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-Developmental birth defect involving the neural tube: incomplete closure of the 
embryonic neural tube results in an incompletely formed spinal cord.

-The vertebrae overlying the open portion of the spinal cord do not fully form 
and remain unfused and open, allowing the abnormal portion of the spinal cord 
to stick out through the opening in the bones. 

-There may or may not be a fluid filled sac surrounding the open spinal cord. 

-Other neural tube defects include anencephaly and encephalocele

-spina bifida occulta – vertebral arch defects in 1 or more sacral vertebrae

-spina bifida cystica – more severe

-Meningocele- meninges and nerves protrude but spinal cord still in 
neural canal

-Myelomeningocele- all protrude (most common form)

����������	�����������	����������	�����������	

-Microcephaly may be congenital or it may develop in the 
first few years of life

-Often the head fails to grow while the face continues to 
develop at a normal rate, producing a child with a small 
head and a receding forehead

 
������ 
������

�� .���������������	���������������������.���������������	���������������������
�
������2����
�����	��
�����������
������2����
�����	��
����������
����������
������������������������������������
��������������������������
������������(��������������������	��������������(��������������������	��
�������������� ���������2����������2�

diastrophic 
dysplasia

Achondroplasia 

����������������������������

�� ���������	��������������	�����
"" ���������������������������������	���������������������������������������������	������������

������	����
��
������������������������	����
��
��������������������C�%)�)�C&�
���2�C�%)�)�C&�
���2�
"" .����
�����������
��������
�	��������������������.����
�����������
��������
�	��������������������


��
��G����	������2��������	������������
�)�)�C�
��
��G����	������2��������	������������
�)�)�C�
'����������������	��������������������	�
�����2�'����������������	��������������������	�
�����2�
3�
����(�������������������������
�����		�
��3�
����(�������������������������
�����		�
��
������������������������(�������
��
������2�.
��������������������������(�������
��
������2�.
��
����������������������
�������������������������������������������������
���������������������������
�������������������������	
��������	2��������������������������	
��������	2�

�����������	
����
������������������	
����
�������



3/26/2009

5

 ���	���������� ������ ���	���������� ������

�� ���������	�������������	����
"" ������������������������������

�������	�����������������	����������
����������������������������
���������2����������2�

7��������7��������

�� �������������>��������������>�
"" ���������	����>����������	����>�

��	����������-C-���	����������-C-�
��(�����	�����(�����	���
�������-,;����������-,;���

"" IJ��	�9�����		����IJ��	�9�����		����
.����
��K�?E����.����
��K�?E����
%#����&%#����&

14 years 13 months

�� J�������
�����������J�������
�����������
�������>����	����
������(��������>����	����
������(�

�������
���D�
�������
���D�������� ���������
	������	������'�������'�������D��	������D��	������
�����!�%��������������������!�%���������������
����&D���
�	�
�D�����	������&D���
�	�
�D�����	��
����D�	��
����������D�	��
������

 
�������������� 
��������������
�������	�
���	��������������	�
���	�������

�� �����
����J��	��>������
����J��	��>�
���������
�������������
����
������		��
����������		��
����
����������������������������������������
	�
���������������	(�	�
���������������	(�
������������������������������������
���?;A���?;A��-A,A(�-A,A(�
���	�������	�����?,����	�������	�����?,�
���������	�(�����������������	�(��������

�����
������
�����
������
��������
���2���������
���2�



3/26/2009

6

�� ���������	�������������	���� �����	���������������������	����������������
�'�	������������	��������������������������'�	������������	�������������������������
�����(������	��������������������������������(������	���������������������������

��
����������������2
��
����������������2

*����
�������#���������*����
�������#���������
�'�>������	������� �������'�>������	������� ������

3��������	��������3��������	��������
“ A child was born to terme to a woman….all its members were 
broken like those of a thief”

--Griffith, 1751

Early Clinical Differentiation: 
“Tarda”-- Adult For
“Congenita”--Childhood OI

First Documented Symptoms: 
Osseous fragility, blue sclera, deafness. 

Histological Description

)����)����2�)����)����2�
Literally meaning “Imperfectly formed bone,” 
Bones break under little to no stress. 

Four CommonTypes (1-4)—range in severity 

Stem from a Collagen deficiency that is mainly controlled 
by COL1A1 or COL1A2. 

Defects target the collagen production or structural integrity 
of gene. 

Governed by heredity and/or a random genetic mutation.  
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http://www.residentandstaff.com/issues/articles/2005-07_11.asp

*#*#��--
Autosomally Dominant

Wide range of severity

OI-1 may not manifest 
itself until early/young 
adulthood. 
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*#*#��.����,.����,
Most Severe

Intrauterine Fractures

Respiratory/Cardiac 
Problems. 

http://www.dailymail.co.uk/health/article-476768/The-little-girl-cuddled.html
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Speas Artemidos, Egypt

Ca: 1000 BC

Approximately 2 years old.

Cranial Features

Bowing

Fractures

Poor Dentition
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