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Streszczenie

Choroba van Buchema (VBD) i sklerosteozato dwa rodzaje dysplazji szkieletowej, ktore wystepuja
niezwykle rzadko, zwtaszcza na Potwyspie Indyjskim. Sg to mutacje genu SOST, ktéry koduje
sklerostyne, czyli inhibitor anabolizmu w ko$ciach. W rezultacie dochodzi do nadmiernego
odktadania si¢ tkanki kostnej, gtdwnie w obrebie czaszki, co prowadzi do szerokiego spektrum
objawow klinicznych. Szczegdtowy przeglad literatury ukazuje brak jasnosci co do ich objawéw,
leczenia i rokowania.

W niniejszym artykule przedstawiamy przypadki dwojga tamilskiego rodzenstwa, urodzonego ze
spokrewnionych rodzicow, u ktérych zdiagnozowano dysplazje¢ szkieletowg. Chociaz nie wykonano
u nich badan genetycznych, VBD/ sklerosteoza wydaje si¢ by¢ najbardziej prawdopodobna
diagnoza. Chorzy byli leczeni wedlug zasad klasycznej homeopatii. Jedno z rodzenstwa, 18 letni
chtopiec, miat powazne problemy behawioralne wraz z utratg wzroku i1 stuchu. Nastgpita u niego
niewielka poprawa, jednak zmarl na skutek powiktan po znieczuleniu podczas leczenia urazu.
Mtodsza siostra zostata zgltoszona do homeopaty w wieku 11 lat, z minimalng utratg wzroku

w lewym oku. Jej stan ustabilizowat si¢ pod wptywem dziatania homeopatii, a rezonans
magnetyczny wykazat zatrzymanie postepu choroby po roku leczenia.

Jest obserwowana od ponad 9 lat i jest obecnie dobrze prosperujaca dorosta kobieta,

z minimalnie wystepujacymi u niej objawami choroby. Dwa przypadki rzadkiej dysplazji
szkieletowej (prawdopodobnie VBD/ sklerosteozy) przedstawiaja gtowne cechy tej choroby

w konteks$cie indyjskim. Chociaz nie mozna przypisac¢ dziataniu homeopatii zwigzku przyczynowo-
skutkowego w zatrzymaniu choroby, w wyniku leczenia nastgpita wyrazna poprawa wzroku

1 stuchu u obojga rodzenstwa. Obserwacje te muszg zostac¢ rozszerzone o badania naukowe, aby
mozna byto wyciggna¢ jakiekolwiek wnioski na temat tego sposobu leczenia.

Stowa kluczowe: choroba van Buchema; sklerosteoza; biatko SOST; opis przypadku; klasyczna
homeopatia



Wprowadzenie

Dysplazja szkieletowa (ICD10 Q79.9) [1] to heterogenna grupa ponad 40 rodzajow schorzen kos$ci
1 chrzastki, ktére wystepuja u 1 na 5000 dzieci [2]. Moga one prowadzi¢ do utraty wzroku,
uposledzenia stuchu oraz objawdéw neurologicznych. Skutki tego schorzenia moga miesci¢ si¢ w
spektrum od stosunkowo tagodnych az po $miertelne [2]. Spos$rdd nich choroba van Buchema
(VBD) i skleorsteoza to dwie z autosomalnych recesywnych twardniejacych dysplazji kosci,
stosunkowo rzadkich i o niepewnym przebiegu. Obie choroby wigzg si¢ z mutacjg w obrgbie genu
SOST, ktory koduje biatko o nazwie sklerostyna [3,4] i hamuje anabolizm w kosciach.

W zwigzku z tym omawiana mutacja powoduje nadmierng rozbudowg masy kostnej. VBD (OCD10
M85.2; wpis OMIM nr 239100) [1,5] to bardzo rzadka posta¢, z zaledwie okoto 30 zgtoszonymi
przypadkami do tej pory, gtownie pochodzenia holenderskiego. Istnieje okoto stu zgtoszonych
pacjentow, cierpigcych na sklerosteozg (ICD10 M85.8, wpis OMIM nr 269500) [1,5], ktéra
charakteryzuje si¢ powazniejszymi skutkami klinicznymi niz VBD [6]. Niewiele 0sob ze
sklerosteoza dozywa staro$ci [7]. Chociaz oba zaburzenia charakteryzujg si¢ na poziomie
molekularnym zwi¢kszonym odktadaniem nowej tkanki kostnej przez osteoblasty, réznica jest
widoczna klinicznie w obecnosci syndaktylii, zajecia kosci czaszkowo- rurowej i skroconej
dhugosci zycia u pacjentow ze sklerosteoza [7,8].

W przypadku obu tych przypadtosci wystepuja swoiste cechy dysmorficzne: wysokie czoto

z wystajacymi wypustkami czotowymi, szerokim grzbietem nosa i1 wystajaca zuchwa.
Radiologicznie widoczna jest hiperostoza kos$ci sklepienia czaszki, podstawy czaszki i zuchwy.
Moze wystapi¢ zwezenie przewodu stuchowego wewnetrznego, otworoOw nerwu twarzowego,
nerwu wzrokowego, nerwu trojdzielnego i nerwu stuchowego [7,9,10]. To z kolei moze prowadzi¢
do powigzanych objawéw klinicznych, takich jak uposledzenie wzroku, porazenie nerwu
twarzowego, utrata stuchu, neuralgia nerwu trdjdzielnego i anosmia (catkowita lub czg$ciowa utrata
zmyshu wechu) [7]. Podwyzszone ci§nienie srédczaszkowe moze wynikac¢ ze zmniejszonej
objetosci wewnatrzczaszkowej 1 moze okazac si¢ nawet Smiertelne, szczegélnie w przypadku
sklerosteozy. Odroznienie VBD od sklerosteozy jest trudne na podstawie samej obserwacji
fenotypu. Prawdopodobnie w sklerosteozie wystepuje tylko wigksze nasilenie 1 syndaktylia
(zrosnigcie dwoch lub wiecej sasiednich palcow dioni lub stép) [11,12]. Podczas gdy VBD
zglaszano gtownie w Holandii, pojawity si¢ rowniez doniesienia z Niemiec 1 Tajwanu [13,14].
Sklerosteoze zgtaszano u Afrykanerow, mieszkancéw innych czesci Afryki, Europy, Indii, USA

i Ameryki Potudniowej. Odnotowano doniesienia o wystepowaniu sklerosteozy w rodzinach
tamilskich w Indiach, w ktorych wystepowaty matzenstwa miedzy krewnymi [14-19]. Jednakze,
wedlug wiedzy autoréw, nie ma doniesien o VBD w Indiach.

VBD dzieli si¢ na dwa typy: typ 1, w ktorym odktadanie si¢ tkanki kostnej trwa przez cale zycie,

a we krwi stwierdza si¢ wysoki poziom fosfatazy alkalicznej oraz typ 2, znany réwniez jako
choroba Wortha, charakteryzujacy si¢ zatrzymaniem odktadania si¢ tkanki kostnej do 20. roku
zycia, a poziom fosfatazy alkalicznej we krwi jest prawidtowy w zyciu dorostym [20]. Jesli chodzi
o leczenie, choroba zazwyczaj jest objawowa. Opisy przypadkow zaréwno VBD, jak i sklerosteozy
dostarczaja zré6znicowanych obserwacji. Podczas gdy Hsu 1 wspotpracownicy donosza, ze operacja
nie przyniosta korzysci w ich przypadku, Datema i wsp. donosza, ze dekompresyjna chirurgia
czaszki byta pomocna w zmniejszeniu dyzestezji 1 uposledzenia funkcji poznawczych [13]. Juz w
1988 roku odnotowano przypadek re-konturowania zuchwy w celach kosmetycznych w przypadku
VBD [21]. Wczesniejszy opis przypadku rodzenstwa z dysplazjg szkieletowa (VBD) donosi

o wystapieniu objawdéw we weczesnym wieku dorostym i1 odniesieniu korzysci z operacji
dekompresyjnej i czgsciowej kraniektomii. Jednak w p6zniejszym okresie zycia nadal rozwijat si¢
u nich deficyt m6zdzkowy i niedowtad konczyn dolnych [22].

W zwiagzku z tym nie ma jasnosci co do dtugoterminowych korzys$ci z leczenia chirurgicznego tego
objawu. W niniejszym artykule przedstawiamy przypadki dwojga rodzenstwa z dysplazja
szkieletowsa, z przewaga cech VBD, ale bez jasno$ci co do tego, czy byta to VBD czy sklerosteoza,



u ktorych zastosowano leczenie klasyczng terapig homeopatyczng. Autorzy nie znajg podobnego
doniesienia w literaturze na temat dysplazji szkieletowej, poddanej leczeniu homeopatycznemu.

Seria przypadkow
Przypadek 1

Prezentacja przypadku:

12 kwietnia 2014 r. 18-letni me¢zczyzna, pochodzenia tamilskiego, zglosit si¢ do homeopaty z utratg
wzroku i stuchu. Nie mogt otworzy¢ oczu 1 nie styszat zadnych dzwigkdéw. Wystepowaty u niego
rowniez nawracajace ropnie na twarzy (dodatkowy film 1).

Historia zgtaszanych dolegliwosci:

W wieku 8 lat pacjent stracit wzrok, a stuch w wieku 15 lat. Powieki zasklepity si¢ i nie byt on w
stanie w ogdle ich otworzy¢. Chtopak nic nie styszat, a jego mowa byla betkotliwa i niezrozumiata.
Historia choroby:

Pacjent przyszedt na §wiat w wyniku porodu kleszczowego. Nie ptakal zaraz po urodzeniu, a dwa
dni po porodzie wystgpity u niego drgawki goraczkowe. Z tego powodu musiat przyjmowac
Gardinal przez 15 dni i po tym czasie nie doszto juz do nawrotu drgawek. Rodzice zglosili, ze u
pacjenta wystepowato niewielkie opoznienie rozwoju i cierpiat na kolke zo6tciowa w wieku 12 lat.
Jednakze, brak byto obiektywnej oceny tych objawow. Rodzice zglosili, ze pacjent miat 3 epizody
nawracajgcej goraczki przed wystgpieniem pogorszenia wzroku.

Wywiad rodzinny:

Rodzice pacjenta byli zdrowi, ale byli kuzynami pierwszego stopnia. W rodzinie nie byto innych
znanych im powaznych chorob.

Rozpoznanie:

Tomografia komputerowa oczodotéw wykonana w 2006 roku wykazata rozlane pogrubienie
sklepienia czaszki 1 zdiagnozowano u niego dysplazje wtdknistg wieloosteotyczng oraz dysplazje
szkieletowa. Badanie MRI mozgu 1 $limaka usznego przeprowadzone w 2011 roku wykazato
rozproszone pogrubienie sklepienia czaszki 1 zwgzenie obustronnego przewodu stuchowego
wewnetrznego i kanalow stuchowych, a takze Scienienie obustronnych peczkéw nerwu
przedsionkowo- slimakowego (ryc. 1).

Konsultacja homeopatyczna:

Chtopiec wykazywatl powazne problemy behawioralne (dodatkowy film 2). Byt agresywny, bit
ludzi i grozit rodzicom $miercig. Byt ambitny, méwit o wielu osiggnigciach w biznesie i miat
sktonno$¢ do nadmiernej modlitwy. Rodzice byli szczegdlnie zaniepokojeni jego problemami
behawioralnymi i mieli nadziej¢, ze zostang one uregulowane homeopatia.

Przepisane remedium:

Rozwazono patologie dysplazji szkieletowej (przerost ko$ci) wraz z psychiczno- emocjonalng
patologia z obrazem nadmiernej ambicji 1 duzg iloscig modlitw. Wskazanym lekiem okazat si¢ by¢
Aurum metallicum [23,24].

Aurum metallicum 12C podawano trzy razy dziennie przez miesigc.

Obserwacja 1 wynik:

Aurum metallicum 12C wptyneto na powolng poprawe stuchu, dlatego lek podawano stopniowo
zwigkszajac jego potencje (do 24C) w ciagu kolejnych 6 miesigcy. W pdzniejszym okresie
konieczne byto zastosowanie innych remediow.

Dalsze dzialania przedstawiono w Tabeli 1.

Tabela 1. Zapis konsultacji kontrolnych



Data Symptomy Remedium

8/12/14 Goraczka, obecna od 2 dni, w wysokosci 38.9°C Aurum metallicum 12C, 5 razy dziennie
przez dwa dni

27/12/14 Goraczka- od 12 dni od poprzedniej wizyty kontrolne;j ustapita Aurum metallicum 12C, pig¢
samoistnie, razy dziennie przez 8 dni.
teraz nie ma goraczki. Nastgpnie Aurum metallicum 14C, trzy
Moéwi do siebie. Niepokdj, razy dziennie przez 1 miesiac,
ciggle chodzi, a nastepnie
powieki lekko otwarte (zwlaszcza lewa), ropien na twarzy Aurum metallicum 16C, 18C
(bolesny w dotyku) 1 20C postegpujace po sobie, przez jeden
Mowa pacjenta wyrazniejsza niz poprzednio; nadmierna i miesiac.
impulsywna.

Stuch — bez zmian

12/05/15 Na twarzy pojawil si¢ ropien i Aurum metallicum 22C, trzy razy dziennie
wydzielala si¢ z niego cuchnacaropa. Wykwity na klatce piersiowe;. przez 1 miesiac
W migdzyczasie nie bylo goraczki.
Stuch znacznie lepszy. Chlopiec jest w stanie otwieraé delikatnie
oczy. Mowa wyrazniejsza, a glos
glodniejszy. Pacjent wota
matke, czego nie robit
wczesniej.
Mowa nadmierna i impulsywna, ulegla poprawie.
Mowienie do siebie nasilito sig.
Bezsenno$¢ w dzien i w nocy ++
MRI mézgu (01.05.2015)
nieprawidtowe wyniki:
rozlane pogrubienie kosci
sklepienia/ podstawy czaszki z wyraznym
zwezeniem przewodu shuchowego wewnetrznego i kanatu
stuchowego z
uszkodzonym blgdnikiem kostnym.
Zaobserwowano podejrzenie podwichnigcia szczytowo-obrotowego.
Otwor
wielki jest maly- z ptytkim
dolem tylnym czaszki.
Wyrostek klinoidalny jest masywny;
sugestie uszkodzenia
kanatow wzrokowych, zwlaszcza prawego; prawa gatka oczna
mniejsza- matoocze? Zaobserwowano szczeling

czaszkowa
13/06/15 Nasila si¢ bezsennos¢. Aurum- 24C trzy razy dziennie przez 1
Rozbija przedmioty i bije innych, gdy jest zty, po czym placze. miesiac

Wychodzi i tarza si¢ po drodze w furii. Pyta kiedy wezmie $lub

29/06/15 Agresywny. Gwaltowny gniew. Hyoscyamus 10M, jedna dawka
Nie lubi dotyku materialu na swoim ciele.
Nie spat przez 10 dni

06/07/15 Gorgczka - 39°C
Pacjent jest w stanie spa¢ po miesigcu bezsennos$ci. Agresywne
zachowanie ztagodniato.
Wyraza nienawis¢ do rodzicow

20/07/15 Brak epizodow goraczki. Hyoscyamus 10M jedna dawka,

Pacjent czut si¢ lepiej po podaniu dawki Hyoscyamus 10M, byt powtorzona jedna dawka 01.08.2015

spokojny i czuly
w stosunku do rodzicow przez tydzien po ostatniej goraczce.
Nawrot choroby przez tydzien, okazuje zto$¢ tylko rodzicom, mowi,
ze chcee ich zabic.
Nie $pi dluzej niz 10 minut bez przerwy.
Wypit 2
tyki wody i 500 ml zimnego napoju gazowanego w ciagu 2 dni

08/08/15 Tanczy w nocy. Bije i atakuje ludzi. Tarentula hispanica 200C, jedna
Mowa jest wyrazniejsza niz wczesniej; Wzrok i stuch nie ulegaja dawka;



dalszej 1M jedna dawka 14.08.2015116.08.2015

poprawie
29/10/15 Masturbuje si¢ przy ludziach; pragnie by¢ nagi. Tanczy catg noc. Tarentula hispanica 1M, jedna
Atakuje i bije ludzi bez powodu dawka
powtdérzono 07.11.15
13/12/15 Wzrosto ryzyko atakéw na innych. Zmniejszyta si¢ liczba tancow. Hyoscyamus 10M, jedna dawka.
Chce by¢ sam. Powtorka 07.01.2016

Krzyczy i placze codziennie od 14:00 do 16:00. Rozbiera si¢

i masturbuje.
Gryzie ludzi.

Oddawanie moczu i stolca, nie myje si¢

16/01/15 Chociaz pacjent jest agresywny stownie, jego mowa jest
wyrazniejsza.
Pacjent $pi lepiej,
myje si¢ po wypréznieniu
Zachowania wulgarne ulegly poprawie,
stuch wydaje si¢ lepszy. Brak zmian w widzeniu i mowie. Apetyt
zmniejszony, pacjent nie pije wody

11/02/16 W ciagu ostatnich 5 dni nasilily si¢ krzyki, wrzaski, ataki i bicie Hyoscyamus 10M, a nastgpnie
innych. 50M w jednej dawce nastgpnego dnia.
Pragnienie bycia nago w 16zku i masturbacja bez zmian.
Taniec bez zmian.
Apetyt zmniejszony, utrata wagi. Bezsenno$¢ nasilona w ciagu
ostatnich 5 dni

28/02/16 Taniec bez zmian. Spi nago w t6zku. Hyoscyamus CM, jedna dawka.
Nie myje si¢ po wyjsciu z toalety. Rozbiera si¢ i tanczy
13/03/16 Krzyki i wrzaski nasility si¢ w ciggu ostatnich 2 dni. Taniec- bez
zmian.

Spi w ciggu dnia.

Po skorzystaniu z toalety myje si¢ samodzielnie, jesli zostanie
namowiony. Czut si¢ lepiej przez 10 dni po podaniu lekow.
Pocenie uleglo nasileniu, pojawita si¢ wysypkana plecach. Czyrak na
lewej galce ocznej
pojawit si¢ tydzien wcze$nie;j.

Ropien na prawym udzie w ciggu ostatnich 4-5 dni. Agresja ustgpita

Chociaz w okresie obserwacji nastapita niewielka poprawa widzenia, stuchu i mowy, problemy
behawioralne nie ustepowaty znaczaco. Ostatnia kontrola homeopatyczna odbyta si¢ 13.03.2016 1.
U pacjenta wystapil napad wsciektos$ci, stat si¢ bardzo agresywny i uderzyt r¢ka w telewizor,
powodujac skaleczenia. Zostal przewieziony do szpitala na zalozenie szwow, ale jego agresji nie
udato si¢ opanowac¢ nawet trzem osobom, ktére go unieruchomity i podano mu znieczulenie.
Doprowadzito to do powiktan i wkrotce potem do $mierci. Korzys$ci z homeopatii w tym
przypadku byly minimalne, ale zdecydowane, w postaci poprawy mowy, wzroku i stuchu.

Przypadek 2

Prezentacja przypadku:

Mtodsza siostra pacjenta opisanego powyzej, zostala przywieziona na konsultacje homeopatyczng
12.04.2014 r., tego samego dnia, w ktorym jej brat konsultowat si¢ po raz pierwszy. Wykazywata
juz uposledzenie wzroku po lewej stronie twarzy oraz cechy dysplazji szkieletowej- szeroki grzbiet
nosa i wystajace czoto (Rysunek uzupelniajacy 2, film uzupetniajacy 3).

Historia zgtaszanych dolegliwosci:

Dziewczynka urodzita si¢ poprzez pordd naturalny, a jej rozwoj byt prawidtowy. Diagnoze
postawiono w 2006 roku podczas rutynowego badania, ktoremu poddano ja ze wzgledu na stan jej
brata.

Jej wzrok zaczal pogarszac si¢ dopiero niedawno i byt zwigzany z epizodem goraczki, ktéry
wystapil tuz przed ostabieniem widzenia.



Historia choroby:

Kilka lat wecze$niej dziewczynka wykazywata niedobor witaminy C a jako niemowlg cierpiata na
zaparcia z czarnymi stolcami przypominajgcymi owcze odchody. Jej dzigsta byty lekko zaognione
od wielu lat.

Historia rodzinna:

Rodzice byli zdrowi, jednak byli ze soba spokrewnieni (kuzynostwo pierwszego stopnia).
Zdiagnozowano u niej tg sama chorobe, co u brata. W rodzinie jest jeszcze mtodsze rodzenstwo
(bliznigta), ktore wydaje si¢ by¢ zdrowe.

Diagnoza:

Dysplazj¢ szkieletowa zdiagnozowano u niej w 2006 roku na podstawie badania MRI mozgu (brak
dostepnych raportow). Miata wtedy 3 lata. Kolejne badanie MRI z 25.02.2013 r. wykazato
rozproszone pogrubienie sklepienia czaszki oraz zwezenie otworow nerwow wzrokowych

1 obustronnych przewodow wzrokowych z kanatami nerwow wzrokowych typu Delano IIL.
Stwierdzono rowniez tagodne Scienczenia nerwéw wzrokowych (Rycina uzupetniajaca 3).
Najnowsze badanie MRI mézgu w momencie pierwszego przyjecia przedstawiato sie¢ nastepujaco:
U pacjentki rozpoznano dysplazj¢ szkieletowa z rozproszonym pogrubieniem sklepienia czaszki
oraz zwg¢zeniem otwordw nerwow wzrokowych i obustronnych przewodow wzrokowych typu
Delano III. W poréwnaniu z poprzednim badaniem nie stwierdzono zmiany wielkosci kanatow
nerwow wzrokowych i otworéw nerwow wzrokowych. Powtorne badanie MRI z dnia 25.11.2014 r.
(Rysunek uzupetniajacy 3) wykazalo pogorszenie w poréwnaniu z poprzednim badaniem.

W badaniu widoczny byt wzrost masy z powodu poszerzenia przestrzeni diploicznej kosci,
sasiadujacych z przewodem wzrokowym. Powiekszyto si¢ poszerzenie ostonek nerwu wzrokowego.
Kosci tworzace $ciany przewodow wzrokowych wydawaly si¢ bardziej stwardniate.
Zaobserwowano wzrost zwezenia obustronnego przewodu stuchowego wewnetrznego bez istotnego
wzrostu masy, migzsz mézgu wygladat prawidtowo.

Zdjecie : Opis rezonansu magnetycznego z dnia 01/05/2015 (opis w Tabeli 1)

Konsultacja homeopatyczna:
Podczas konsultacji wzigto pod uwage ogoét objawow pacjentki, zaréwno fizycznych jak



1 mentalnych. Podstawowga patologig byto stwardnienie rozsiane i przerost kosci. Wystepowat u niej
réwniez lek, zwigzany ze zdrowiem, przebywaniem w ciemnosci, obawiata si¢ rowniez zwierzat
(psow 1 kotow) oraz zastrzykow. Byta empatyczna 1 denerwowata si¢, gdy kto§ w rodzinie czut si¢
zle. Inne objawy obejmowaty zwigkszone pragnienie na zimne napoje oraz niech¢é/ zaostrzenie
objawdw po spozyciu jajek. Sg to istotne symptomy, wskazujace na konkretny lek w homeopatii

[23].

Przepisane remedium:
Phosphor 12°C trzy razy dziennie przez 1 miesiac. Dawkeg zwigkszono do 14°C 18.01.2015 r.
Obserwacja 1 wynik:
Pacjentka byta pod obserwacja przez ponad 9 lat, a szczegdty leczenia przedstawiono w Tabeli 2.

Tabela 2. Zapis konsultacji kontrolnych i leczenia pacjentki

Data
27/12/14

22/02/15

01/05/15

06/07/15

20/07/15

30/09/15

Symptomy

Niewyrazne widzenie w lewym oku ulegto poprawie.

Wzrost: 142 cm
Waga: 34,1 kg
(dodatkowy film wideo 5)

Goraczka od poprzedniego wieczora.

Dolegliwosci spowodowane przemoczeniem.

Pacjentka pozada cieptych napojow

Ustapienie objawow ostrych po
Lycopodium, postgpujaca
poprawa widzenia w lewym oku. Pacjentka
rozpoznaje ciemne kolory.
Swedzenie w uszach. Waga: 35,6 kg

Goraczka od 3 dni,
nasilajgca si¢ o potnocy.
Afty na jezyku. Bol gardta,
tagodzony cieptymi
napojami.
Mdtosci podczas goragczki

Stan ostry ustapit po
Lycopodium; pacjentka cierpina
obustronng niedroznos$¢ nosa
z gesta, zielong wydzieling

Remedium
Phosphor 12C, pig¢ razy dziennie
przez 8 dni, nastgpnie
14C, trzy razy dziennie
przez 1 miesigc, a nastgpnie
16C, trzy razy dziennie
przez 23 dni

Badania

Lycopodium 200C, trzy razy
dziennie
przez 3 dni, a nastgpnie
Phosphor 16C, cztery razy dziennie
przez 10 dni, a nastgpnie
18C, trzy razy dziennie przez 20
dni, nastgpnie Phosphor 20C, trzy
razy dziennie przez 15 dnioraz
kolejno pig¢ razy dziennie przez
15 dni

Phosphor 22C, trzy razy dziennie
przez 15 dni, a nastgpnie 22C, pigé
razy dziennie przez 15 dni;

MRI moézgu (dodatkowe)
Rycina 4a i4b)
Lagodne pogrubienie sklepienia
czaszki. Przewdd stuchowy 24C, trzy razy dziennie przez 15 dni,
wewnetrzny 124C, pig¢ razy dziennie przez 15
wydaje si¢ zwgzony, dni
z btednikiem kostnym.
Przewody wzrokowe prawidlowe
wraz z oczodotamiiich zawartoscig.
Zauwazalne odchylenie przegrody
nosowej w prawa strong, z
tagodnym przerostem lewej dolnej
matzowiny
nosowe;j

Lycopodium 200C, trzy razy
dziennie przez 3 dni

Phophor 26°C, trzy razy dziennie
przez pierwsze 15 dni
nastepnie 28°C przez 15 dni,
30°C przez 2 miesigce ie
32°C przez miesiac
Badanie HRCT kosci skroniowych
(uzupehnienie)
Rycina 5: Zaobserwowano rozlane
zgrubienie
kosci czaszkii kosci twarzy.
Wyraznie zaznaczona
wysoka ggstosé
~200-300 HU z kilkoma obszarami
zwapnien,
zaobserwowana
w obustronnych zewnetrznych
przewodach stuchowych. W obu
uszach, w obszarze srodkowym



04/01/16

11/02/16

22/04/16

24/06/16

17/07/16

22/08/16

03/01/17

09/12/17

01/03/18

23/07/18

18/11/18

30/01/19

19/01/20

Goraczka (39°C)ibol glowy

Objawy stanu ostrego ustapity bez
lekow. Widzenie lepsze
niz wezesniej. Prawe ucho jest zatkane. Wysypka na
udach. Swedzenie w okolicach narzadow ptciowych.

W ostatnim tygodniu wystapito moczenie nocne.
Apetyt zmniejszony.
Dolegliwo$ci spowodowane strachem
($mier¢ brata). Lek przed
$miercig.
Awersja do owocow. Brak zmian w obrgbie
wzroku

U pacjentkipojawita si¢ pierwsza miesigczka.
(07.06.2016). Ma teraz 13 lat. Jej wzrok ulega
poprawie

U pacjentki w ostatnim tygodniu wystapilta biegunka-
obfite, luzne stolce. Brak zmian w widzeniu. L¢k o
zdrowie. Strach przed utrata wzroku istuchu (+++)

Lgk przed kotamiipsami, ochota na banany

Goraczka z dreszczami (39,7°C)
Dolegliwosci spowodowane strachem,
bol gtowy wraz z goraczka, tagodzony uciskiem,
nudnosci podczas goraczki

Ustapienie objawow stanu ostrego bez interwencji
homeopatycznej. Widzenie ulega poprawie, pojawito
si¢ fagodne dzwonienie w uszach

Smutek, tagodzony modlitwa, pragnienie $mierci;
palenie w cewce moczowej przed oddaniem moczu

Dolegliwosci sa na ogot
tagodne. Sporadycznie wystgpujace wymioty i uczucie
zimna w konczynach.
Waga: 55 kg

Szum w uszach ulegt redukcji. Obecne marznigcie
konczyn, zaparcia, wzmozony apetyt, awersja do
stodyczy, lek przed oczekiwaniem na co$ ++
Niesmiato$¢ w miejscach publicznych

i wewnetrznym- wyniki prawidtowe.
Pneumatyzacja obu
wyrostkow pochytych przednich i
podstawy blaszek skrzydtowych,
otaczajacych obustronnie przewody
wzrokowe

Bez lekow

Phosphor 34C, trzy razy dziennie
przez 15 dni, a nastgpnie
Phosphor 36C, trzy razy dziennie- 15
dniikolejno: 36C, 5 razy dziennie
przez 15 dnii
38C przez 15 dni

Ignatia 200C, jedna dawka przez 15
dni,
nastgpnie Phosphor 40C
przez 1 miesiac, 42C
przez 15 dnii 44C przez 15 dni

MRI moézgu z dnia 24.05.2016 1.
(rysunek uzupetniajacy 6a
i6b):

Pogrubienie sklepienia czaszki
z wewngtrznymi wylewami.
Wyrazna tylna komorka sitowa po
lewej stronie
wkraczajaca
na dolno-przysrodkowy odcinek;
kanat
wzrokowy- rozdwojony, odma
nerwu wzrokowego

Phosphor 44C, TID przez | miesiagc

Tuberculinum bovinum 12C, 4 razy
dziennie przez 1 miesiac

Bez lekow

Tuberculinum bovinum 34C,
trzy razy dziennie przez 1 miesiac

Aurum metallicum 200C, jedna
dawka, a nastgpnie 12C, dwa razy
dziennie
przez | miesigc, nastgpnie 14C
dwa razy dziennie przez 1 miesiac, i
16C przez miesigc

Aurum metallicum 18C, TID,
1 miesiac, a nastgpnie Aurum

metallicum 30C, jedna dawka
(27.08.2018)

MRI mézgu (Rysunek 7): Grube
sklepienie czaszki, poza tym
prawidtowe badanie mozgu

Ambra grisea 10M, jedna dawka

MRI moézgu (Rysunek 8a i8b):
Nie wykryto
istotnych nieprawidtowosci neuro-
migzszowych



11/07/21

14/02/23 Zawroty 1 bol glowy przez kilka dni.
Widzenie w lewym oku
- zwykle widzi $wiatto stoneczne
i cienie, ale to
stabnie podczas
bolu glowy. Bezsennosc¢
w nocy z powodu rozpamigtywania
przesztych,
nieprzyjemnych rzeczy.
Ostatnio ma ochotg na wigcej soli
10/05/23 Klinicznie pacjentka odnotowata niewielka
poprawe widzenia na przestrzeni lat. Objawy stuchowe
sa mniej nasilone niz wezesniej, ale szum w uszach
utrzymuje si¢. Pod wzglgdem zachowania pacjentka
przezwycigzyta
leki i odczuwa radosé.
Jej miesiaczka idrugorzedne cechy piciowe sa
prawidtowe.
Jest nadal w trakcie leczenia,
ktore ma na celu dalszg
popraweg widzenia
15/02/24 Jej stan jest
generalnie stabilny.
Bole gtowy czasami
ustgpuja samoistnie.
Psychicznie- odczuwa szczgécie bez obecnego smutku
i lekow, jak poprzednio

MRI moézgu (rysunek uzupetniajacy)
Rysunek 9a i9b:
Wyrazne zatoki powietrzne
przynosowe
(bardziej widoczne w obustronnych
zatokach czotowych) i
komorki powietrzne wyrostka
sutkowatego.

Widoczne pogrubienie
sklepienia czaszki.
Obustronne nerwy wzrokowe
wydaja si¢
ciefisze 1
krete, z wyrazna
przestrzenia przedwzrokowa z
plynem moézgowo- rdzeniowym

Natrum muriaticum 10M pojedyncza
dawka

Czekamy

Czekamy
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Figure 10: Height and weight of Case 2. over the years.
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Wykres 10. Wzrost i waga pacjentki na przestrzeni 2 lat

House no-121,0DA flats, Safal and DMS, New
Ranjeet Nagar,DELHI 110008

Lab No. : 470401863 Age : 20 Years {g}
Ref By : SELF Gender Female =L
Collected = 107772024 2:56:00PM Reported : 10/7/2024 5:59:21PM S
Alc Status : P Report Status Final

Collected at  : FPSC SHADIPUR Processed at : LPL-NATIONAL REFERENCE LAB

National Reference laboratory, Block E,
Sector 18, Rohini, New Delhi 110085




Zdj. 11. Raport fosfatazy alkalicznej z dnia 10/07/2024, widoczny tu jest rowniez wynik badania hemoglobiny

Glownym rezultatem leczenia homeopatycznego w tym przypadku byto zatrzymanie postepu
choroby, o czym $wiadczyty wielokrotne badania MRI. Na poczatku choroba postepowata, ale w
ciggu roku od rozpoczgcia leczenia ta tendencja ustata. Klinicznie- nie nastgpito pogorszenie
wzroku. Stuch rowniez nie ulegt degradacji, a pacjentka czuje si¢ na tyle dobrze, ze moze pracowaé
jako prezenterka radiowa. Jej wzrost 1 waga odpowiadaty normie dla jej wieku

1 dziedzicznosci (brak zahamowania wzrostu ani gigantyzmu) (Rysunek 3). W wieku 13 lat
wystapita u niej pierwsza miesigczka i miata regularne cykle, nie doswiadczajac przy tym
nieprzyjemnych symptomow. Jej drugorzedowe cechy ptciowe rozwingty si¢ prawidtowo. Szerszy
grzbiet nosa, ktory byt bardzo widoczny podczas pierwszej konsultacji, stat si¢ mniej widoczny z
biegiem lat. Ostre infekcje, ktore rozwingty si¢ w ciagu tych lat, poczatkowo wymagatly leczenia
homeopatycznego, ale te, ktore rozwingty si¢ w ostatnich latach, ustgpowaly samoistnie, co
wskazuje na silniejszy, lepiej funkcjonujacy uktad odpornosciowy. W trakcie leczenia odczuwata
lek, depresje 1 smutek (z powodu zaistniatych okolicznosci), co spowodowato nowe objawy
kliniczne. Objawy te rowniez ustapily po leczeniu homeopatycznym. Podczas ostatniej wizyty
kontrolnej dziewczynka byta stosunkowo szczesliwa 1 zdrowa (dodatkowy film wideo 4). Na
zadanie homeopaty, pacjentka zostata poddana badaniu fosfatazy alkalicznej, ktora okazata si¢
miesci¢ w zakresie normy, wskazujac na chorob¢ Wortha jako najbardziej prawdopodobna.
Omowienie:

W przypadku VBD i sklerosteozy objawy wtorne sg wynikiem pogrubienia kosci. Chociaz
wystepuja rzadko, odrdznienie ich od innych twardniejacych dysplazji kos$ci jest trudne i czasami
moze wspotistnie¢ wigcej niz jeden typ [3,4]. W powyzszych dwoch przypadkach nie
przeprowadzono badan genetycznych, co utrudnia postawienie ostatecznej diagnozy. Klinicznie
jednak wydaje si¢, ze choroba ma tagodniejszy przebieg i nie zagraza zyciu, a fosfataza alkaliczna u
jednego z rodzefstwa byta prawidtowa, co sprawia, ze VBD typu 2 jest bardziej prawdopodobnym
rozpoznaniem niz sklerosteoza. Dziedziczenie genetyczne jest najprawdopodobniej autosomalne
recesywne, poniewaz oboje rodzenstwa byto dotknigte chorobg, mimo ze ich rodzice byli pozornie
zdrowi, lecz spokrewnieni ze sobg [25]. Wczesniejsze szczegdtowe badanie 15 pacjentow z VBD
wykazalo, ze u wigkszo$ci z nich pierwszym objawem byt paraliz twarzy, ktory wystapit okoto
wieku 2,5 roku. Podczas gdy u dzieci nie stwierdzono dysmorfii, u dorostych wystepowaty dos¢
duze glowy i pewien stopien deformacji twarzy. Wzrost byt prawidtowy i nie stwierdzono tu
nieprawidtowosci.

W budowie palcoOw natomiast zostata stwierdzona nieprawidlowo$¢, u jednego pacjenta
stwierdzono wyrosla kostne zewnetrznego przewodu stuchowego z fiksacja kosteczek stuchowych.

W wigkszos$ci przypadkow badanie radiologiczne wykazalo pogrubienie sklepienia czaszki



1 zwezenie wewnetrznego przewodu stuchowego. Wplyw na stuch 1 wech byt minimalny 1 nie
stwierdzono utraty wzroku u tych pacjentéw. U 3 z tych pacjentéw wykonano punkcje ledzwiowa
w celu ztagodzenia objawdéw wynikajacych ze wzrostu ci$nienia §rodczaszkowego. U jednego z
tych pacjentow po zabiegu objawy calkowicie ustgpity, u drugiego przez kilka miesigcy podawano
acetazolamid, u trzeciego za$ zastosowano drenaz komorowo- otrzewnowy i Prednizon, aby
ztagodzi¢ objawy. W wigkszosci przypadkdéw objawy ustabilizowaly si¢ w wieku dorostym bez
powiktan [4].

W innej serii przypadkow opisano 13 holenderskich pacjentow dotknietych VBD, z ktorych 12
pochodzito z tego samego srodowiska. Byto to 8 mezczyzn i 5 kobiet, zdiagnozowanych na
podstawie wynikow badan radiologicznych i fenotypowych- hiperostozy sklepienia czaszki

1 zuchwy. Wszyscy wykazywali nieprawidtowosci twarzy, w tym uwypuklenie kosci czotowych,
wysokie czoto i pogrubiony podbrodek. Wystgpowaty pewne ubytki nerwow czaszkowych, gtownie
utrata stuchu.

Autorzy stwierdzili, ze nieprawidtowosci radiologiczne ujawniaty si¢ w drugiej dekadzie zycia

1 postepowaty przez cale zycie [9]. Utrata stuchu zostata potwierdzona w innym badaniu, jako cecha
sklerosteozy. U 55% pacjentow stwierdzono ciezka, a u 40% gleboka utrate stuchu. Badacze
stwierdzili, ze bylo to wynikiem postepujacego tworzenia si¢ kosci w uchu srodkowym, przewodzie
stuchowym wewngtrznym oraz w okraglym i owalnym okienku §limaka. Drogi przewodzeniowe,
czuciowe 1 nerwowe stuchowe byly uposledzone [26]. Sklerosteoza, ogélnie rzecz bioragc, dawata
zte rokowania pod wzgledem oczekiwanej dlugos$ci zycia i wptywu na nerwy czaszkowe, jak
przeanalizowano w badaniu przeprowadzonym w Republice Potudniowej Afryki. Przeanalizowano
63 pacjentow ze sklerosteoza pod katem przebiegu choroby przez okres 38 lat. 34 osoby zmarty,
glownie z powodu przerostu czaszki, powodujacego wzrost cisnienia $rodczaszkowego. Sredni
wiek zgonu wyniost 33 lata i nie byto réznicy migdzy me¢zczyznami i kobietami.

Badanie to potwierdzito rowniez, ze w wiekszosci przypadkow (82%) wystepowalo porazenie
nerwu twarzowego i gtuchota. 29 o0sob, ktore zyly w momencie badania, miato <20 lat [27].
Ostatnio mutacje genu SOST zaobserwowano we wtoskiej rodzinie, gdzie dotychczas ich nie
stwierdzono. W tej rodzinie wystepowata ciezka hiperostoza czaszkowo- twarzowa, ktora
powodowata neuropati¢ czaszkowa w dziecinstwie. U dorostych obserwowano przewlekty bol
glowy i obturacyjny bezdech senny. Genetyka miata ogromny wptyw na nasilenie objawow, przy
czym u pacjentéw homozygotycznych hiperostoza i inne objawy byty cigzsze w poréwnaniu

z pacjentami heterozygotycznymi [28]. Ponadto stwierdzono, ze radiologiczne cechy hiperostozy
1 deficytu nerwow czaszkowych stajg si¢ bardziej widoczne wraz z wiekiem w przypadku VBD, co
sugeruje, ze gen zaangazowany w VBD aktywnie uczestniczy w metabolizmie ko$ci przez cate
zycie [9]. Jedyne badanie, ktore uwzglednia zaangazowanie okulistyczne, jak w powyzszych
przypadkach, opisuje wptyw cis$nienia §rédczaszkowego i hiperostozy]na obrzgk tarczy nerwu
wzrokowego, wytrzeszcz, zez rozbiezny i nadmierne tzawienie. Nie bylo dowodéw na wplyw na
drugi nerw czaszkowy u wickszo$ci pacjentéw ze sklerosteoza. Jednak ciezka posta¢ autosomalna
recesywna powodowata zanik nerwu wzrokowego, matoocze, mikro rogowke, zaéme

1 niedowidzacg $lepote [12]. Rdznice w wynikach badan laboratoryjnych mi¢dzy pacjentami z
VBD, bezobjawowymi nosicielami i zdrowymi osobami kontrolnymi przedstawiono w Tabeli 3.
Autorzy wnioskuja, ze pacjenci z VBD nadal produkuja niewielkie ilo$ci sklerostyny, co ttumaczy
tagodniejsze objawy w porownaniu ze sklerosteoza, w ktorej sklerostyna jest niewykrywalna we
krwi [4]. W innym przypadku, u 37-letniej kobiety odnotowano VBD w potaczeniu z
syringohydromielig, ktora prawdopodobnie rozwingta si¢ w wyniku pogrubienia sklepienia czaszki.
W tym przypadku, wraz z pogrubieniem stwierdzono utrate jamy rdzeniowej, zwezenie kanatu
szyjnego i obustronne przepukliny migdatkow mézdzku. W tym przypadku wykonano zespolenie
syringo- podpajeczynowkowe w celu ztagodzenia objawdw [29]. Donoszono, ze VBD moze
rowniez wystepowac z towarzyszacg torbielg kostng w ksztatcie tetniaka [30].



Parametr VBD Nosiciele bezobjawowi Grupa kontrolna

Sklerostyna w surowicy $rednio 8,0 pg/ml $rednio 28,7 pg/ml srednio 40,0 pg/ml
95% CI14,9-11,0 95% CI 24,5-32,9 pg/ml 95% CI 34,5-41,0
pg/ml p <0,001 pg/ml p[sb12] <0
PINP w surowicy srednio 96,0 srednio 47,8 srednio 37,8
95% CI 54,6-137,4 95% CI 39,4-56,2 ng/ml 95% CI 34,5-41,0
ng/m p=0,003 ng/ml
p=0,028
Gestos¢ mineralna kosci $redni wynik z $rednie wartosci z
szyjki kosci udowej:  szyjki kosci udowej: 0,9 + 1,0
8,7+2,1 kregostup: 1,3 £ 1,5

kregostup: 9,5 £ 1,9

P1NP: amino-konicowy propeptyd prokolagenu typu 1; p<0,05 uwazany za istotny

Niedawne badanie na myszach wykazato molekularny mechanizm stojacy za fenotypem twarzy

w VBD i sklerosteozie. Usunigcie genu SOST spowodowato znaczny przerost zuchwy. Byto to
spowodowane pogrubieniem ko$ci korowej 1 zatarciem przestrzeni naczyniowych. Wystapito tutaj
zaburzenie w stosunku wtoknistej tkanki tacznej do kosci [31]. Efekt terapii homeopatycznej jest
imponujacy w tych dwoch przypadkach, poniewaz zatrzymata ona dalszy post¢p choroby znacznie
wezesnie] niz oczekiwano. W drugim przypadku zaobserwowano stabilizacje, ztagodnienie
dysmorfii twarzy i ustapienie objawow psychologicznych. Trudno jednak przypisa¢ homeopatii
zwiazek przyczynowo-skutkowy w tak rzadkich chorobach i musimy obserwowac wigcej
przypadkow, aby ustali¢ jakikolwiek wptyw terapii homeopatycznej na pacjentow z tego typu
schorzeniami.

Whnioski:

Opisano tutaj przypadki dwojki rodzenstwa z dysplazja twardniejaca kosci u dzieci. Diagnoza nie
byta jednoznaczna, poniewaz nie wykonano u nich badan genetycznych. Jednak najbardzie;j
prawdopodobng diagnoza wydaje si¢ by¢ choroba Wortha/ choroba van Buchema typu 2. Chociaz
utraty wzroku i1 stuchu nie mozna byto odwroci¢ u dzieci, poddanych zindywidualizowanej terapii
homeopatycznej przez dtugi czas, zaobserwowano zatrzymanie post¢pu choroby znacznie wczesniej
niz oczekiwano. Starszy brat zmart z powodu powiktan po znieczuleniu podczas leczenia urazu, ale
mtodsza siostra jest w stabilnym stanie i obecnie dobrze rokuje juz jako osoba dorosta. Poniewaz
jest to rzadka choroba, nie mozna przypisa¢ zwigzku przyczynowo- skutkowego dziataniu
homeopatii w tych przypadkach, ale mozemy kontynuowa¢ obserwacj¢ pacjentéw z tymi wadami
genetycznymiw przysztosci, aby ustali¢ wplyw leczenia homeopatycznego na osoby dotknigte tym
schorzeniem.

Podzickowania: Autorzy dziekuja pacjentce i jej rodzicom za zgode na publikacj¢ przypadku.
Finansowanie: Brak

Konflikt interesow: Autorzy o$wiadczaja, ze nie wystgpuja konflikty interesow handlowych ani
finansowych.

Zgoda na publikacje: Pacjentka i rodzice wyrazili §$wiadoma, pisemng zgodg¢ na publikacj¢
szczegotow swojego przypadku, raportow, zdjec 1 filmow.



Wktad autoréw: SM: koncepcja, metodologia, gromadzenie danych, pisanie oryginalnego projektu,
recenzja i redakcja, administracja projektu; MM: koncepcja, metodologia, gromadzenie danych,
analiza formalna, wizualizacja, recenzja i redakcja, administracja projektu, nadzor; GV: przeglad
i redagowanie, nadzor, administracja projektu.

Dostepnos¢ danych: dostepne na zadanie skierowane do autora korespondencyjnego.

Materiaty uzupetniajace: dostepne pod adresem DOI: 10.6084/m9.figshare.25650261.

Materialy uzupeiniajace (filmy): dostepne pod adresem DOI: 10.6084/m9.figshare.25650261.
Film 1: Przypadek 1 pacjent podczas pierwszej konsultacji, z rysami twarzy i ropniami.

Film 2: Przypadek 1- agresywne zachowanie pacjenta.

Film 3: Przypadek 2 pacjentka podczas pierwszej konsultacji (12.04.2014).

Film 4: Przypadek 2, wizyta kontrolna (19.11.2018).

Film 5: Przypadek 2, 3 tygodnie po rozpocze¢ciu leczenia homeopatycznego (27.12.2014)

Film 6: Przypadek 2 z 9.12.2017.
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