v dlouhých kostech, a to v obou femurech,  
tibiích v levé fibule a v obou humerech
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lasti může být považována za dysmorfické změny obli-
čeje při akromegalii. Podle uvedené studie všichni pa-
cienti s  MAS a  akromegalii měli postižení báze lební 
fibrózní dysplazií [7]. Vzácněji mohou být součástí MAS 
některá postižení gastrointestinálního traktu ve formě 
hepatitidy, cholestázy, hepatálních adenomů, gastroezo-
fagiálních polypů nebo gastroezofageálního refluxu [1]. 
Vzhledem k tomu, že kostní léze u FD postihují také kostní 
dřeň, v případě těžkého polyostotického postižení může 
být v krevním obrazu přítomna pancytopenie a zjištěna 
splenomegalie z důvodu extramedulární hematopoézy. 
V literatuře je v některých případech popisována nutnost 
splenektomie [8]. Je diskutováno také zvýšené riziko kar-
cinomu prsu v mladším věku u žen s MAS při nadpro-
dukci estrogenů [9]. Riziko malignizace samotné kostní 
léze při FD je popisováno jako nízké, podle některých 
prací se riziko malignizace kostní léze zvyšuje při nad-
produkci IGF1 [7].

Diagnostika a diferenciální diagnostika
Diagnóza FD je stanovena na základě klinického, radio-
logického, eventuálně histopatologického vyšetření. Ke 
stanovení rozsahu onemocnění FD je vhodné scintigra-
fické vyšetření skeletu (obr. 1, obr. 2) a rentgenové vy-
šetření postižených lokalit skeletu. Typickým RTG-nále-
zem při FD je kostní léze charakterizovaná přítomností 
„kouřového matného skla“ (obr. 3) [1], dále přítomnost 
deformit (např. deformita typu pastýřské hole v oblasti 
femuru). Některé části skeletu (obratle, žebra, lebka a pánev) 
mohou být běžným RTG-snímkem obtížně hodnoti-
telné a  jejich interpretace vyžaduje zkušeného radio-
loga. Někdy je nápomocné vyšetření výpočetní tomo-
grafií (CT – Computed Tomography), obr. 4, obr. 5. V případě 

MAS je ke stanovení diagnózy potřebná přítomnost mi-
nimálně dvou a více klinických znaků typických pro FD/
MAS. V  případě podezření na MAS a  nálezu „pouze“ 
monoostotické formy FD se doporučuje genetické po-
tvrzení diagnózy především z genetického vyšetření po-
stižené tkáně. Molekulárně genetické vyšetření zahrnuje 
vyšetření mutace GNAS1. Detekce patologické mutace 
genu GNAS závisí na stupni mozaicizmu genu.

V diferenciální diagnostice kostního postižení u závaž-
nějších polyostotických forem FD může být nápomocná 
doba manifestace onemocnění. Závažnější formy po-
lyostotického postižení u FD se manifestují především 
deformitami či zlomeninami již v dětském věku, naopak 
např. Pagetova kostní choroba se manifestuje obvykle po 
4.–5. deceniu [1]. V  diferenciální diagnostice kostních 
lézí při FD činí častěji větší obtíže monoostotická forma 
FD. Zvažujeme přítomnost dalších kostních afekcí jako 
např. solitární kostní cysty, neosifikujícího kostního fib-
romu, enchondromu, ev. dobře diferencovaného osteo-
sarkomu. Histopatologické vyšetření je indikované při dia-
gnostických nejasnostech. Biopsie kostní léze by měla být 
však indikována s náležitou rozvahou. K diferenciální dia
gnostice kostních lézí může být nápomocné také vyšet-
ření kalciofosfátového metabolizmu včetně vyšetření 
sérové koncentrace fosforu a hladiny vitaminu D. Při kli-
nickém podezření na možnost MAS vyšetřujeme také 
funkci štítné žlázy, sérovou koncentraci ranního korti-
zolu a koncentraci IGF1. V diferenciální diagnostice MAS 
přichází v úvahu neurofibromatóza typu 1(NF1), která má 
s  MAS několik překryvných znaků včetně přítomnosti 
skvrn typu cafe au lait. Okraje skvrn při NF1 však nebý-
vají členité jako u MAS [1]. 

Obr. 4 a obr. 5 | �CT-zobrazení mnohočetných fibrodysplastických změn kraniofaciálního skeletu při fibrózní  
dysplazii (označeno šipkou). Kosti jsou zesílené, rozšířené, setřelá struktura trámčité kosti,  
patrný obraz mléčného skla (ground glass)
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Management FD
Péče o pacienta s FD/MAS v závislosti na rozsahu a lo-
kalizaci onemocnění může vyžadovat multidisciplinární 
péči (osteologa, ortopeda, endokrinologa, oftalmologa, 
otorinolaryngologa atd) s cílem zabránit vzniku defor-
mit, patologických zlomenin a časně detekovat kompli-
kace, ev. komorbidity spojené s onemocněním FD/MAS. 
V případě klinické potřeby je vhodná RTG- či scintigra-
fická kontrola k určení progrese onemocnění, ev. detekce 
nových ložisek. V případě postižení kraniofaciální oblasti 
je vhodné časné a následně pravidelné vyšetření zraku 
a sluchu, při postižení páteře detekce, ev. sledování pro-
grese skoliózy. Je doporučena pravidelná kontrola kal-
ciofosfátového metabolizmu, vyšetření IGF1, TSH, ran-
ního kortizolu a některých dalších hormonů jednou ročně.

Léčba FD
Léčbu kostních lézí při FD lze rozdělit na symptomatic-
kou a  chirurgickou. V  symptomatické léčbě dominuje 
léčba bolesti vhodným typem analgetik a šetrná rehabi-
litace. Některé studie i zkušenosti našeho pracoviště po-
ukazují za prospěšné podávání aminobisfosfonátů za 
účelem zmírnění bolesti a také zpomalení růstu kostních 
lézí [4], v našich podmínkách zůstává ale užití aminobis-
fosfonátu off-label léčbou. Cílem chirurgické léčby je za-
bránit vzniku kostních deformit a  patologické zlome-
nině. Obecně je snaha postupovat konzervativně vzhledem 
k tomu, že existuje riziko recidivy ložiska FD. Některé studie 
prokazují, že opakované pokusy o exkochleaci a výplň lo-
žiska kostními štěpy nemusí vést k  jejich zhojení, ale 
naopak mohou způsobit oslabení trabekulární struktury 
kosti. Riziko recidivy onemocnění snižuje široká excize 
ložiska nebo jejich radikální resekce a rovněž výběr vhod-
ného osteosyntetického materiálu [10]. V některých pří-
padech je však chirurgická intervence nutná. Velkou roli 
hraje správné načasování výkonu ve snaze včas zabrá-
nit vzniku deformity. Deformity typu pastýřské hole v ob-
lasti femuru jsou řešeny korekční osteotomií a nitrodře-
ňovou fixací kosti hřeby. Obtížná je chirurgická léčba 
kostních lézí v kraniofaciální oblasti, i zde je v případě 
nutnosti potřebné zákrok pečlivě naplánovat a  kostní 
lézi odstranit v celém rozsahu. Problematická zůstává 
rekonstrukční operace resekované části obličejového 
skeletu. Jsou popsány kazuistiky rozsáhlých operací 
v oblasti obličeje s následnou náhradou kosti titanovým 
implantátem vymodelovaným pomocí 3D tiskárny [11]. 
Léčba přidružených endokrinopatií v  případě MAS se 

v zásadě neliší od standardní klasické léčby dané endo-
krinopatie.

Závěr
Fibrózní dysplazie patří mezi onemocnění s  širokým 
spektrem klinické symptomatologie počínaje asympto-
matickou monoostotickou formou onemocnění a konče 
těžkým deformizujícím polyostotickým postižením ske-
letu. Vždy je důležité pomyslet na možnost přitomnosti 
McCuneova-Albrightova syndromu a  náležitě pátrat 
po přidružených onemocněních. Léčba FD je zejména 
symptomatická, v  případě nutnosti chirurgické inter-
vence je důležité správné načasování výkonu s  cílem 
zabránit vzniku deformit, zlomenin a dalších komplikací 
spojených s FD.

Práce byla podpořena MZ ČR – RVO VFN64165.
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