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STRESZCZENIE

Zespot Rubinsteina-Taybiego to rzadki zespot wad wrodzonych o nadal nieustalonej etiologii. U wigkszo-
Sci chorych stwierdza si¢ nieprawidtowosci w narzadzie ruchu, ktéore moga miec istotne znaczenie dla samo-
dzielnej lokomociji.

W pracy przedstawiono wyniki leczenia operacyjnego niestabilnosci stawu rzepkowo-udowego u 13-letniej
chorej z zespotem Rubinsteina-Taybiego. Okres obserwacji wyniost 3 lata. Uzyskano ustgpienie dolegliwos$ci
bolowych, zwigkszenie zakresu ruchow w stawie kolanowym i znaczng poprawe chodu.

Rozlegta plastyka aparatu wyprostnego stawu kolanowego w leczeniu niestabilno$ci stawu rzepkowo-udo-
wego w przebiegu zespotu Rubinsteina-Taybiego zwicksza szanse dobrego i trwatego wyniku leczenia.

Slowa kluczowe: zwichnigcie rzepki, zespoét Rubinsteina-Taybiego, zespot wad wrodzonych

SUMMARY

The Rubinstein-Taybi syndrome (RTS) is a rare syndrome of congenital disorders whose etiology is still
unknown. Most RTS patients have musculoskeletal abnormalities which, if untreated, may significantly affect
independent mobility.

This paper presents the results of a surgical treatment of a 13-year-old patient with RTS and instability of
the patellofemoral joint. The patient was followed up for 3 years. Surgery resulted in complete pain relief,
increased knee range of motion and marked improvement in the patient’s gait.

An extensive plasty of the extensor apparatus of the knee joint increases the likelihood of a good and lasting
treatment result in patients with RTS and instability of the patellofemoral joint.

Key words: dislocation of the patella, Rubinstein-Taybi syndrome, congenital dysmorphic syndrome
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WSTEP

W 1963 roku Jack Rubinstein i Hooshang Taybi
opisali siedmiu chorych z upo$ledzeniem umysto-
wym oraz charakterystyczng budowa ciata [1]. Rok
pozniej Coffin przedstawit kolejnych szesciu cho-
rych z podobnymi cechami i zaproponowat wyod-
regbnienie nowego zespotu wad wrodzonych — zespo-
hu Rubinsteina-Taybiego (ang. Rubinstein-Taybi syn-
drome) (RTS) zwanego tez zespotem szerokiego
kciuka i palucha [2]. Do statych cech RTS nalezg: ro-
znego stopnia opdznienie rozwoju psychoruchowego
lub uposledzenie umystowe, krotkie i1 szerokie keiu-
ki (tzw. szpatuiki), szerokie paluchy oraz cechy dys-
morfii twarzoczaszki (ustawione skos$nie ku dotowi
szpary powiekowe, fald nakatny, gotyckie podnie-
bienie) [1-4,6,7]. U wigkszosci chorych wystepuja
nieprawidtowosci w budowie nosa i uszu oraz wady
narzagdow wewngtrznych [1-7].

Dotychczas nie ustalono przyczyn RTS ani spo-
sobu jego dziedziczenia. Opisywano conajmniej kilka-
nascie réznych nieprawidlowosci genetycznych [8].
Postuluje si¢ czgstsze wystepowanie mutacji genu ko-
dujacego biatko wiazace CREB, ktory to gen lezy
na krotkim ramieniu chromosomu 16. Jednakze nie
u wszystkich chorych z RTS ta mutacja wystepuje [8].

U czesci chorych z RTS odnotowywano cechy
uogdblnionej wiotko$ci stawowej oraz znieksztalcenia
narzgdu ruchu mogace w istotny sposob ograniczaé
ich aktywno$¢ [9-15]. U okoto 3% chorych z RTS
stwierdzano nieprawidtowos$ci w obrebie stawu rzep-
kowo-udowego, zaznaczajgc jednak, ze odsetek ten
wydaje si¢ by¢ zanizony [15]. Prawidtowe rozpozna-
nie i leczenie patologii stawu rzepkowo-udowego
u chorych z RTS wydaj¢ si¢ mie¢ kluczowe znacze-
nie dla ich samodzielnej lokomocji [15-19].

OPIS PRZYPADKU

Na podstawie dokumentacji medycznej i wywia-
du zebranego od rodzicoéw ustalono, ze przedstawia-
na przez nas chora jest pierwszym dzieckiem swoich
zdrowych rodzicow. Przebieg cigzy okreslano jako
prawidtowy. Pordd przebiegatl sitami natury w 42.
tygodniu cigzy. Urodzeniowa masa ciala wynosita
4100 g, a punktacja wg skali Apgar — 4 punkty
w pierwszej minucie i 10 punktow w piatej minucie.
Podczas porodu stwierdzano zielone zabarwienia
ptynu owodniowego. W pierwszej dobie zycia roz-
poznano zapalenie pluc i wdrozono antybiotykotera-
pi¢ w oddziale neonatologicznym. Stwierdzono réw-
niez przetrwaly przewdd tetniczy, ktory ze wzgledu
na maty przeciek krwi nie wymagat leczenia kardio-
chirurgicznego. Dziecko wypisano ze szpitala w czter-
nastej dobie po urodzeniu w stanie og6élnym dobrym.
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BACKGROUND

In 1963 Jack Rubinstein and Hooshang Taybi de-
scribed seven patients with mental impairment and
a distinctive body build [1]. A year later Coffin pre-
sented six more patients with similar features and
suggested introducing a new syndrome of congenital
defects — the Rubinstein-Taybi syndrome (RTS), also
known as the broad thumb-hallux syndrome [2].
Characteristics of RTS include: varying degree of
psychomotor retardation or mental impairment, short
and broad thumbs (spatulas), broad halluces and dys-
morphic facial features (down-slanting palpebral fissu-
res, palpebronasal folds, high-arched palate) [1-4,
5,6,7]. Abnormalities in the structure of the nose and
the ears and internal organ defects occur in most
patients [1-7].

The causes of RTS and its mode of inheritance
have not yet been determined. More than ten genetic
abnormalities have been described [8]. It is posited that
mutations of the gene encoding the CREB binding
protein, located on the short arm of chromosome 16,
occur more often in RTS patients. However, not all
patients are affected by this mutation.

Some RTS sufferers show signs of general laxity
of the joints and deformities of the musculoskeletal
system which may significantly limit their activity
[9-15]. Patellofemoral joint abnormalities were found
in approx. 3% of the patients with RTS; it was noted,
however, that this figure seems to be underestimated
[15]. A correct diagnosis and treatment of patellofe-
moral joint pathology in RTS patients appear to play
a crucial role for their independent mobility [15-19].

CASE REPORT

Basing on medical documentation and history
obtained from our patient’s healthy parents, it was
determined that she was their first child. The course
of the pregnancy was described as normal. The de-
livery was by natural forces in the 42nd week of the
pregnancy. The birth body weight was 4100 g, with
an Apgar score of 4 points in the first minute and 10
points in the fifth minute after birth. During delivery
the amniotic fluid was tinted green. In the first 24
hours of life the infant was diagnosed with pneu-
monia and antibiotic therapy was instituted in the
neonatal ward. In addition, a patent ductus arteriosus
was found that, however, did not require cardiac
surgery, as the shunt was insignificant. The baby was
discharged from the hospital fourteen days after birth
in a good general condition. During the first year of
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W pierwszym roku zycia odnotowano opodznienie
rozwoju psychoruchowego. Pierwsze podejrzenie
RTS zostato wysunigte przez neurologa dziecigcego
W trzecim miesigcu zycia, jednak wowczas nie kon-
tynuowano diagnostyki. Dziecko rozpoczgto samo-
dzielne chodzenie w wieku dwoch lat. W wieku sze-
$ciu lat na podstawie obserwacji klinicznej postawio-
no rozpoznanie RTS, jednocze$nie wykluczajac za
pomocg badan cytogenetycznych aberracje chromo-
somowe jako przyczyn¢ wystepujacych zaburzen.
Kariotyp dziecka okre$lono jako prawidtowy, zen-
ski, 46XX, a przy pomocy metody FISH wykluczo-
no delecj¢ 16ptel. Od dwunastego roku zycia chora
pozostawata pod stata opiekg neurologiczna z powodu
pojawiajacych si¢ w sytuacjach stresowych ruchow
mimowolnych, ktérych przyczyny nie ustalono.

Do naszego osrodka chora zostata przyjeta po raz
pierwszy w wieku trzynastu lat. Gtéwna dolegliwo-
$cig podawang przez rodzicow chorej byly narastaja-
ce od okoto dwdch lat dolegliwosci bolowe lewej
koniczyny dolnej, prawdopodobnie najsilniejsze
w okolicy stawu kolanowego. Od okoto trzech mie-
siecy przed przyjeciem do Kliniki chora przestata sa-
modzielnie chodzi¢. Poruszala si¢ jedynie chodzac
w wysokim kleku badz czworakujac. Dodatkowo od
co najmniej kilku miesigcy nawracaly objawy zapalne
w okolicy watow paznokciowych obu paluchow.

W badaniu przedmiotowym przy przyj¢ciu chorej
do szpitala stwierdzano charakterystyczne cechy RTS:
szerokie 1 krotkie kciuki, szerokie paluchy obecnie bez
objawow zapalenia watow paznokciowych, mikroce-
falie, skosne ku dotowi ustawienie szpar powieko-
wych, hiperteloryzm, szeroka nasade nosa i gotyckie
podniebienie. Kontakt stowny logiczny z chora byt
zachowany, ale ograniczony (wedlug rodzicow gltow-
nie przez sytuacj¢ stresowa zwigzang z pobytem
w szpitalu). Dziecko kroczyto samodzielnie przy wy-
prostowanych stawach kolanowych niechgtnie z wy-
raznym grymasem bolu. Chodzenie w wysokim kle-
ku lub czworakowanie wydawalo si¢ nie sprawiaé
bolu. Nie stwierdzono cech uogolnionej wiotkosci
stawowej. Konczyny dolne byty rownej dlugosci,
a ruchy w stawach biodrowych petne, symetryczne,
niebolesne. Prawy staw kolanowy miat prawidtowa
08, ustawiony byt w wyproscie, a zgiecie (czynne
i bierne) bylo petne i niebolesne. Prawa rzepka byta
wyczuwalna przez powloki i potozona nieco bocznie
w stosunku do prawidtowej pozycji podczas catego
luku zginania. Lewy staw kolanowy mial rowniez
prawidlowa o§. Ustawiony byl w przykurczu zgie-
ciowym okoto 20° a ruch bierny zginania mozliwy
byt do 120° z wyrazna reakcja bolowa podczas tego
ruchu. Zakres czynnego zgi¢cia byl niemozliwy
do doktadnego zbadania z powodu dolegliwos$ci bo-

life, psychomotor retardation was noticed. The first
suspicion of RTS was raised by a pediatric neuro-
logist in the third month of life. However, it was not
followed by any diagnostic work-up. The child start-
ed to walk at the age of two. At the age of six, the
diagnosis of RTS was made on the basis of clinical
presentation. Simultaneously, cytogenetic studies ru-
led out chromosome aberrations as a potential cause
of the abnormalities. The child’s karyotype was
assessed as normal, female, 46XX, and a FISH study
helped rule out deletion of 16ptel. Since the age of 12
years the patient had remained under constant neu-
rological supervision on account of involuntary move-
ments, which occurred in stressful situations and
whose cause had not been established.

The patient was admitted to our center for the
first time at the age of thirteen. The main complaint,
according to the patient’s parents, was pain in the left
lower limb, which had been escalating for two years,
and which was possibly strongest in the knee joint
area. The patient had stopped walking independently
three months before the admission to the Depart-
ment. She could only move by high-kneel walking or
crawling on all fours. Additionally, there had been
recurrent signs of inflammation around the nail folds
of both halluces for at least a few months.

A physical examination on admission revealed
characteristic features of RTS: short and broad
thumbs, broad halluces, without signs of inflamma-
tion of the nail folds at that time, microcephaly,
down-slanting palpebral fissures, hypertelorism,
wide nasal base and gothic palate. Logical verbal
contact with the patient was maintained, but limited
(according to the parents it was mainly due to the
stressful experience of staying in a hospital). The
child walked independently on extended knees, with
a distinct grimace of pain. High-kneel walking and
crawling on all fours seemed not to cause any pain.
Signs of general laxity of the joints were absent. The
lower limbs were of equal length and there was
a full, symmetrical and painless range of motion in
both hips. The right knee had a normal axis, was po-
sitioned in extension, and its flexion (both active and
passive) was full and painless. The right patella was
palpable and placed slightly lateral to its normal
position throughout the entire flexion arc. The axis of
the left knee joint was also normal. The joint was
positioned in a flexion contracture of approximately
20°. Passive flexion was possible up to 120°, but was
accompanied by a distinct pain reaction. It was im-
possible to measure the range of active flexion pre-
cisely, because the patient experienced pain and
avoided this movement. The left patella was not
found in its anatomical position. A small, hard for-
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lowych i unikania tego ruchu przez chorg. Stwier-
dzono brak lewej rzepki w jej anatomicznym potoze-
niu. W kierunku proksymalnym i bocznym od prawi-
dlowej pozycji rzepki stwierdzono palpacyjnie nie-
wielki twardy twor, ktory mogt odpowiada¢ zwich-
nigtej do boku rzepce.

W wykonanych radiogramach stwierdzano pra-
widlowy obraz stawdéw biodrowych oraz zmiany
w obrebie paliczkow obu paluchow typowe dla RTS.
Zdjecie rentgenowskie prawego stawu kolanowego wy-
kazalo lateralizacje rzepki z dwudzielnym jadrem kost-
nienia w projekcji przednio-tylnej z prawidtowym poto-
zeniem rzepki uwidocznionym w projekcji bocznej
(Ryc. 1A, Ryc. 2A). Na radiogramie lewego stawu ko-
lanowego w projekcji przednio-tylnej stwierdzono
znaczng lateralizacj¢ rzepki z dwoma niewielkimi jej ja-
drami kostnienia. W projekcji bocznej jadra kostnienia
rzepki nie byly widoczne (Ryc. 1B, Ryc. 2B).

W badaniu scyntygraficznym podudzi i stop (ba-
danie wykonane ambulatoryjnie przed przyjgciem
do szpitala) nie stwierdzano aktywnej patologii z prze-
budowa kostna. Uwidoczniono mniejsze gromadzenie
znacznika w chrzastce wzrostowe] dalszej kosci pisz-
czelowej, co moglo by¢ wynikiem odcigzania lewej
konczyny dolnej ze wzgledu na dolegliwosci bolowe.

W badaniu ultrasonograficznym potwierdzono
boczne zwichniecie lewej rzepki z podwojnym jadrem
kostnienia.

mation, which could have been a laterally dislocated
patella, was found on palpation proximally and la-
terally to the normal patellar position.

X-rays revealed normal hip joints and lesions
within the phalanges of both halluces typical of RTS.
A X-ray of the right knee joint showed lateralization
of the right patella with a bifid ossification center in
the posteroanterior view. In the lateral view the po-
sition of the patella was normal (Fig. 1A, Fig. 2A).
A posteroanterior X-ray of the left knee joint reve-
aled considerable lateralization of the patella with
two minor ossification centers which were not vi-
sible in the lateral view (Fig. 1B, Fig. 2B).

Bone scintigraphy of the lower legs and feet (per-
formed in an outpatient facility before admission)
revealed no active pathologies connected with bone
remodeling. There was a decreased uptake of the
nuclide in the growth cartilage of the distal tibial
bone, which might have been due to the patient
sparing the lower left limb because of the pain.

An ultrasound confirmed a lateral dislocation of
the left patella with a double ossification center.

On the basis of the clinical status, the results of
imaging examinations, and literature data, the patient
was qualified for left patellofemoral joint surgery
[15]. A plasty of the extensor apparatus was perform-
ed. It involved a liberation of the lateral vastus mus-
cle, lenghtening of the rectus femoris muscle, plasty
of the medial vastus muscle and medial transfer of

Ryec. 1. Radiogram stawow kolanowych w projekeji przednio-tylnej: A — prawy staw kolanowy; B — lewy staw kolanowy (strzatka

zaznaczono jadra kostnienia rzepki)

Fig. 1. AP X-rays of the knee joints: A — right knee, B — left knee (the arrow shows the patellar ossification centers)
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Ryc. 2. Radiogram stawow kolanowych w projekcji bocznej: A — prawy staw kolanowy, B — lewy staw kolanowy

Fig. 2. Lateral X-rays of the knee joints: A — right knee, B — left knee

Na podstawie stanu klinicznego, wynikoéw badan
obrazowych i danych z literatury zakwalifikowano
chorg do leczenia operacyjnego lewego stawu rzep-
kowo-udowego [15]. Wykonano plastyke aparatu wy-
prostnego lewego stawu kolanowego polegajacg na:
uwolnieniu migs$nia obszernego bocznego, wydhuze-
niu mig$nia prostego uda, plastyce migsnia obszerne-
go przysrodkowego i przeniesieniu 2 bocznej wicza-
dta rzepki na stron¢ przysrodkowsa (potaczenie ope-
racji wg Green i Roux-Goldthwait) [20,21]. Po ope-
racji stosowano drenaz ssacy z rany operacyjnej
przez jedng dobe. Operowana konczyna byta unieru-
chomiona w tusce gipsowej stopowo-udowe;j. Na ra-
diogramie wykonanym bezposrednio po zabiegu ope-
racyjnym stwierdzono prawidlowe ustawienie lewej
rzepki zar6wno w projekcji przednio-tylnej, jak i bocz-
nej (Ryc. 3). Po dwoch tygodniach uzyskano wygo-
jenie rany operacyjnej, usuni¢to szwy i unierucho-
miono konczyne w tutorze gipsowym. Po kolejnych
czterech tygodniach (szes¢ tygodni po zabiegu ope-
racyjnym) chora zostata ponownie przyjeta do szpi-
tala. Zdjeto opatrunek gipsowy i rozpoczgto ¢wicze-
nia zwigkszajace zakres ruchow w operowanym sta-
wie kolanowym (ruchy czynnego zginania i biernego
wyprostu) pod kontrolg fizjoterapeuty. Osiem tygo-
dni po operacji chora rozpoczeta chodzenie z aseku-
racja kul tokciowych z cz¢§ciowym obcigzaniem le-
wej konczyny dolnej. Od dwunastego tygodnia po
zabiegu operacyjnym chora chodzita z pelnym ob-
cigzaniem konczyn dolnych.

Rok po operacji chora chodzita samodzielnie z nie-
wielkim utykaniem na lewg konczyne dolng. Wedlug

the lateral half of the patellar ligament (a combina-
tion of the Green and Roux-Goldthwait procedures)
[20,21]. A suction drainage from the surgical wound
was used for one day post-operatively. The operated
limb was immobilized in a plaster slab from foot to
thigh. A X-ray taken immediately after the procedure
revealed that the left patella was positioned normally
in both posteroanterior and lateral views (Fig. 3). The
surgical wound healed in two weeks, at which point
the sutures were removed and the limb was im-
mobilized in a plaster tutor. After another four weeks
(six weeks after the surgical procedure), the patient
was once more admitted to the hospital. The plaster
dressing was removed and, under the supervision of
a physiotherapist, the patient began to exercise the
operated knee joint to increase its range of motion
(active flexion and passive extension movements).
At eight weeks after the surgery, the patient started to
walk with elbow crutches and partial weight bearing
of the left lower limb. Starting from the 12th post-
operative week, the patient was able to walk with full
weight bearing on the lower limbs.

A year after the operation, the patient walked
unassisted with a slight limp on her left lower limb.
According to the parents, her gait was efficient; it did
not hinder her daily activity, and the pain had disap-
peared completely. The physical examination reveal-
ed a normally positioned left patella on palpation,
a flexion contracture of the left knee joint of appro-
ximately 15° and full painless flexion (up to 160°).

Three years after the surgery, the patient did not
complain of lower limb pain. The patient’s gait was
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Ryc. 3. Radiogram pooperacyjny lewego stawu kolanowego: A — projekcja przednio-tylna (strzalka zaznaczono jadra kostnienia
rzepki), B — projekcja boczna.

Fig. 3. Post-operative X-rays of the left knee joint: A — AP view (the arrow shows the patellar ossification centers), B — lateral
view

Ryc. 4. Radiogram stawu kolanowego lewego 3 lata po operacji: A — projekcja przednio-tylna (strzatka zaznaczono jadra
kostnienia rzepki), B — projekcja boczna

Fig .4. X-rays of the left knee at 3 years post-op: A — AP view (the arrow shows the patellar ossification centers), B — lateral view
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rodzicéw chod chorej byt wydolny, nie uposledzajacy
codziennej aktywnosci dziecka, a dolegliwos$ci bolo-
we calkowicie ustgpity. W badaniu przedmiotowym
stwierdzano palpacyjnie prawidlowe ustawienie le-
wej rzepki, przykurcz zgigciowy lewego stawu kola-
nowego okoto 15° oraz jego petne niebolesne zgigcie
(do okoto 160°).

Trzy lata po leczeniu operacyjnym nie stwierdza-
no dolegliwosci bdlowych ze strony konczyn dol-
nych. Chéd chorej byt wydolny, nie ograniczajacy
aktywnosci dziecka. Odnotowano niewielkie utyka-
nie na prawa konczyn¢ dolng (nieoperowang). W ba-
daniu przedmiotowym stwierdzano prawidlowe usta-
wienie lewej rzepki i przykurcz zgigciowy w stawie
kolanowym lewym wynoszacy okoto 10° i pelne nie-
bolesne zgiecie w tym stawie. Na radiogramach sta-
wu kolanowego lewego wykonanych w projekcjach
przednio-tylnej i bocznej stwierdzano prawidlowe
ustawienie rzepki z widocznym dwudzielnym jadrem
kostnienia (Ryc. 4).

DYSKUSJA

Obecnos¢ nieprawidtowosci stawu rzepkowo-
-udowego u chorych z RTS zostata po raz pierwszy
opisana w 1967 roku przez Lamy i wsp., jednak bez
doktadnej charakterystyki tej patologii [22]. Podob-
nie inni autorzy wspominali o0 mozliwosci niestabil-
nosci stawu rzepkowo-udowego w przebiegu RTS
rowniez nie podajac zadnych szczegdtow.

Jones 1 wsp. opisali siedmiu chorych z wrodzo-
nym zwichnigciem rzepki, w tym u jednego prawdo-
podobnie z RTS [23]. Wspomniany chory byt leczo-
ny operacyjnie przez Jones’a i wsp. w dwoch eta-
pach. W pierwszym uwolniono przykurcz zgigciowy
w stawie kolanowym. Drugi zabieg operacyjny doty-
czyt stawu rzepkowo-udowego i polegal na: bocz-
nym uwolnieniu rzepki, medializacji wi¢zadla rzep-
ki, zdwojeniu troczkow przysrodkowych rzepki i wy-
dhuzeniu migénia czworoglowego uda. Po roku obser-
wacji stwierdzono peten zakresu ruchow w operowa-
nym stawie kolanowym oraz popraw¢ lokomocji.
Moran i wsp. przedstawili dwoje chorych z RTS
z niestabilno$cig stawu rzepkowo-udowego [24]. Je-
den z chorych z patologia obustronng leczony byt
poprzez wykonanie mniej rozlegtego zabiegu opera-
cyjnego (bez plastyki migénia czworogtowego uda),
w wyniku czego doszto do nawykowej niestabilno$ci
w stawach rzepkowo-udowych.

U drugiego chorego z patologia jednostronng za-
stosowano szeroka plastyke migsnia czworogtowego
uda uzyskujac dobry i trwaty wynik leczenia. U opi-
sywanej przez nas chorej zastosowano podobng me-
tode leczenia operacyjnego (uwolnienie mig$nia ob-

efficient and it did not limit activity. A slight limp on
the right lower limb (non-operated) was present. The
physical examination revealed a normally positioned
left patella and a flexion contracture in the left knee
joint of approximately 10°, together with a full and
painless flexion of this joint. Posteroanterior and
lateral X-rays of the left knee showed normal po-
sitioned patella with visible bifid ossification centers

(Fig. 4).

DISCUSSION

The presence of patellofemoral joint abnorma-
lities in patients with RTS was first described in 1967
by Lamy et al. [22]. However, the pathology was not
described in detail. Other authors have also men-
tioned the possibility of patellofemoral joint instabi-
lity in the course of RTS, but also failed to provide
any details.

Jones et al. described seven patients with conge-
nital patellar dislocation, one of whom probably had
RTS [23]. The patient was treated surgically by Jones
et al. in two stages. Initially, the flexion contracture
in the knee joint was liberated. The second surgery
involved the patellofemoral joint and consisted in:
lateral liberation of the patella, medialization of the
patellar ligament, duplication of the medial patellar
retinacula and lenghtening of the quadriceps muscle.
After a year of follow-up, the range of motion of the
knee joint was full and the patient’s locomotion had
improved. Moran et al. described two patients with
RTS and patellofemoral joint instability [24]. One of
the patients, who had bilateral pathology, was treated
with less extensive surgery (without a plasty of the
quadriceps muscle of the thigh), which led to a ha-
bitual instability of both patellofemoral joints. The
second patient, with unilateral pathology, was treated
with an extensive plasty of the quadriceps muscle of
the thigh, which gave a good and lasting treatment
outcome. The treatment of the patient described by
us involved a similar technique (liberation of the la-
teral vastus muscle, lengthening of the rectus femoris
muscle, plasty of the medial vastus muscle and me-
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szernego bocznego, wydluzenie migénia prostego
uda, plastyka mie$nia obszernego przysrodkowego
1 przeniesienie %2 bocznej wigzadta rzepki na strong
przysrodkowa) uzyskujac réwniez poprawe rucho-
mosci stawu kolanowego, ustgpienie dolegliwos$ci
bolowych i1 poprawe chodu zaréwno w jedno- jak
i trzyletnim okresie obserwacji.

Stevens opisat grupe jedenastu chorych z RTS ze
zwichnieciem stawu rzepkowo-udowego [18]. U o$miu
chorych patologia wystgpowala obustronnie, a siedmiu
miato cechy uogdlnionej wiotkoSci stawowe] oraz
nieprawidtowosci w innych stawach. O$miu chorych
leczono operacyjnie uzyskujac dobre wyniki. Autor
podkreslat to, ze zwichniecie w stawie rzepkowo-
-udowym w istotny sposob zaburzato codzienne zy-
cie chorych. Konkludujgc Stevens zaleca regularne
badanie narzadu ruchu u chorych RTS ze zwrdce-
niem szczego6lnej uwagi na staw kolanowy. U przed-
stawianej przez nas chorej patologia w stawie rzep-
kowo-udowym rowniez spowodowata pogorszenie
samodzielnej lokomocji, a leczenie operacyjne przy-
niosto jej poprawe.

W 1998 roku Mehlman i wsp. przedstawili naj-
wicksza dotad grupg chorych z RTS [15]. 732 osoby
z RTS z calego $wiata, ktorych dane zgromadzono
w Cincinnati Center for Developmental Disorders,
z diagnoza potwierdzong przez Rubinsteina. 26 0séb
(3,4%) z zebranych 732 miato stwierdzong niestabil-
no$¢ stawu rzepkowo-udowego. Jednoczes$nie auto-
rzy podkreslali, ze odsetek ten wydaje si¢ by¢ zani-
zony. U 15 chorych (60%) patologia byta obustron-
na, a 14 (56%) miato cechy uogolnionej wiotko$ci
stawowej. 6 chorych (24%) miato powazne zaburze-
nia samodzielnego poruszania si¢, mimo wczesniej
prawidtowego chodu. Dwoje z nich poruszato sig¢
wyltacznie na kolanach. 13 chorych (17 stawow) le-
czono operacyjnie. 6 stawow kolanowych poddano
rozlegtemu zabiegowi polegajacemu min. na rozle-
glej plastyce migénia czworoglowego (technika to-
zsama z podang przez Greena czy Stanisavljevica)
uzyskujac dobry i trwaly wynik w 5 [20,25]. Sposérod
11 stawow leczonych poprzez mniej rozlegla opera-
cje 5 wymagato kolejnych zabiegdw rekonstrukeyj-
nych. Autorzy pokreslili wykonanie rozleglej plasty-
ki mig$nia czworogtowego uda jako kluczowej do
osiggniecia dobrego i trwatego wyniku. Zaznaczono
rowniez, ze odpowiednie nasilenie objawow 1 brak
poprawy po leczeniu nieoperacyjnym powinny by¢
wskazaniem do pilnej interwencji chirurgicznej, aby
nie dopusci¢ do regresu czynno$ciowego chorego.
Publikacja Mehlmann’a i wsp. okazata si¢ dla nas
bardzo pomocna w ustaleniu rozpoznania u naszej
chorej (chod na kolanach). Kwalifikujac chorg do le-
czenia operacyjnego ustalaliSmy rozleglo$¢ zabiegu
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dial transfer of the lateral half of the patellar liga-
ment) and resulted in improved knee joint mobility,
resolution of pain and improvement of gait at both
one and three years of follow-up.

Stevens described a group of eleven patients with
RTS and patellofemoral joint dislocations [18]. In
eight patients the pathology was bilateral; seven pa-
tients showed signs of general laxity of the joints and
abnormalities in other joints. Eight patients were
treated surgically with good results. The author em-
phasized that the dislocation of the patellofemoral
joint significantly hindered the patients’ daily activ-
ity. He recommended that patients with RTS should
undergo regular examinations of the musculoskeletal
systems with special attention to the knee joint. In
our patient, the pathology of the patellofemoral joint
had also impeded independent locomotion, while the
treatment helped to improve mobility.

In 1998 Mehlman et al. described the largest group
of RTS patients so far [15]. Data of 732 patients from
all around the world, whose diagnoses had been con-
firmed by Rubinstein, were gathered in Cincinnati
Center for Developmental Disorders. Of this group,
26 patients (3.4%) had a confirmed instability of the
patellofemoral joint. At the same time the authors un-
derlined that this proportion seems to be underesti-
mated. In 15 patients (60%) the pathology was bila-
teral and 14 patients (56%) showed signs of general
laxity of the joints. Six patients (24%) experienced
severe difficulties in independent mobility, despite
having a normal gait previously. Two of those pa-
tients could only move on their knees. Thirteen pa-
tients (17 joints) were treated surgically. Six knee
joints underwent an extensive surgery which consist-
ed in an extensive plasty of the quadriceps muscle
(same technique as that employed by Green or
Stanisavljevic). In 5 cases, the operation gave a good
and lasting result [20,25]. Out of 11 joints treated
with a less extensive surgery, 5 required further recon-
structive procedures. The authors emphasized that
performing an extensive plasty of the quadriceps
muscle of the thigh was of key importance to achiev-
ing a good and lasting result. It was also pointed out
that an intensification of symptoms and lack of im-
provement after nonsurgical treatment should be an
indication for urgent surgery in order to avoid func-
tional deterioration of the patient. The paper by
Mehlmann et al. proved to be very helpful in establish-
ing a diagnosis for our patient (knee-walking). When
qualifying the patient for surgical treatment, we
determined the extent of the procedure bearing in
mind the information provided by these authors. Our
results prove that recommendations for performing
an extensive plasty of the quadriceps muscle of the



Tyrakowski M. et al., Patellar Dislocation in Rubinstein-Taybi Syndrome

majagc na wzgledzie informacje podane przez auto-
row. Przedstawione przez nas wyniki leczenia po-
twierdzajg shuszno$¢ zalecen wykonania rozleglej pla-
styki migénia czworoglowego uda u chorych z niesta-
bilno$cig stawu rzepkowo-udowego i RTS.
Ceynowa i wsp. opisali chorego z RTS z wrodzo-
nym zwichni¢ciem stawu rzepkowo-udowego po-
twierdzonym w badaniu ultrasonograficznym w trze-
cim miesigcu zycia [17]. W 6smym miesigcu zycia
dziecko leczono operacyjnie wykonujac procedure
wedlug Stanisavljevica [25]. W 2,5-letnim okresie
obserwacji uzyskano prawidlowe polozenie rzepki
potwierdzone badaniem ultrasonograficznym i peten
niebolesny zakres ruchow w stawie kolanowym. Opi-
sany przypadek potwierdza wczesniejsze doniesienia
o celowosci wykonania rozleglej plastyki aparatu
wyprostnego stawu kolanowego w leczeniu niesta-
bilnosci stawu rzepkowo-udowego u chorych z RTS
podobnie, jak u leczonej przez nas chore;j.

PODSUMOWANIE

Nieprawidlowosci w obrgbie stawu rzepkowo-
-udowego u chorych z RTS wydaja si¢ bardziej po-
wszechne niz uwazano i mimo ze wczesniej pomija-
ne w podrecznikach ortopedii dzieciecej znalazty
swoje miejsce w najnowszych ich wydaniach [15,
19]. Dlatego doktadne badanie ortopedyczne u cho-
rych z RTS i pojawiajacymi si¢ zaburzeniami chodu
moze mie¢ kluczowe znaczenie dla dalszych losow
tych osob. Stwierdzenie objawowej patologii w obrg-
bie stawu rzepkowo-udowego u 0s6b z RTS i brak
poprawy po leczeniu nieoperacyjnym powinny by¢
wskazaniem do pilnej interwencji chirurgicznej.
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