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STRESZCZENIE
Opisano przypadek 15-letniego chorego z nerwiakowtokniakowatoscig typu 1, u ktdrego rozwingto si¢ na-
wykowe zwichnigcie stawu biodrowego prawego.
W badaniach obrazowych nie uwidoczniono patologicznej w obrgbie panewki stawu biodrowego. W trak-
cie obserwacji doszto do utrwalenia zwichnigcia stawu.

Stowa kluczowe: nerwiakowtokniakowatos¢, choroba von Recklinghausena, staw biodrowy, nawykowe
zwichnigcie

SUMMARY
A 15-year-old boy with neurofibromatosis type 1 developed habitual dislocation of the right hip. No

intraarticular pathology could be found in imaging studies. The dislocation became fixed during the follow-up.
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WSTEP

Nerwiakowlokniakowato$¢ (neurofibromatosis,
choroba von Recklinghausena) (NF) jest to dziedzicz-
na wada rozwojowa, manifestujgca si¢ zmianami
skornymi, ocznymi, kostnymi oraz guzami osrodko-
wego 1 obwodowego uktadu nerwowego. Zaliczana
jest do grupy fakomatoz, czyli zaburzen rozwojowych
komoérek pochodzacych z réznych listkow zarodko-
wych. Wyréznia si¢ posta¢ obwodowa nerwiakow-
lokniakowatosci (NF-1), tozsamg z wlasciwg choro-
ba von Recklinghausena, oraz posta¢ centralng (NF-
-2). Obie jednostki dziedziczone sg autosomalnie do-
minujgco, cho¢ mutacje odpowiedzialne za ich po-
wstanie zlokalizowane sg w roznych chromosomach
(chromosom 17 w przypadku NF-1 i chromosom 22
w przypadku NF-2). Przyjmuje si¢, ze potowa przy-
padkéw NF-1 to $wieze mutacje [1].

NF-1 jest najpowszechniejsza z fakomatoz, cze-
stos¢ wystepowania szacuje si¢ na 1:2500 do 1:4000
zywych urodzin. W jej przebiegu obserwuje si¢ ner-
wiakowtokniaki o roznej lokalizacji, plamy skdérne
typu ,.kawy z mlekiem” (café-au-lait) oraz zmiany
barwnikowe w siatkowce [1].

Problemy ortopedyczne pojawiajg si¢ u ok. 1/3
chorych z NF-1 i obejmuja boczne skrzywienia krggo-
shupa (w tym tzw. skoliozy dystroficzne), wrodzony
staw rzekomy goleni, przerosty calych konczyn lub ich
czescel, niekiedy z obrazem stoniowacizny, a nerwia-
kowlokniaki potozone s$rodkostnie (pod postacia
zmian wioknisto-torbielowatych) mogg by¢ przyczyna
znieksztatcen ko$ci 1 zZkaman patologicznych. Patologie
wewnatrzstawowe opisywane sa wzglednie rzadko.
Ucisk nerwow obwodowych przez rozwijajace si¢ gu-
zy moze by¢ przyczyng niedowtadow. Metaplazja zto-
sliwa guzow zdarza si¢ w ok. 5% przypadkow [1].

OPIS PRZYPADKU

Na podstawie wywiadu zebranego od rodzicow
i dokumentacji medycznej ustalono, ze chory jest trze-
cim dzieckiem, z szostej cigzy. Przebieg cigzy okresla-
no jako prawidtowy, potozenie ptodu — podtuzne gtow-
kowe. Pordd sitami natury przebiegat prawidlowo
w 36. tygodniu cigzy. Masa ciala urodzeniowa wyno-
sita 2900 g, a ocena wg skali Apgar — 9 pkt. w pierw-
szej minucie i 10 pkt. w pigtej minucie.

Do trzeciego roku zycia rozwoj dziecka oceniano
jako prawidlowy. W trzecim roku zycia pojawito si¢
utykanie na prawg konczyng dolng ze stopniowo na-
rastajacym skroceniem tej konczyny. Z tego powodu
rozpoczgto diagnostyke i w piatym roku zycia rozpo-
znano NF-1.

W jedenastym roku zycia wykryto guz kanahu kre-
gowego na poziomie L3-L4. Chory zostat poddany ope-

BACKGROUND

Neurofibromatosis (von Recklinghausen disease)
(NF) is a hereditary disorder with cutaneous and
ophthalmic symptoms, as well as skeletal lesions and
tumors of the central and peripheral nervous system.
It is considered a neurocutaneous syndrome (phako-
matosis), i.e. a developmental disorder of cells origi-
nating from different germ layers. NF is divided into
type 1 (NF-1, peripheral NF, von Recklinghausen
disease) and type 2 (NF-2, central NF). The mutant
gene is transmitted with an autosomal dominant pat-
tern of inheritance for both types of NF, but it is
located in two different chromosomes (17 and 22 for
NF-1 and NF-2, respectively). More than to 50% of
NF-1 cases arise due to spontaneous mutation [1].

NF-1 is the most common disorder in the group
of phakomatoses. The incidence of NF-1 is about 1
in 2500 to 1 in 4000 live births. The most common
manifestations are neurofibromas (single or multiple
tumors in various tissues and organs), café-au-lait
spots on skin and freckling in the iris [1].

About one-third of affected patients develop ortho-
paedic problems: scoliosis (incl. dystrophic scolio-
sis), congenital pseudoarthrosis of the tibia, hyper-
trophy of whole extremities or parts of extremities
(similar to elephantiasis). Neurofibromas located with-
in bones (fibro-cystic lesions) may cause secondary
deformities or pathological fractures. Intraarticular
pathologies occur relatively rarely. The developing
lesions may compress peripheral nerves, causing pa-
resis. Malignant metaplasia of the lesions occurs in
about 5% of cases [1].

CASE REPORT

A history obtained from the parents and a review
of medical records showed that the patient was the
third child in the family from the sixth gestation. The
pregnancy was unenventful and the foetal presenta-
tion was longitudinal and cephalic. He was born spon-
taneously in the 36th week of pregnancy, with a birth
weight of 2900 g and Apgar socres of 9 points in the
first minute of life and 10 points in the fifth minute.

Until the third year of life, the child developed
normally. At the age of 3, he developed a limp with
shortening of the right lower extremity. Medical
attention was sought and the diagnosis of NF-1 was
established at the age of five.

At the age of eleven the patient was operated
because of a tumour in the spinal canal at the L3-L4
level. A few months later a rapidly progressive right
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racji neurochirurgicznej usuniecia guza. W ciagu kilku
miesiecy po ww. zabiegu rozpoznano skoliozg lgdzwio-
wa prawostronng o szybkiej progresji. Chorego wstep-
nie kwalifikowano do leczenia operacyjnego skrzywie-
nia, na ktore rodzice wowczas nie wyrazili zgody.

Do Kliniki chory zostat przyjety w wieku 13 lat.
Stwierdzono liczne plamy typu café-au-lait, mnogie
guzki podskorne, skrocenie prawej konczyny dolnej
okoto 2 cm, deformacj¢ tutlowia sugerujgca skolioze
ledzwiowg prawostronng i guz $rednicy okoto 7 cm
na bocznej powierzchni 1/3 blizszej prawego uda.
W badaniu neurologicznym: czucie powierzchniowe
i glebokie w obrebie konczyn gornych i dolnych za-
chowane w pelni; nie obserwowano ostabienia sity
migéniowej tych czeéci ciata, odruchy $ciggniste sy-
metryczne, zywe, nie stwierdzano objawow patolo-
gicznych. Operacyjnie usuni¢to w catosci guz z oko-
licy bocznej prawego uda. Rozpoznanie histopatolo-
giczne guza — neurofibroma.

W wieku 15 lat chory zgtosit si¢ ponownie do am-
bulatorium Kliniki z powodu uczucia niestabilnosci
prawej koniczyny dolnej oraz styszalnego i wyczuwal-
nego przeskakiwania okolicy prawego stawu biodro-
Wego pojawiajgcego sie w czynnie wymuszanej pozy-
cji tego stawu w ustawieniu w rotacji zewnetrznej
z niewielkim zgigciem i przywiedzeniem. Okresowo
wystepowaly rowniez dolegliwosci bolowe zlokalizo-
wane w prawej pachwinie. W badaniu przedmioto-
wym stwierdzono skrécenie prawej konczyny dolnej
okoto 2 cm, ograniczenie ruchéw biernych w prawym
stawie biodrowym oraz deformacj¢ tutowia z wydat-
nym watem ledzwiowym prawostronnym. Podczas
czynnego ruchu rotacji zewnetrznej w prawym stawie
biodrowym z jednoczesnym niewielkim zgi¢ciem sty-
szalny byt przeskok oraz widoczne poszerzenie obry-
su prawej pachwiny. Nastgpnie podczas czynnej rota-
cji wewngtrznej w tym stawie rowniez styszalny byt
przeskok, a obrys prawej pachwiny powracat do stanu
wyjsciowego. W badaniu neurologicznym nie stwier-
dzano odchylen od stanu prawidtowego.

Na podstawie powyzszych objawdéw wysunicto
podejrzenie nawykowego zwichniecia prawego sta-
wu biodrowego.

Wykonano radiogramy stawéw biodrowym w pro-
jekeji przednio-tylnej w rotacji ,,0” i osiowej wg Rip-
psteina (Ryc. 1) i po prowokacji jego czynnego zwich-
nigcia (Ryc. 2).

W tomografii komputerowej wykonanej w pozy-
cji posredniej stawoéw biodrowych stwierdzono: po-
szerzong panewke prawego stawu biodrowego ze §cien-
czaltym dnem (Ryc. 3). Po prowokacji zwichni¢cia
w tomografii komputerowej uwidoczniono przednie
zwichnigcie w prawym stawie biodrowym, zmiany
wytworcze przy gornej krawedzi panewki przema-
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lumbar scoliosis was diagnosed. Surgery was con-
sidered, but the parents did not agree.

He was first seen in our Department at the age of
thirteen. Physical examination on admission revealed
multiple café-au-lait spots and palpable subcutane-
ous nodules, shortening of the right lower extremity
of about 2 c¢m, trunk deformity suggesting right lum-
bar scoliosis and tumor on the lateral side of the pro-
ximal third of the right thigh approx. 7 cm in diame-
ter. A neurological examination revealed no deficits
of deep and superficial sensation or muscular weak-
ness in the upper and lower extremities, and symme-
trical tendon reflexes without pathological signs.
A total resection of the right thigh tumour was carried
out. The tumour was histologically a neurofibroma.

At the age of fifteen, the boy reported again at the
outpatient clinic. He complained of right lower limb
instability and a loud and palpable “click” in the right
hip during active forced external rotation with slight
adduction and flexion in the hip joint. He had also
intermittent pain localized to the right groin. Physical
examination revealed shortening of the right lower
extremity of about 2 cm, limited range of motion in
the right hip and deformity of the trunk with lumbar
prominence. During active external rotation of the
right hip with simultaneous slight flexion, a “click”
could be heard and the contour of the right groin was
visibly widened. Active internal rotation in the right
hip caused a “click” again and the contour of the
groin became regular. A neurological examination
revealed no pathology.

These findings raised the suspicion of a habitual
dislocation of the right hip.

Radiographs of the hips were taken in A-P and
axial views before and after eliciting the dislocation
(Fig. 1, Fig. 2)

Computed tomography (CT) performed in a neutral
position of the hips revealed widening of the ace-
tabulum of the right hip with a thinned roof (Fig. 3).
A CT in the dislocated position showed anterior luxa-
tion of the right hip joint, arthrotic changes in the
acetabular roof suggesting recurrent dislocation, and
an increased amount of fluid (Fig. 4). No structures
that would correspond to a neurofibroma were de-
monstrated.

Operative reconstruction of the right hip was plan-
ned. The patient was advised to use crutches with
partial loading on the right lower limb before the
surgery. After 6 months, the right hip joint dislocated
spontaneously and active reduction was not possible.
The pain in the right groin, limping and shortening of
the right lower extremity increased. Imaging showed
an established anterior subluxation of the right hip
joint (Fig. 5). Surgery of the hip joint was delayed
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wiajgce za nawrotowym zwichnigciem oraz zwiek- because the patient was scheduled for surgical
szong ilo§¢ ptynu w stawie (Ryc. 4). W panewce sta- correction of scoliosis at another centre.

wu ani w jego okolicy nie stwierdzono struktur mo-

gacych odpowiada¢ nerwiakowldkniakowi.

Ryc. 1. Radiogramy stawdw biodrowych: A — projekcja przednio-tylna w pozycji posredniej, B — projekcja osiowa wg Rippsteina
Fig. 1. X-rays of the hips: A — A-P view, B — axial view according to Rippstein

Ryc. 2. Radiogram stawdw biodrowych po prowokacji czynnego zwichnigcia prawego stawu
Fig. 2. X-ray of the hips after provoking the dislocation

Ryec. 3. TK stawdw biodrowych w pozycji posredniej: A — przekrdj osiowy, B — trojwymiarowa rekonstrukcja
Fig. 3. CT of the hips in neutral position: A — axial view, B — 3-D reconstruction
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Ryc. 4. TK stawdw biodrowych po prowokacji zwichnigcia: A — przekrdj osiowy, B — trojwymiarowa rekonstrukcja
Fig. 4. CT of the hips after provoking the dislocation: A — axial view, B- 3-D reconstruction

Ryec. 5. Radiogram stawow biodrowych w pozycji posredniej po utrwaleniu si¢ podwichnigcia

Fig. 5. X-ray of the hips with subluxation of the right joint

Chory zostal wstepnie zakwalifikowany do lecze-
nia operacyjnego prawego stawu biodrowego w try-
bie planowym. Zalecono chodzenie z asekuracjg kul
lokciowych z niepelnym obcigzaniem prawej kon-
czyny dolnej. Po okoto 6 miesigcach trwania wyzej
opisanych objawow spontanicznie doszto utrwalenia
ustawienia glowy ko$ci udowej prawej w podwich-
nigciu, bez mozliwosci jej repozycji do panewki. Na-
sility si¢ dolegliwoséci boélowe w prawej pachwinie
ograniczajace lokomocj¢ oraz poglebito si¢ skroce-
nie dlugosci wzglednej konczyny. W wykonanym ra-
diogramie stwierdzono utrwalone podwichnigcie
przednie w prawym stawie biodrowym (Ryc. 5). Nie
podejmowano préb leczenia operacyjnego prawego
stawu biodrowego z powodu zaplanowanej chirur-
gicznej korekcji skoliozy poza naszym osrodkiem.
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DYSKUSJA

Haga i wsp. opisali dwoje chorych z NF-1, u kto-
rych doszlo do patologicznego zwichnigcia stawu bio-
drowego przed ukonczeniem dziesigtego roku zycia
[2]. Zmiany kostne okolicy stawu biodrowego opisy-
wano jako Scienczenie szyjki kosci udowe;j, dysplazje
panewki stawu biodrowego z erozjg stropu. U powyz-
szych chorych zwichniecie stawu biodrowego rozwi-
jato si¢ stopniowo i miato charakter utrwalony, a nie
nawykowy, jak u prezentowanego przez nas chtopca.

37-letnia chora z NF-1 i silnymi dolegliwo$ciami
bélowymi stawu biodrowego po niewielkim urazie
byta leczona przez Lachiewicza i wsp. [3]. Na radio-
gramach autorzy rozpoznali przednio-boczne zwich-
nigcie stawu biodrowego. W znieczuleniu ogdlnym
stwierdzono, iz nieznaczny wyciag osiowy z jedno-
czesng rotacja wewngtrzna powoduje repozycj¢ zwich-
nigcia stawu. Repozycje potwierdzono we fluorosko-
pii. Zauwazono réwniez, ze ponowna rotacja zew-
n¢trzna wywoluje zwichnigeie stawu. W tomografii
komputerowej uwidoczniono tkanke o niskiej gesto-
$ci, ktora wypelniala panewke stawu biodrowego
i powodowata decentracj¢ tego stawu. Podczas otwar-
tej repozycji stawu biodrowego usunigto catkowicie
wioknista tkanke wypekiajaca panewke uzyskujac
dobrg stabilnos¢ stawu. Tkanka wypelniajaca panew-
ke odpowiadala w obrazie histologicznym nerwia-
kowtokniakowi. Aguiar i wsp. podali opis 27-letnie-
go chorego z patologia stawu biodrowego w przebie-
gu NF-1 [4]. W badaniu rezonansu magnetycznego
uwidoczniono nerwiakowldkniak polozony w dnie
panewki stawu biodrowego, ktory nie powodowat
jednak jego decentracji.

U przedstawionego przez nas chorego, mimo nie-
obecnosci patologicznych tkanek wewnatrz stawu
biodrowego, doszto do rozwoju niestabilnosci az do
nawykowego zwichnigcia tego stawu.

Anda i1 wsp. przedstawili 17-letniego chorego,
bez innych choroéb, u ktérego styszalny byl przeskok
w okolicy stawu biodrowego podczas jego czynnego
zginania z jednoczesnym przywodzeniem i rotacja
wewngtrzng [5]. W tomografii komputerowej stawow
biodrowych stwierdzono obustronnie zmniejszony kat
sektorowy tylny. W wymuszonej pozycji stawu bio-
drowego w zgigciu i w rotacji wewnetrznej w tomo-
grafii komputerowej uwidoczniono podwichnigcie
tylne stawu. Nie stwierdzano innych patologii okoto-
stawowych. Powyzsza patologia stawu biodrowego
miata prawdopodobnie charakter wrodzony badz roz-
wojowy, a nie wtorny wobec innych chorob, np. NF.
Podobne przypadki nawykowego zwichnigcia stawu
biodrowego zwigzanego z dysplazjg panewki opisy-
wane sg przez Moona i wsp. oraz Chana i wsp. [6,7].

DISCUSSION

Haga et al. described two patients with NF-1 who
developed pathological dislocation of the hip before
the age of 10 [2]. A narrowed femoral neck and a
dysplastic acetabulum with erosion of the roof were
the radiographic features. The hip dislocation deve-
loped gradually in those patients and was established
throughout the follow-up period, rather than volun-
tary as in our patient.

A 37-year-old woman with NF-1 who had severe
pain in the hip after a trivial injury was treated by
Lachiewicz et al. [3]. The radiographs showed an ante-
rolateral dislocation of the hip. Fluoroscopic assess-
ment under general anesthesia revealed reduction of
the hip during slight traction and internal rotation.
External rotation caused re-dislocation. CT scans de-
monstrated a low density tissue filling the acetabu-
lum and decentring the femoral head. This fibrous
tissue was removed during open reduction surgery,
and turned out to be a neurofibroma on histological
examination. Join stability was good following the
surgery. Aguiar et al. described a 27-year-old patient
with hip pathology in the course of NF [4]. An in-
traarticular neurofibroma located in the acetabulum
was visualised on MRI-scans, but it did not cause
decentring of the joint. In our patient, hip instability
and finally hip dislocation developed in the absence
of an intraarticular mass.

A certain “click” in the hip during active flexion,
adduction and internal rotation was heard in a 17-year-
old patient with no co-morbidities presented by Anda et
al [5]. CT scans revealed a bilaterally reduced posterior
acetabular sector angle. Hip dislocation in forced
flexion and internal rotation was also seen. No other
pathologies were found around the hip. This condition
was probably congenital or developmental, but had no
association with NF or other disorders. Similar cases of
habitual dislocation in dysplastic hips have been
presented by Moon et al. and Chan et al [6,7].

Other authors have presented anecdotal reports of
pathological dislocation of the hip in patients with
NF who had no pathological mass within the aceta-
bulum. These patients were a woman with a large
tumor located anteriorly to the joint who developed
hip dislocation after surgical correction of scoliosis
and a woman who developed hip dislocation one
month after a fractures of both wings of the pubic
bone [8,9]. Similar to our case, none of those patients
had any neurofibromatous growth in the acetabulum.

Surgical removal of the pathological tissue des-
cribed by other authors led to stable reduction of the
hip in cases of both intraacetabular masses and mas-
sive tumours located extraarticularly [3,8,9].
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Inni autorzy opisuja pojedyncze przypadki pato-
logicznego zwichnigcia stawu biodrowego u chorych
z NF-1, bez zmian rozrostowych typu nerwiakow-
tokniaka wewnatrz panewki stawu biodrowego. By-
fa to chora z rozlegtym guzem potozonym do przodu
od stawu, u ktorej zwichnigcie pojawito si¢ po lecze-
niu operacyjnym skoliozy oraz chora po zlamaniu
obu gatezi kosci tonowej, u ktorej do patologicznego
zwichnigcia stawu doszto w miesigc po urazie [8,9].
Zadna z ww. chorych, podobnie jak opisywany przez
nas przypadek, nie miata ogniska rozrostu tkanki ner-
wiakowltokniakowatej w panewce stawu.

Opisane przez innych autoréw proby leczenia na-
wykowego zwichni¢cia stawu biodrowego spowodo-
wane obecnoscig guza polozonego wewnatrz panew-
ki prowadzity do stabilnej repozycji stawu. Podobnie
w przypadku patologicznych zwichni¢é przebiegaja-
cych z obecnoscig rozlegtej tkanki nerwiakowldknia-
kowatej poza stawem [3,8,9].

WNIOSEK
U opisywanego przez nas chorego zwichnigcie
nawykowe utrwalilo si¢ w trakcie obserwacji, co mo-
ze sugerowaé konieczno$¢ pilnej interwencji chirur-
gicznej w tego typu przypadkach.
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