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Abstract

Proximal femoral focal deficiency is an extremely rare congenital anomaly with only a few
case reports in the literature. This case illustrates one diagnosed by prenatal ultrasound. The
diagnosis may be isolated or associated with other abnormalities and syndromes. This report
describes the early obstetrical ultrasound diagnosis, its evolution and associated findings
throughout pregnancy. To the best of our knowledge, it is the first report associating this di-
agnosis with sickle cell trait. Another finding in our patient was a concomitant intrauterine
growth restriction that we attribute to placental infarctions and a retro placental hemor-
rhage, also on the basis of sickle cell trait. At birth, placental weight was under the 10*
percentile for gestational age. Obstetrical ultrasound in the prenatal diagnosis of proximal
femoral focal deficiency is important, because early recognition of this malformation could
provide useful information to parents and physicians regarding newborn management and

M therapeutic planning.

Opis przypadku

Wrodzony niedorozwdj kosci udowej jest niezwykle rzadka Dwudziestoletnia pacjentka we wczesnej ciazy (ciaza 1)
wada, o czestoSci wystepowania 0,11-0,2 na 10 000 uro- zglosita sie na konsultacje w naszej placéwce. W bada-
dzen, dotychczas zaledwie kilka razy udokumentowana niu fizykalnym stwierdzono BMI 25,09 kg/m? oraz pod-
w literaturze. Wada ta skutkuje skréceniem koniczyny dol- wyzszone ci$nienie krwi tetniczej. Wywiad kliniczny
nej. Czynniki ryzyka pozostaja nieznane, wiadomo jednak, wskazywal na nosicielstwo niedokrwistosci sierpowatej.
ze niedorozwéj kosci udowej moze wystepowac niezalez- Wyniki badan laboratoryjnych wykazaly niedokrwisto$é

nie albo w powigzaniu z innymi wadami lub zespotami.

normocytarng normochromiczng oraz lagodng trom-
bocytozg. Pelne badania u matki wskazywaly na niskie

W niniejszej pracy opisujemy przypadek rozpoznany w ra- ryzyko. W 22*! tc. (tygodniu cigzy) wedlug ostatniej
mach wczesnej poltozniczej diagnostyki ultrasonograficz- miesigczki wykonano amniopunkcje, ktéra nie wykaza-
nej, jego naturalng ewolucje w trakcie cigzy oraz dodatko- ta aberracji chromosomowych. Wyniki badania metoda
we ustalenia, ktérych udato sie dokonaé¢ podczas cigzy i po  mikromacierzy réwniez byly w normie. Rozwdj obja-

urodzeniu dziecka.

wow widocznych w badaniu USG zostal opisany w tabe-
li 1 oraz przedstawiony na ryc. 11 2.
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USG ptodu - wczesne rozpoznanie oraz naturalna ewolucja wrodzonego niedorozwoju kosci udowej

Wiek cigzy szacowany na Dlugosc kosci .
podstawie ostatniej miesigczki | prawa kos¢ udowa (%) | Lewa kosé udowa (%) | Pozostate kosci (%) Inne objawy
19 tygodni + 2 dni 1,55 cm (<3.) 2,94 cm (21)) Prawidtowe Prawidtowa mineralizacja kosci
21 tygodni 1,44cm (1) 3,3cm (20.) Prawidtowe IUGR (<10.)
26 tygodni + 6 dni 2,36 cm (<1.) 4,72 cm (10.) (1.) IUGR (4.)
28 tygodni + 6 dni 2,4cm(<1) 5,2cm (8.) (<5.) IUGR (6.)
31 tygodni 3cm(<3) 5,5cm (10.) (<5.) IUGR (<3.)
33 tygodnie 3cm(<3)) 55cm(3.) (3. IUGR (<3.)
35 tygodni 3,3cm (<3.) 6,1 cm (<3.) (<3.) IUGR (<3.)
% — percentyle

Tab. 1. Chronologiczna progresja objawow widocznych w obrazie USG

W 37*! tc. wedlug ostatniej miesigczki pacjentka zostata
poddana indukcji porodu zakonczonego rozwigzaniem
droga pochwowa w znieczuleniu zewnatrzoponowym. No-
worodek plci zenskiej otrzymal 8 punktéw w skali Apgar
po 1 minucie od urodzenia oraz 9 punktéw w 5 minucie od
urodzenia. Waga urodzeniowa wynosita 1865 g.

Badanie histopatologiczne materiatu tkankowego lozyska
wykazalo male dojrzale lozysko o wadze 227 g (ponizej
10. percentyla) oraz zapalenie bton ptodowych i fozyska
pierwszego stopnia (fagodne). Badanie histopatologiczne
wykazato krwiak pozatozyskowy o rozmiarze 3,5 X 1,8 cm
bez ucisku migzszu. Stwierdzono dwa centralnie umiejsco-
wione zawaly krwotoczne tozyska przylegajace do tego ob-
szaru, mierzace 2 X 1,8 X 1,2cmoraz 1,8 X 1,5 X 1,2 cm,
facznie zajmujace okoto 10% powierzchni matego tozyska.
Nie stwierdzono obecnosci zakrzepéw miedzykosmko-
wych. W dystalnym koncu pepowiny widoczny byl ogni-
skowy krwotok rozciaggajacy sie na powierzchnie fozyska.
Wyniki badan bakteriologicznych byly negatywne. Sposréd
badan serologicznych pozytywny wynik uzyskano jedynie

1L 1.55cm

w kierunku ospy wietrznej. Ultrasonograficzny obraz to-
zyska nie wykazywal cech patologicznych przez caly czas
trwania cigzy.

Noworodek zostal przyjety na oddzial intensywnej terapii
noworodkéw. Badanie fizykalne wykazalo znaczne skréce-
nie prawej konczyny dolnej (ryc. 3), o prawidlowym zakre-
sie ruchomosci, bez przemieszczenia stawu biodrowego,
odruchy - prawidlowe. Stwierdzono symetryczng dltugosé
lydek. Dziewczynka zostala wypisana do domu 2 tygodnie
po urodzeniu, z waga 2004 g.

Konsultacja genetyczna w wieku 3 miesiecy wykazata wy-
datne czoto i hipoplazje srodkowej czesci twarzy, z ptaska
nasada nosa, hiperteloryzmem, telekantusem oraz mikro-
gnacja.

Wyniki konsultacji ortopedycznej w wieku 2,5 miesigca po-
krywaly sie z rozpoznaniem ultrasonograficznym. Stwier-
dzono przykurcz zgieciowy prawego stawu biodrowego 40°
oraz przykurcz zgieciowy stawu kolanowego 30° (ryc. 3).

1 FL 2.94 cm-19w0d

Ryec. 1. Wrodzony niedorozwdj kosci udowej, USG prenatalne. Wicek: 19. tc. wedtug ostatniej miesigczki. Krétka kosé udowa o dtugosci 1,55 cm.
Prawidlowa kos¢ udowa koticzyny lewej o dtugosci 2,94 cm (odleglos¢ pomiedzy kursorami — kosé udowa, RT - prawa, FL — dlugosé

kosci udowej)
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Ryc. 2. Wrodzony niedorozwdj kosci udowej, USG prenatalne. Wiek:
28 te. wedlug ostatniej miesigcezki. Obie kosci udowe. Wy-
miary prawej kosci udowej ponizej 1. percentyla. Wymiary
lewej kosci udowej — 8. percentyl (LT — lewa, RT — prawa)

Pojedyncze zdjecie radiologiczne konczyn dolnych wyko-
nane w tym samym wieku (ryc. 4) uwidocznito krétka kosé
udowa, réwna okolo potowy dlugosci lewej kosci udowej,
oraz staw rzekomy szyjki prawej kosci udowej z gérno-
-bocznym podwichnieciem stawu biodrowego, z lekkim
zgieciem ku przodowi. Jadro kostnienia nasady dalszej
prawej kosci udowej bylo prawidtowe.

Omoéwienie

Wrodzony niedorozwéj kosci udowej jest rzadka wada
wrodzong, charakteryzujaca sie dysgenezja oraz hipopla-
zja réznych segmentéw blizszego konca kosci udowej,
o czestos$ci wystepowania 0,11-0,2 na 10 000 urodzen®.
Wskazuje si¢ na kilka mozliwych czynnikéw etiologicz-
nych, m.in. cukrzyce, ekspozycje na talidomid, infekcje
wirusowe, ekspozycje na promieniowanie, toksyczno$é
chemiczna, jak réwniez uraz ptodu pomiedzy 4. a 8. tygo-
dniem cigzy®¥. Wada moze wystepowaé w réznym stopniu
nasilenia, od skrécenia kosci udowej zwigzanego z defor-
macja szpotawg az po calkowity brak zaréwno panewki
stawu biodrowego, jak i blizszego konca koSci udowe;j.
Moze wystepowac obustronnie (rzadko spotykane) lub jed-
nostronnie (dotyczy 85-90% przypadkéw) i by¢ powigzana
z innymi wadami wrodzonymi, jednak nie wiaze si¢ z zad-
nymi aberracjami chromosomalnymi. W literaturze istnie-
ja opisy przypadkéw ze wspotwystepujacymi: oligodaktylia
dloni®, agenezjg lub hemimelig kos$ci strzaltkowej, brakiem
wiezadel krzyzowych badz rzepki, deformacjami kregostu-
pa czy tez stopa konsko-szpotawg®©.

Proponowano dotad kilka réznych sposobéw klasyfika-
cji wrodzonego niedorozwoju kos$ci udowej. Najbardziej
praktyczny z prognostycznego punktu widzenia wydaje
sie system klasyfikacji zaproponowany przez Levinsona
i wsp.: typ A — panewka stawu biodrowego prawidlowa,

Ryec. 3. Wrodzony niedorozwdj kosci udowej. Zdjecie niemowlecia
wwieku 3 miesigcy, widoczna krétka prawa koviczyna dolna

wystepuje glowa kosci udowej, trzon kosci udowej kroétki,
deformacja szpotawa szyjki kosci udowej; typ B — wyste-
puje glowa kosci udowej, ale brak polaczenia kostnego
pomiedzy glowg a krétkim trzonem kosci udowej, panew-
ka stawu biodrowego wykazuje zmiany dysplastyczne; typ
C - brak gtowy kosci udowej lub obecna w postaci matej
kostki, trzon kosci udowej krétki i proksymalnie zwezony,
zaawansowana dysplazja panewki stawu biodrowego; typ
D - brak glowy kosci udowej oraz panewki stawu bio-
drowego, trzon kosci udowej §ladowy, a otwér zastonowy
powiekszony?.

Jak podkreslano juz w literaturze przedmiotu, rozpozna-
nie wrodzonego niedorozwoju ko$ci udowej w trakcie
diagnostyki prenatalnej jest istotne, gdyz daje rodzicom
i lekarzom mozliwo$¢ nalezytego zaplanowania opieki nad
noworodkiem oraz postepowania leczniczego“®. USG pre-
natalne jest powszechnie stosowane w celu wykrywania
wszelkiego rodzaju wad rozwojowych ptodu, w tym tak-
ze wrodzonego niedorozwoju kosci udowej. Najbardziej
powszechng metoda stuzaca do rozpoznawania tej wady,
o ile wystepuje jednostronnie, jest stwierdzenie réznicy
w wymiarach obu kosci udowych®. Wspétczynnik rézni-
cy w dlugosci kosci udowych w opisywanych dotychczas
przypadkach wahatl sie pomiedzy 0,64 a 0,859, Pomia-
réw nalezy dokonywac zgodnie z wytycznymi Miedzynaro-
dowego Towarzystwa Ultrasonografii w Poloznictwie i Gi-
nekologii oraz Amerykanskiego Instytutu Ultrasonografii
Medycznej''?. W przypadku gdy w trakcie badania ultra-
sonograficznego zachodzi podejrzenie wrodzonego niedo-
rozwoju kosci udowej, nalezy wykluczy¢ inne wady, takie
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Ryc. 4. Wrodzony niedorozwoj kosci udowej. Zdjecie RTG koviczyn
dolnych w wieku 2,5 miesigca po urodzeniu pokazuje krétkq
kos¢ udowq prawq ze stawem rzekomym szyjki kosci udowej,
gorno-boczne podwichnigcia stawu biodrowego oraz syme-
tryczng dtugosé kosci piszezelowych i strzatkowych

jak zesp6l udowo-twarzowy, zespét kos¢ udowa-strzatka—
ko$¢ tokciowa'¥, oraz powazniejsze deformacje, takie jak
dysplazja S$miertelna, achondrogeneza, achondroplazja
czy tez dysplazja chondroektodermalna.

W opisywanym w niniejszej pracy przypadku rozpoznanie
wrodzonego niedorozwoju kosci udowej przyjeto na pod-
stawie cech anatomicznych i biometrycznych widocznych
w obrazie USG w 19*2 tc. Od tego momentu pacjentka
przechodzila kolejne badania co kilka tygodni. Wedlug
naszej interpretacji cech widocznych w kolejnych bada-
niach ultrasonograficznych ptéd pierwotnie wykazywat
jednostronny niedorozwéj kosci udowej bez wspotwyste-
pujacych wad, a nastepnie doszlo do gwaltownego za-
hamowania wzrostu wewnatrzmacicznego (intrauterine
growth restriction, ITUGR), ktéremu przypisujemy rozsiane
skrécenie wszystkich pozostalych kosci dtugich ptodu. Sa-
dzimy, ze zahamowanie wzrostu wewnatrzmacicznego nie
bylo powigzane z wrodzonym niedorozwojem kosci udo-
wej. Wszystkie kosci zachowaly prawidlowa mineralizacje
oraz ksztalt, co tym samym wyklucza wiekszo$¢ dysplazji
osteochondralnych. Nie wystapil brak zadnej innej kosci,
co wyklucza mozliwo$¢ zespolu kos¢ udowa-strzatka-kos¢
fokciowa. Nie wykazano tez oligodaktylii dtoni, stép kon-
sko-szpotawych ani deformacji kregostupa, opisywanych
w innych przypadkach wrodzonego niedorozwoju kosci
udowej uwzglednionych w literaturze przedmiotu. Co do

mozliwosci rozpoznania u opisywanego dziecka zespolu
udowo-twarzowego, w ktérym wystepujg wady twarzy, nie
uwidoczniono ich w badaniach USG w okresie prenatal-
nym, jednakze w wieku 3 miesiecy po urodzeniu przepro-
wadzono konsultacje genetyczng, w trakcie ktérej stwier-
dzono wydatne czoto, hipoplazje srodkowej czesci twarzy
z plaska nasada nosa, hiperteloryzm, obustronny telekan-
tus oraz mikrognacje. Istnieje wiec prawdopodobiernistwo,
ze opisywany przypadek miesci sie w tej kategorii (zespét
twarzowo-czaszkowy). Filly i wsp. zaobserwowali analo-
giczne objawy u jednego ze swoich pacjentow!?.

Jak opisano powyzej, istnieje kilka mozliwych czynnikéw
etiologicznych wrodzonego niedorozwoju kosci udowej,
jednak zaden z nich nie byl obecny u naszej pacjentki.
Wywiad rodzinny wskazywal natomiast na nosicielstwo
niedokrwistosci sierpowatej. Pacjentka cierpiala na nie-
dokrwisto§¢ normochromiczng normocytarna, potaczong
z tagodng trombocytoza oraz podniesionym ci$nieniem
krwi. W tym wlasnie zaburzeniu upatrujemy przyczyny
wrodzonego niedorozwoju kosci udowej oraz matego to-
zyska. Niewielkie tozysko z zawalami oraz krwotokiem
mogto z kolei odpowiadaé za wewnatrzmaciczne zahamo-
wanie wzrostu u ptodu. Nie udalo sie nam znalez¢ zadnego
opisu przypadku wrodzonego niedorozwoju kosci udowej,
ktory wskazywalby na zwigzek pomiedzy tg jednostka kli-
nicznag a niedokrwisto$cig sierpowata. Wyglada na to, ze
nasz przypadek jest pierwszym tego typu opisanym w li-
teraturze.

Postepowanie lecznicze w przypadku wrodzonego niedo-
rozwoju kosci udowej powinno byé¢ zindywidualizowane
i wymaga multidyscyplinarnej wspétpracy lekarzy réznych
dziedzin, w zwigzku z wystepujacymi u pacjenta ré6znicami
w dlugosci koniczyn dolnych i stanem umie$nienia. Korek-
cja chirurgiczna moze odbywaé sie na drodze przeksztal-
cenia stawu kolanowego w biodrowy poprzez zgiecie do
90° i dokonanie zespolenia kosci udowej z miednica lub tez
metoda tzw. plastyki rotacyjnej (znanej takze jako technika
Van Nesa), w ktorej staw skokowy zostaje przeksztalcony
w staw kolanowy, a nastgpnie krétsza konczyna zostaje wy-
posazona w odpowiednig proteze!'¥.

Whnioski

Badanie ultrasonograficzne u ci¢zarnych odgrywa wazng
role w prenatalnym rozpoznaniu wrodzonego niedorozwo-
ju kosci udowej, poniewaz wczesna diagnoza daje rodzi-
com i lekarzom mozliwo$¢ odpowiedniego przygotowania
si¢ do opieki nad noworodkiem oraz nalezytego zaplano-
wania leczenia.

Konflikt interesow

Autorzy nie zglaszajq zadnych finansowych ani osobistych powig-
zan z innymi osobami lub organizacjami, ktére mogtyby negatywnie
wplynqé na tresé niniejszej publikacji oraz roscié sobie do niej prawo.

J Ultrason 2017; 17: 294-298

297



Eugenio O. Gerscovich, Simran Sekhon, Thomas W. Loehfelm, Adam Greenspan

PiSmiennictwo

Hillmann JS, Mesgarzadeh M, Revesz G, Bonakdarpour A, Clancy M,
Betz RR: Proximal femoral focal deficiency: Radiologic analysis of 49
cases. Radiology 1987; 165: 769-773.

Gongalves LE De Luca GR, Vitorello DA, Parente LM, Philippi H, Saab
Neto JA et al.: Prenatal diagnosis of bilateral proximal femoral hypo-
plasia. Ultrasound Obstet Gynecol 1996; 8: 127-130.

Bronstein M, Deutsch M: Early diagnosis of proximal femoral deficien-
cy. Gynecol Obstet Invest 1992; 34: 246-248.

Otera Y, Morokuma S, Yumoto Y, Hojo S, Gotoh T, Hara T et al.:
Prenatal three-dimensional images of proximal focal femoral deficien-
cy produced by helical computed tomography. Fetal Diagn Ther 2009;
25:349-353.

D’Ambrosio V, Pasquali G, Squarcella A, Marcoccia E, De Filippis A,
Gatto S et al.: Prenatal diagnosis of proximal focal femoral deficiency:
Literature review of prenatal sonographic findings. J Clin Ultrasound
2016; 44: 252-259.

Kudla MJ, Beczkowska-Kielek A, Kutta K, Partyka-Lasota J: Proximal
femoral focal deficiency of the fetus — early 3D/4D prenatal ultrasound
diagnosis. Med Ultrason 2016; 18: 397-399.

Levinson ED, Ozonoff MB, Royen PM: Proximal femoral focal deficien-
cy (PFFD). Radiology 1977; 125: 197-203.

Mailath-Pokorny M, Timor-Tritsch IE, Monteagudo A, Mittal K, Konno F
Santos R: Prenatal diagnosis of unilateral proximal femoral focal defi-

10.

11.

12.

13.

14.

ciency at 19 weeks’ gestation: Case report and review of the literature.
Ultrasound Obstet Gynecol 2011; 38: 594-597.

Lin TH, Chung CH, Shih JC, Lin CH, Lee CN, Su YN: Prenatal diagno-
sis of proximal femoral focal deficiency: A case report and literature
review. Taiwan J Obstet Gynecol 2013; 52: 267-269.

Lessoway VA, Schulzer M, Wittmann BK: Sonographic measurement
of the fetal femur: Factors affecting accuracy. J Clin Ultrasound 1990;
18: 471-476.

American Institute of Ultrasound in Medicine: AIUM practice gu-
idelines for the performance of obstetric ultrasound examinations.
J Ultrasound Med 2010; 29: 157-166.

Salomon LJ, Alfirevic Z, Berghella V, Bilardo C, Hernandez-Andrade
E, Johnsen SL et al.: Practice guidelines for performance of the routine
mid-trimester fetal ultrasound scan. Ultrasound Obstet Gynecol 2011;
37:116-126.

Filly AL, Robnett-Filly B, Filly RA: Syndromes with focal femoral defi-
ciency: Strengths and weaknesses of prenatal sonography. J Ultrasound
Med 2004; 23: 1511-1516.

Ackman J, Altiok H, Flanagan A, Peer M, Graf A, Krzak J e al.: Long-
term follow-up of Van Nes rotationplasty in patients with congenital
proximal focal femoral deficiency. Bone Joint J 2013; 95-B: 192-198.

298

J Ultrason 2017; 17: 294-298



