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Wstep. Neurofibromatoza typu 1 (NF1l) nalezy do grupy fakomatoz charakteryzujgcych sie
powstawaniem guzdéw o charakterze nerwiakowtdédkniakdéw na przebiegu nerwéw. W niektérych
przypadkach moze ona réwniez prowadzié¢ do mniej znanych objawdéw ze strony szkieletu.

Cel. Celem pracy jest ocena gestos$ci mineralnej ko$éca i wskaznikéw gospodarki wapniowo-
fosforowej u dzieci z neurofibromatozg typu 1 na podstawie prezentacji pacjentédw znajdujacych
sie pod opieka naszej kliniki.

Materiat i metody. Badaniami objeto 10 dzieci z rozpoznaniem NF1l, 7 dziewczynek
i 3 chtopcéw, w wieku od 4 do 17 lat. Przeprowadzono badanie lekarskie uwzgledniajace
nieprawidtowo$ci w zakresie narzadu ruchu oraz pomiary antropometryczne wysoko$ci i masy
ciata. Wykonano badanie densytometryczne ko$¢ca metodg absorbcjometrii promieniowania X o
podwéjnej energii (DXA) w projekcji Total body i AP Spine oraz ilo$ciowe badanie
ultradzwiekowe (QUS) ko$ci promieniowych i piszczelowych. Oceniono gospodarke wapniowo-
fosforanowa na podstawie badan laboratoryjnych surowicy (stezenie metabolitu watrobowego
witaminy D — 25(0H)D, parathormonu, aktywnos$¢ fosfatazy zasadowej) i moczu (wskaZnik wapniowo-
kreatyninowy). Analizowano réwniez markery obrotu kostnego, wskaZnik kos$ciotworzenia -
osteokalcyne w surowicy i wskaznik resorpcji — wydalanie dezoksypirydynoliny lub usieciowanego
N-terminalnego telopepetydu kolagenu typu I w moczu (wskaZznik Pyrylinks D lub NTX/kreatynina).

Wyniki. Obnizenie wysoko$ci ciata stwierdzono u potowy pacjentéw (5/10). Typowe
dysplastyczne zmiany kostne obserwowane byty u 3/10 dzieci, przy czym u jednego z tych
pacjentéw obecna byta réwniez ciezka skolioza. W badaniu densytometrycznym u 9/10 badanych
obserwowano obnizenie wskazZnika Z-score <-1,0, w tym jego warto$¢ <=-2,0 odpowiadajaca
kryterium rozpoznania matej masy kostnej dotyczyt*a 5 dzieci. Wyniki ultradZwiekowych badan
ko$ci wykazaty obnizenie parametrdéw Z-score w przynajmniej jednej z badanych lokalizacji u 7/7
(100% pacjentéw, u ktérych badanie to by*o mozliwe do wykonania). ObniZzenie 250HD stwierdzono
u 7/10 badanych, w wiekszos$ci przypadkéw towarzyszyto temu zwiekszenie aktywno$ci fosfatazy
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zasadowej. U 3/10 pacjentéw stezenie osteokalcyny byto podwyzszone. Wskazniki resorpcji kosci
byty podwyzszone u dwojga dzieci, w tym u jednego z zaawansowanymi objawami dysplastycznymi.
Wnioski. ¢ Neurofibromatoza typu 1, choroba o wielu manifestacjach klinicznych, stanowi
zagrozenie dla prawidt*owego rozwoju i funkcjonowania uktadu kostnego u dzieci; zaréwno
gospodarki mineralnej, jak i metabolizmu kostnego.
e Ocena narzadéw ruchu i gospodarki wapniowo-fosforowej powinna by¢ jednym z elementéw
rozszerzonej diagnostyki i monitorowania tej choroby.
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Objectives. Type 1 neurofibromatosis (NF1) belongs to the group of phacomatoses
characterised by formation of neurofibromas in the course of the nerves. In some cases it may
also lead to less known skeletal symptoms.

Aim. The purpose of this work is evaluation of bone mineral density and indices of
calcium-phosphate metabolism in children with neurofibromatosis type 1 based on presentation
of patients treated in our clinic.

Materials and methods. The study has included 10 children diagnosed with NF1, 7 girls
and 3 boys, aged 4 to 17 years. Medical examinations including evaluation of any motor system
abnormalities were performed as well as anthropometric measurements of body height and weight.
Bone densitometry was performed with use of dual-energy X-ray absorptiometry (DXA), with Total
Body and AP Spine projections, as well as quantitative ultrasound (QUS) of radial and tibial
bones. Calcium and phosphate metabolism was assessed based on laboratory tests of serum
(concentration of Vitamin D hepatic metabolite — 25(0OH)D, and parathormone and alkaline
phosphatase levels) and urine (calcium/creatinine index). Bone turnover markers were also
analysed: bone formation marker — serum osteocalcin and bone resorption marker — excretion of
deoxypyridinoline or collagen type I cross-linked N-terminal telopeptide in urine (Pyrylinks D
or NTX/creatinine indices).

Results. Decreased body height was found in half of patients (5/10). Typical dysplastic
bone lesions were observed in 3/10 children and one of these patients had also a severe
scoliosis. On densitometry, in 9 out of 10 examined children Z-score decrease was observed to
<-1.0 and in 5 children this value was =-2.0 which corresponds to the criterion of low bone
mass diagnosis. The results of ultrasound bone examinations have shown a decrease of Z-score
parameters in at least one of examined locations in 7 out of 7 patients (100% of patients in
whom the examination was feasible). Decreased 250HD levels were found in 7/10 examined
children, which was accompanied by increased alkaline phosphatase activity in the majority of
cases. In 3 out of 10 patients osteocalcin level was increased. Bone resorption markers were
elevated in two children, including one with advanced dysplastic symptoms.

Conclusions. ¢ Type 1 neurofibromatosis, a disease of many clinical presentations, may
jeopardize normal development and function of the skeletal system in children — both of the
mineral and bone metabolism.

¢ Assessment of the motor system and of the calcium and phosphate metabolism should be
part of extended diagnosis and monitoring of this disease.
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