Proble

Przypadek 1. Prezentacja

Szesnastoletni chtopiec zglosit sic do oddzialu pomocy do-
raznej z powodu bolow gtowy, nieostrego widzenia i wy-
trzeszczu prawego oka. Tydziefi temu poczul, jakby prawe
oko bylo ,troszeczke wieksze niz lewe”. Lekarz pierwsze-
go kontaktu przepisal wowczas krople do oczu z antybio-
tykiem. Przed dwoma dniami u chtopca pojawit sie bol
gtowy w okolicy czotowej, zamazane widzenie oraz za-
uwazalny wytrzeszcz prawego oka. Chlopiec nie odnidst
urazu, nie mial tez goraczki.

W badaniu przedmiotowym cieplota ciata wyno-
sita 37,3°C, liczba oddechéw 18/min, czesto$¢ pracy ser-
ca 86/min, a ci$nienie tetnicze 110/80 mm Hg. Stwierdzo-
no znacznego stopnia wytrzeszcz prawego oka oraz
czeSciowe opadanie powieki po tej samej stronie. Rucho-
mo$¢ migsni zewnetrznych gatki ocznej byta ograniczona,
szczegOlnie przy spojrzeniu w bok, w prawg strone. Spo-
jowki i twardéwki obu oczu wygladaly prawidlowo. Pra-
wa strona twarzy oraz policzek byty lekko obrzekniete.
Srednica prawej zrenicy wynosita okoto 5 mm, a lewej
okoto 3 mm. W prawym oku nie zaobserwowano czer-
wonego refleksu. Ponadto zauwazono, ze aferentny od-
ruch Zreniczny w prawym oku byl zniesiony, natomiast
w lewym prawidtowy. Ostro$¢ widzenia wynosita 20/200

Skréty czesto uzywane

AIAT - aminotransferaza alaninowa
AspAT - aminotransferaza asparaginianowa
BUN - azot mocznikowy we krwi

OUN - osrodkowy uktad nerwowy

PMR - plyn mézgowo-rdzeniowy

TK - tomografia komputerowa

EKG - elektrokardiografia

EEG - elektroencefalografia

0B - odczyn opadania krwinek czerwonych, odczyn
Biernackiego

Ht  — hematokryt

Hb - hemoglobina

MR - rezonans magnetyczny

Doktorzy Alsheikh-Ali Absi, Kin, Hanna, Matthews, Brands,
Kortuem, Davis, Pane, Probst, Patel i Beaudet deklarujg brak
jakichkolwiek powigzan finansowych dotyczacych

prezentacji powyzszych przypadkdw. Artykut nie omawia
niedopuszczonych do uzytku lub bedgcych w trakcie badania
produktéw/urzadzen.
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y kliniczne

dla prawego oka (OD) oraz 20/25 dla lewego (OS). Kon-
trolowane sze$¢ miesiecy wcze$niej wynosity odpowied-
nio 20/40 i 20/25. W badaniu pozostalych nerwdow
czaszkowych nie wykazano nieprawidlowosci.

Wyniki wstepnych badafi laboratoryjnych byly naste-
pujace: liczba krwinek biatych 13,6 x10%/ul (13,6 x10%/1),
rozmaz: 77% granulocytéw obojetnochtonnych i 17,3%
limfocytow, stezenie hemoglobiny 14,7 g/dl (147 g/l).
Wyniki badania ogblnego moczu i stezenie elektrolitow
w surowicy byly prawidlowe. Rozpoznanie ustalono
na podstawie badania obrazowego.

Przypadek 2. Prezentacja

Pietnastolatka zglosila sie do oddzialu pomocy doraznej
z powodu pojawienia sie rumieniowych, bolesnych guz-
kéw na podeszwach obu stép. Dziewczynka twierdzita, ze
b6l ma nasilenie 10 w 10-punktowej skali i ze nie jest
w stanie chodzié i przenosi¢ masy ciata na ktérakolwiek ze
stop. Cieplota ciata dziewczynki wynosita 38,9°C. Po-
przedniego dnia przebudzita sie z powodu ostrego, roz-
dzierajacego bolu podeszew, ale nie gorgczkowata. Dwa
dni temu grata w dwdch meczach koszykowki tego same-
go dnia. Nie zmieniata skarpetek miedzy meczami, a jej
stopy w tym czasie byly przepocone. Po meczu spedzita
przynajmniej godzine w goracej kapieli.

W badaniu przedmiotowym dziewczynka sprawiata
wrazenie zmartwionej i skrepowanej, ale nie goraczkowa-
ta. Na obu podeszwach, wiaczajac w to boczne ich kra-
wedzie i czubki palcéw, wystepowaly mnogie plamki
rumieniowe i tarczki. Tarczki byly twarde i niezmiernie
wrazliwe na dotyk. Wystepowalo tez ograniczenie rucho-
mosci palcow ndg, ale tetno i powrdt wlosniczkowy krwi
byly prawidlowe. Nie wyczuwalo sie powiekszonych we-
z16w chtonnych.

Zdjecia radiologiczne stép oceniono jako prawidiowe.
Liczba krwinek biatych wynosita 25,2 x10%/ul (25,2x10°/1),
z czego 889 stanowily granulocyty obojetnochtonne. Ste-
zenie biatka C-reaktywnego (CRP) bylo zwigkszone i wy-
nosito 19,8 mg/dl (188,6 nmola/l) (wartosci prawidtowe
ponizej 0,8 mg/dl [7,6 nmola/l]). Dziewczynke przyjeto
do szpitala, a dodatkowe badania diagnostyczne pozwoli-
ty na ustalenie rozpoznania.

Przypadek 3. Prezentacja

Szesnastomiesieczny chlopiec trafit na oddzial pomocy do-
raznej z powodu biegunki wystepujacej od 3 tygodni
i ubytku masy ciata okoto 1 kg. Codziennie oddaje pied
obfitych, cuchnacych stolcow, ale nie wymiotuje i nie go-
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RYCINA 1. Znacznego stopnia wytrzeszcz z cze$ciowym opadaniem
powieki prawego oka.

RYCINA 2. Przekrdj osiowy w tomografii komputerowej wykazu-
jacy obecnos¢ guza po prawej stronie, penetrujagcego do prawej
czesci srodkowego dotu czaszkowego i prawego oczodotu.

raczkuje. W wywiadzie nie stwierdzono niedawno odby-
tej podrézy, biwakowania na kempingu lub kontaktu
z chorymi. Rodzina korzysta z miejskich wodociggéw i nie
trzyma zwierzat w domu. Pie¢ tygodni temu chlopiec za-
czal uczeszczaé do ztobka.

W badaniu przedmiotowym stwierdzono prawidto-
wa cieplote ciala oraz stabilne wyktadniki czynnoéci zy-
ciowych. Masa ciata wynosita 11,9 kg (57 centyl),
a wzrost 82 cm (57 centyl). Dziecko marudzito, ale da-
walo sie uspokoié. Btony §luzowe byly suche, brzuch
miekki, niebolesny, umiarkowanie wzdety, perystaltyka
jelit prawidiowa.

W badaniu radiologicznym jamy brzusznej wykazano
niewielkie rozdecie zaréwno jelita cienkiego, jak i grube-
g0, z poziomami ptynu w prawej polowie okreznicy. Licz-
ba krwinek biatych wynosita 26 x103/ul (26 x10°/1), za$
w rozmazie stwierdzono 1% granulocytéw obojetno-
chtonnych (bezwzgledna liczba tych krwinek wynosi-
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fa 0,260x10%/ul [0,260x 10°/1]), 52% limfocytow, 2%
monocytow i 45% granulocytéw kwasochtonnych. Steze-
nie elektrolitow i biatka C-reaktywnego, testy oceniajace
czynno$¢ watroby oraz OB byly prawidtowe. Wynik bada-
nia katu na krew utajong byl ujemny.

Chtopca przyjeto do szpitala, pozostawiono na czczo
i podano ptyny dozylnie. Biegunka zaczeta ustepowad, ale
powrdcita natychmiast po ponownym wprowadzeniu zy-
wienia doustnego. Wyniki posiewéw katu, badania stolca
na obecno$¢ antygenu rotawiruséw, toksyny Clostridium
difficile oraz krwinek bialych wielojadrowych byly pra-
widlowe. W trzech badaniach kalu nie wykryto tez obec-
nosci jaj i form dojrzalych pasozytéw. Stwierdzono
natomiast granulocyty kwasochlonne oraz zwigkszone
stezenie a-1-antytrypsyny i ttuszczu w kale. W panendo-
skopii (esophagogastroduodenoscopy, EGD) oraz sigmo-
idoskopii stwierdzono prawidlowy obraz makroskopowy.
Rozpoznanie ustalono na podstawie wyniku badania hi-
stopatologicznego.

Przypadek 4. Prezentacja

Dziesieciomiesiecznego chtopca przyjeto do kliniki gene-
tycznej w celu oceny zaburzeh wzrostu oraz fagodnie dys-
morficznych cech twarzy. Po przebytej bez komplikacji
38-tygodniowej cigzy masa urodzeniowa dziecka byta ma-
ta (2000 g, ponizej 3 centyla). Matka jest zdrowa, 25-let-
nig kobietg, G2, P2. Wczesniejsza historia choroby chtopca
ujawnita jedynie obustronne gromadzenie ptynu w uchu
srodkowym, ktoére ustgpito po nacieciu btony bebenko-
wej 1 umieszczeniu drenéw w 5 miesigcu zycia. Pediatra
zaobserwowat fagodnie dysmorficzne cechy twarzy i wy-
razil obawy z powodu stabego przybierania na wadze, mi-
mo wlasciwego karmienia. Dziecko osiggneto kolejne
etapy prawidlowego rozwoju. Nie przyjmuje zadnych le-
kéw. Ma zdrowego 2-letniego brata. Zar6wno rodzice,
jak i dziadkowie s3 zdrowi. U zadnego z cztonkéw rodzi-
ny nie doszto do zaburzefi rozwoju. Rodzice sg narodo-
wosci meksykanskiej i nie sg spokrewnieni.

W badaniu przedmiotowym wzrost wynosit 65,9 cm,
masa ciata 6300 g, a obwdd glowy 42,5 cm. Wszystkie te
parametry lokuja si¢ na poziomie 3 centyla. Chtopiec jest
maly, ale nie wydaje sie niedozywiony, uSmiecha sie i ba-
wi, jest kontaktowy. Ma szerokie czolo z przednig guzo-
wato$cig, sprawiajgce wrazenie lekko opuchnietych
okolice okotooczodotowe, lekko zadarty nos, cienkg gor-
ng warge oraz tagodng mikrognacje. Pozostate wyniki ba-
dania przedmiotowego s3 prawidlowe. Nowy test
genetyczny ujawni rozpoznanie.

Przypadek 1. Oméwienie

Pojawienie sie wytrzeszczu oraz czeSciowego opadania
powieki (ryc. 1) wymagato badania obrazowego. W to-
mografii komputerowej mézgu i oczodotéw uwidocznio-
no guz zlokalizowany po prawej stronie, wnikajacy
do oczodotu, zatok sitowych i zatoki klinowej, prawego
wyrostka skrzydtowatego i prawej strony $rodkowego
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dotu czaszkowego (ryc. 2). Obraz ten bardzo przypomi-
nat naczyniakowltdkniaka, zajmujac prawy oczodél, co
doprowadzito do rozpoznania mlodzieficzego naczynia-
kowlt6kniaka nosogardta (juvenile nasopharyngeal angio-
fibroma, JNA). Biopsja wykonana w dzieciecym o$rodku
onkologicznym potwierdzita rozpoznanie. U chtopca roz-
poczeto radioterapie i dokonano oceny pod katem ewen-
tualnego leczenia chirurgicznego.

Rozpoznanie réznicowe
Kazde ostro wystepujace niedowidzenie stanowi medycz-
ny stan nagly. Jednostronna, nagla, niebolesna i znaczna
utrata widzenia moze by¢ wywolana wieloma réznymi
przyczynami, w tym niedroznoscig tetnicy lub zyly $rod-
kowej siatkéwki, zatorem, neuropatia niedokrwienng ner-
wu wzrokowego, krwawieniem do ciata szklistego,
odklejeniem siatkowki i zapaleniem nerwu wzrokowego.
Niebolesna utrata widzenia moze by¢ réwniez wynikiem
ostrej jaskry z zamknieciem kata przesgczania, zapalenia
btony naczyniowej oka i obrzeku rogowki.

Podczas badania pacjenta, u ktérego utracie widzenia to-
warzyszy wytrzeszcz, nalezy pamietaé o okres$lonych choro-
bach, takich jak zapalenie tkanek miekkich oczodotu.
Zakazenie tkanek oczodotu moze byé nastepstwem roz-
przestrzenienia si¢ zapalenia tkanek migkkich okotooczo-
dotowych, bakteryjnego zapalenia zatok sitowych lub
okolicznych tkanek twarzy. Zakazenie tkanek oczodotu po-
woduje bdl zlokalizowany gtéwnie za gatka oczna i nasila-
jacy sie przy jej ruchach. Innymi objawami zapalenia tkanek
miekkich oczodotu, poza utratg wzroku, jest obrzek i za-
czerwienienie powieki, ktore wczeSniej nie wystepowaly,
wytrzeszcz, zapalenie spojowek i obrzek spojéwek. Chorzy
zazwyczaj s3 w ciezkim stanie, wykazuja zaburzenia §wiado-
mosci i cechy toksemii. W badaniu tomograficznym oczo-
dotu stwierdza sie zajecie podokostnowej warstwy kosci lub
tworzenie sie ropnia. W tych przypadkach konieczne jest
pilne skierowanie chorego do okulisty.

Utrate widzenia z wytrzeszczem mogg tez spowodowac
guzy oczodotu. U dzieci przerzuty do oczodotu daje najcze-
$ciej nerwiak zarodkowy (neuroblastoma). U oséb dotknie-
tych ta chorobg wystepuje zazwyczaj nagly wytrzeszcz
(jednostronny lub obustronny) i krwawe wylewy na powie-
kach. Najczestszym nowotworem zloSliwym wieku dziecie-
cego polozonym wewnatrzgatkowo, chociaz wystepujacym
rzadko, jest siatkdwczak, przewaznie rozwijajacy sie
u miodszych dzieci. Okoto 95% przypadkéw rozpoznaje
sie przed 5 rokiem zycia. Poczatkowymi objawami siatkow-
czaka u starszych dzieci jest biala Zrenica (leukokoria), po-
gorszenie ostro§ci widzenia, bdl, wtrety (widziane przez
chorego — przyp. ttum.) i zez. Wiekszo$¢ tych guzéw ma
charakter jednostronny. Opisywano tez wytrzeszcz, ale jest
on rzadki. Wystepowanie tych nowotworéw u dzieci stano-
wi dobry powdd, aby oceniaé czerwony refleks w obu
oczach, poczynajac juz od momentu narodzin.

Naczyniaki jamiste oczodotu sg fagodnymi guzami we-
wnatrzoczodotowymi spotykanymi u dorostych. Te wol-
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no rosngce guzy naczyniowe moga si¢ ujawni¢ w postaci
niebolesnego i postepujacego wytrzeszczu. Wieckszo$é
z nich jest zlokalizowana jednostronnie. Moze ponadto
wystapié pogorszenie ostrosci wzroku, podwojne widze-
nie, ostabienie mig$ni zewnetrznych gatki ocznej i zabu-
rzenia czynno$ci plamki zottej.

Zesp6t idiopatycznego zapalenia oczodotu, ktory daw-
niej okre$lano mianem guza rzekomego oczodotu, jest nie-
swoistym zapaleniem tkanek oczodotu, ktérego przyczyna
jest nieznana. Choroba moze umiejscawiaé si¢ jednostron-
nie lub obustronnie i zwykle ujawnia sic w postaci bdlu
gtowy, bolu oczodotu, wytrzeszczu, obrzeku lub zaczer-
wienienia powiek, zmniejszenia lub zniesienia ruch6w ga-
tek ocznych i podwdjnego widzenia. Poczatkowo moze
przypominaé¢ nowotwoér oczodotu. Rzadko dochodzi
do rozprzestrzenienia sie choroby na zatoki oboczne no-
sa. Zdarza si¢ znacznie czeSciej u dorostych, ale czasem
takze u dzieci.

Dysplazja widknista regionu oczodotu jest tagodna,
wolno rosnacg zmiang kostng, w ktdrej prawidtowa kosé
gabczasta zostaje zastgpiona przez niedojrzalg ko$¢ splo-
towatg i tkanke wldknistg. Objawy pojawiaja sie
w pierwszych 2-3 dekadach zycia w postaci wytrzeszczu,
upoS$ledzenia czynno$ci mie$ni zewnetrznych gatek
ocznych, zaburzenia widzenia oraz znieksztalcenia zajetej
okolicy o charakterze kosmetycznym.

Choroba
Mtodzieiczy naczyniakowldkniak nosogardia, ktory byt
przyczyng objawdw u opisanego dziecka, jest tagodnym
guzem wystepujacym wylacznie u nastoletnich chtopcow,
przy czym zakres wieku miesci si¢ w granicach 7-19 lat.
Dziewczynki, u ktérych rozpoznano te chorobe, powinno
sie poddaé badaniu genetycznemu.! Choroba rzadko wy-
stepuje u 0s6b powyzej 25 roku zycia. Najczesciej zmiany
s3 otorbionymi guzami utworzonymi przez naczynia
i wldkniste podscielisko, z grubymi lub cienkimi widkna-
mi kolagenu. Umiejscawiajg sie¢ w bezposredniej bliskosci
tylnego przyczepu malzowiny nosowej srodkowej, koto
gornej krawedzi otworu klinowo-podniebiennego.

Mitodzieficzy naczyniakowlékniak nosogardta zazwy-
czaj objawia sie niedroznoscig nosa, krwawieniem z no-
sa (zwykle jednostronnym i nawracajagcym), bolem
gtowy i obrzekiem twarzy. Ta zmiana moze tez objawiaé
sie brakiem lub ostabieniem wechu, bélem ucha, surowi-
czym zapaleniem ucha srodkowego w wyniku niedroz-
nosci trabki Eustachiusza oraz zaburzeniami stuchu.
Skojarzone wystepowanie guza oczodotu i wytrzeszczu
zdarza si¢ w 10-15% przypadkéw. Zmianami radiolo-
gicznymi charakterystycznymi dla mtodzieficzego naczy-
niakowtdkniaka nosogardta jest lokalizacja guza w jamie
nosowo-gardtowej, poszerzenie dotu skrzydtowo-podnie-
biennego i nadzerka wyrostka skrzydlowatego.

Badanie metoda tomografii komputerowej zapewnia do-
bre obrazowanie zmian kostnych. Badanie technikg rezo-
nansu magnetycznego jest lepsza metoda niz tomografia
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komputerowa w réznicowaniu miedzy guzem a retencjg
plynu w zatokach przynosowych, a takze w okreslaniu
rozlegtosci guza wewnatrzczaszkowego, jego unaczynie-
nia i ocenie marginesu tkanek miekkich. Typowe zmiany
radiologiczne w polaczeniu z charakterystycznymi obja-
wami klinicznymi pozwalaja na ustalenie wstepnego roz-
poznania.

Wielkos¢ guza klasyfikuje sie od stopnia I, gdy jest on
ograniczony do jamy nosowej i nosogardta bez destrukgji
tkanki kostnej, do stopnia IV, ktéry obejmuje guzy wnika-
jace do zatoki jamistej, okolicy skrzyzowania nerwow
wzrokowych lub dotu przysadki.

Leczenie i rokowanie

Leczenie zachowawcze polega na stosowaniu inhibitora
receptora testosteronowego, flutamidu, ktéry — wedlug
doniesief z piSmiennictwa — u 44% chorych powoduje
zmniejszenie guza w stopniu I i II. Inng metoda leczenia
jest radioterapia, ktéra w niekt6érych osrodkach prowadzi
do wyleczenia u okoto 80% chorych. Radioterapia stereo-
taktyczna (n6z gamma) zapewnia mniejszy stopiei napro-
mieniowania otaczajacych tkanek. W leczeniu rozlegtych
guzow lub przypadkéw inwazji guza do jamy czaszki uzy-
wa si¢ trojwymiarowej radioterapii konformalnej. Korzy-
sta si¢ rowniez z leczenia operacyjnego, ale niesie ono
za sobg ryzyko nadmiernego krwawienia.

Wskazdwki dla lekarza klinicysty
Ostra utrata widzenia izolowana lub z wytrzeszczem po-
winna sktonié lekarza do wziecia pod uwage guza oczodo-
tu jako potencjalnej przyczyny obserwowanych objawow.
Gdy podejrzewa sie takie rozpoznanie, wlasciwe postepo-
wanie polega na wykonaniu badania obrazowego i skiero-
waniu chorego w trybie pilnym do okulisty lub onkologa.

(Mohammed Alsheikh-Ali Absi, MD, Lin Lin Kin, MD,
Antoin Hanna, MD, Lincoln Medical and Mental Health
Center, Bronx, NY)

1. Tewfix TL, Al Garni MA, Juvenile nasopharyngeal angioma. eMedi-
cine Specialties, Otolaryngology and Facial Plastic Surgery, Pediatric
Otolaryngology. 2007. Dostgpne na stronie: www..emedicine.com/
ent/topic470.htm

Przypadek 2. Omoéwienie

Konsultacja dermatologiczna doprowadzila do rozpoznania
neutrofilowego zapalenia gruczotéw potowych ekrynowych
(neutrophilic eccrine hidradenitis, NEH). Badanie histopa-
tologiczne i posiew wycinkéw z biopsji skdry potwierdzity
rozpoznanie. USmierzenie bolu osiggnieto za pomocy 5%
lidokainy zastosowanej w postaci plastréw. Po 2 dniach uzy-
skano dobra kontrole bélu i pacjentka mogta chodzi¢ bez
pomocy. W wycinkach stwierdzono nacieki z granulocytéw
obojetnochtonnych otaczajace gruczoty ekrynowe, co wy-
starczylo do rozpoznania NEH. Po 5 dniach z posiewu wy-
cinkéw skérnych na pozywee bulionowej uzyskano wzrost
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Pseudomonas, wobec czego u dziewczynki zastosowano
miejscowe leczenie gentamycyna.

Diagnostyka réznicowa
Pojawienie si¢ bolesnych zmian na obydwu podeszwach
nie jest objawem czesto spotykanym. Diagnostyka réznico-
wa obejmuje rumient wielopostaciowy, rumiefi guzowaty,
odmrozenia, zesp6t Sweeta i neutrofilowe zapalenie gru-
czotéw potowych ekrynowych. U prezentowanej chorej
wywiad i wyniki badafi laboratoryjnych pozwolily na za-
wezenie diagnostyki réznicowej. Rumien wielopostaciowy
wiekszy (zesp6t Stevensa-Johnsona) towarzyszy najczesciej
reakgji na leki, ale opisywana dziewczynka nie przyjmo-
wala lekéw. Rumiein wielopostaciowy mniejszy wystepuje
najczedciej po niedawno przebytym zakazeniu wirusem
opryszczki i zmiany sg przewaznie ograniczone do pode-
szew stop. Rumiefi guzowaty moze objawiaé si¢ w podob-
ny sposob, ale towarzyszy gléwnie reakcjom na leki lub
zakazeniom. Réwniez lokalizacja zmian na podeszwach
stop jest bardzo nietypowa dla rumienia guzowatego.

Odmrozenia zdarzajg sie zwykle po ekspozycji na zimno
i poczatkowo objawiajg sie swedzacymi i piekgcymi zmia-
nami skérnymi, ktére pdzniej przeksztalcajg sie w bolesne
guzki. Na ogdét nie towarzyszy im zwickszenie markeréw
zapalenia. Zesp6t Sweeta rzadko wystepuje u dzieci i naj-
czeSciej poprzedza go zakazenie. U dorostych zesp6t Swe-
eta towarzyszy nowotworom zto$liwym. Zmiany sg dobrze
odgraniczone i wykazuja sktonno$¢ do umiejscawiania sie
na koficzynach gérnych, szyi i twarzy. Ich lokalizacja w sk6-
rze jest bardziej powierzchowna. Neutrofilowe zapalenie
gruczoléw potowych ekrynowych objawia sie bolesnymi
grudkami i tarczkami, ktore u dzieci czesto umiejscawiajg
sie na podeszwach, a rzadziej na dloniach (ryc. 3). Zazwy-
czaj towarzyszy mu podwyzszenie markeréw zapalnych.

Choroba
Neutrofilowe zapalenie gruczoléw potowych ekrynowych
uwazano swego czasu za rzadkg dermatoze neutrofilowa
zwigzang z nowotworem zlosliwym lub chemioterapis.
Wiekszo§¢ przypadkéw u dorostych kojarzy sie z chemio-
terapig w ostrej biataczce szpikowej, chorobie Hodgkina,
chtoniakach nieziarniczych i przewleklej biataczce limfo-
cytarnej. Dawne doniesienia z piSmiennictwa wigzaly
NEH réwniez z zakazeniami bakteryjnymi. W ciagu mi-
nionego dziesieciolecia odnotowano liczne opisy pojedyn-
czych przypadkdéw i serie obejmujace zdrowe dzieci,
u ktdérych rozpoznano te chorobe. U dzieci zmiany skor-
ne w NEH dotycza najczesciej powierzchni dloniowych
i podeszwowych, co prowadzi do nadawania réznych
nazw chorobom o podobnym obrazie histopatologicz-
nym, takim jak idiopatyczne zapalenie gruczoléw poto-
wych dloni i podeszew oraz idiopatyczne nawracajgce
zapalenie gruczoléw potowych dloni i podeszew (idiopa-
thic recurrent palmoplantar hidradenitis, IRPH).

Przyczyna choroby pozostaje niejasna. W kilku opisach
przypadkéw u dzieci stwierdzono dodatni wynik posiewu
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wycinka ze skory, z ktérego wyhodowano Pseudomonas
aeruginosa. U innego pacjenta, w opisie pojedynczego
przypadku, wystapito idiopatyczne nawracajace zapalenie
gruczoléw potowych dioni i podeszew w tym samym cza-
sie, co zapalenie mieszkéw wlosowych spowodowane go-
raca kapiela. W 2001 roku Fiorillo i wsp.! zaproponowali
rozpoznanie ,zespoltu goracych stép wywotanego przez
Pseudomonas”, gdy u 40 pacjentéw wystapily na pode-
szwach rumieniowe grudki po kontakcie z lokalnym base-
nem, a u jednego z nich z posiewu ze zmiany skornej
wyhodowano P. aeruginosa. Donoszono tez o zwigzku
choroby z wilgotnym obuwiem i nadmierng aktywnoscia
fizyczna.

Rozpoznanie

Poniewaz NEH rozpoznaje si¢ coraz cz¢sciej, mozna je
ustalié, opierajac si¢ tylko na podstawie obrazu kliniczne-
go. Chorzy czesto zgtaszaja nagte wystapienie bolesnych,
rumieniowych grudek i tarczek. Czesto w wywiadzie wy-
stepuje przed pojawieniem sie¢ objawdw intensywna ak-
tywno$¢ fizyczna. Zmiany mogg by¢ ograniczone wylgcznie
do powierzchni dloniowych i podeszwowych, co jest naj-
czestsze u dzieci, lub by¢ rozsiane na tutowiu i koficzynach.
Goraczka moze pojawié sie przed wystgpieniem zmian
skérnych. U chorych moze si¢ zwigkszy¢ liczba krwinek bia-
tych oraz stezenie CRP. Jesli rozpoznanie jest watpliwe,
w celu jego potwierdzenia nalezy wykonaé biopsje skory.
W badaniu histopatologicznym stwierdza si¢ nacieki z gra-
nulocytéw obojetnochtonnych wokét gruczotéw wydzie-
lania zewnetrznego, szczegblnie na przebiegu przewoddw.
Czesto rowniez obserwuije si¢ ropnie z granulocytéw obo-
jetnochtonnych obok cew gruczotéw ekrynowych.

Leczenie

W piSmiennictwie proponuje si¢ na ogét leczenie podtrzy-
mujace jako zasadniczy sposob terapii NEH, ktore jest
chorobg samoograniczajaca. Stan wiekszosci chorych po-
prawia si¢ po kilku dniach odpoczynku. W leczeniu silne-
go bolu przydatne mogg sie okazaé niesteroidowe leki
przeciwzapalne. U prezentowanej pacjentki udato sie do-
skonale zwalczyé bl za pomocg plastréw z 5% lidokaing
przyklejonych na kazda podeszwe, czyli terapii, ktorej
nie opisano dotychczas w piSmiennictwie jako przydat-
nej w takich okoliczno$ciach. Rola antybiotykow jest
kwestionowana, ale antybiotykoterapia moze przynie$é
korzy$¢ chorym, u ktérych z posiewu materiatu z biopsji
uzyskano wynik dodatni.

Wskazdowki dla lekarza klinicysty
Neutrofilowe zapalenie gruczotéw potowych ekrynowych
wydaje sie chorobg znacznie bardziej rozpowszechniong
niz dotychczas sgdzono. Ta jednostka chorobowa jest do-
brze udokumentowana w piSmiennictwie dermatologicz-
nym, ale rzadko wspomina sie o niej w czasopismach
pediatrycznych. Neutrofilowe zapalenie gruczotéw poto-
wych ekrynowych jest zwykle chorobg samoistnie ustepu-
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RYCINA 3. Poczatkowe objawy kliniczne u chorej, u ktérej wystapito
neutrofilowe zapalenie gruczotéw potowych ekrynowych stop
po goracej kapieli i intensywnych ¢wiczeniach fizycznych.

jaca, ma tagodny przebieg i mozna j3 leczy¢ objawowo
oraz stosujac terapie podtrzymujaca. Rozpoznanie mozna
oprzeé na obrazie klinicznym, natomiast biopsje nalezy
wykonaé jedynie w celu potwierdzenia rozpoznania.
W opanowywaniu zlokalizowanego bélu mogg si¢ przy-
da¢ plastry z lidokaina.

Lekarze klinicy$ci powinni podejrzewad te chorobe
u pacjentow, ktorzy zgtaszaja nagte wystapienie bolesnych
zmian skérnych na dloniach i stopach. Wywiad chorobo-
wy pomaga odr6znié to rozpoznanie od innych ujetych
w diagnostyce roznicowej. W obrazie klinicznym u pre-
zentowanej chorej wazng role odgrywato zakazenie Pseu-
domonas i intensywna aktywno$¢ fizyczna. Lekarze
klinicy$ci powinni poszukiwac takich szczegbtow w wy-
wiadzie zbieranym od pacjentéw majacych inne bolesne
wykwity skorne.

(Gretchen Matthews, MD, Chad K. Brands, MD, Kim-
berly Kortuem, MD, Mark Davis, MD, Mayo Clinic Col-
lege of Medicine, Rochester, Minn.)

PiSmiennictwo

1. Fiorillo L, Zucker M, Sawyer D, Lin AN. The Pseudomonas hot-foot syn-
drome. N Engl | Med. 2001; 345:335-338.
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Przypadek 3. Omoéwienie

W wycinkach z zotadka i dwunastnicy stwierdzono po-
grubienie blaszki wlasciwej spowodowane zwiekszeniem
liczby granulocytéw kwasochtonnych i komoérek pla-
zmatycznych. Zmiany te odpowiadaly rozpoznaniu
eozynofilowego zapalenia zotadka i jelit (eosinophilic ga-
stroenteritis, EG).

U chorego zastosowano przez 4 tygodnie diete elimina-
cyjng hipoalergiczng, po czym powrdcono do standardo-
wej diety malego dziecka, wprowadzajac stopniowo
po jednym pokarmie. W testach RAST wykryto wzmozo-
ng reakcje na biatko jaja kurzego i pszenice, ktorych
chlopiec obecnie nie otrzymuje. Po trzech miesigcach
zaobserwowano przyrost masy ciata, w rozmazie krwi
obwodowej stwierdzono jedynie 8% granulocytéw kwa-
sochtonnych, ustapita biegunka.

Choroba

Rozpoznanie eozynofilowego zapalenia zotadka i jelit na-
lezy bra¢ pod uwage u kazdego pacjenta z objawami ze
strony przewodu pokarmowego oraz eozynofilia we krwi
obwodowej. Granulocyty kwasochtonne mogg naciekaé
kazdg z warstw Sciany przewodu pokarmowego, poczy-
najac od przetyku, a koficzac na odbytnicy.

Izolowane zajecie btony §luzowej moze powodowaé
bél brzucha, nudnosci, wymioty, zaburzenia potykania,
uwiezniecie kesa pokarmowego, b6l w klatce piersiowe;j,
biegunke, ubytek masy ciata, enteropatie z utrata biatka,
niedokrwisto$¢ i przebicie $ciany przewodu pokarmowe-
go. U chorych z zajeciem warstwy mie§niowej moze wy-
stapi¢ niedrozno$é odiwiernika lub jelit oraz uczucie
wczesnej sytosci. Nacieczenie zapalne warstwy podsuro-
wiczej moze prowadzi¢ do wodobrzusza eozynofilowego.

U dorostych choroba ma najczesciej charakter idiopa-
tyczny, natomiast u wiekszosci dzieci sugeruje sie podto-
ze alergiczne. U okolo 50% chorych stwierdza sie
w wywiadzie alergie lub nietolerancje pokarmowa. U wiek-
szoSci wystepuje zwiekszenie stezenia immunoglobuliny
E (IgE) calkowitej lub swoistej dla antygenéw pokarmo-
wych. U uczulonych os6b swoiste antygeny pokarmowe
moga reagowac z IgE zwigzang z komorkami tucznymi,
powodujac degranulacje i uwalnianie eozynofilowych
czynnikéw chemotaktycznych. Aktywowane granulocyty
kwasochtonne s3 przyciggane w rejon zapalenia, gdzie
uwalniajg produkty degranulagji, ktére zaréwno uszkadza-
ja Sciang jelita, jak i wyzwalaja dalsza degranulacje komorek
tucznych, powodujgc powstanie zjawiska btednego kota.

Rozpoznanie
Rozpoznanie eozynofilowego zapalenia zotadka i jelit
ustala sie na podstawie biopsji endoskopowej btony §luzo-
wej, w ktorej stwierdza si¢ przynajmniej 20 granulocytéw
kwasochtonnych w jednym polu widzenia przy duzym po-
wiekszeniu. Niektorzy gastroenterolodzy postulujg, aby
liczbe diagnostyczng zmniejszy¢é do 15. Blona §luzowa mo-
ze makroskopowo mieé prawidlowy wyglad, ale moga tez
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wystepowaé wydatne faldy btony §luzowej, jej przekrwie-
nie, guzkowanie lub owrzodzenie. Wycinki nalezy pobie-
raé zaréwno z prawidlowej, jak i zmienionej chorobowo
blony §luzowej, poniewaz w badaniu mikroskopowym
mozna znalez¢ charakterystyczne zmiany w tkankach, kt6-
re wygladaja zupelnie prawidlowo. Nalezy pobieraé licz-
ne wycinki, gdyz choroba ma charakter ogniskowy.

Granulocyty kwasochtonne we krwi obwodowej u cho-
rych na eozynofilowe zapalenie zotadka i jelit stanowig
na ogdt 5-35%, ale u 20% pacjentéw ich liczba jest pra-
widlowa. Niedokrwisto§¢ moze byé spowodowana utratg
krwi w przebiegu choroby obejmujacej btone Sluzowa.
Stezenie albumin w surowicy jest zmniejszone nawet
w 30% przypadkow, a utrate biatka mozna wykryé ozna-
czaniem o-1-antytrypsyny w kale. Ciezka utrata biatka
skutkuje matymi stezeniami immunoglobulin. U 33% cho-
rych pojawia si¢ biegunka tluszczowa. Odczyn opadania
krwinek czerwonych jest zazwyczaj prawidtowy.

Zmiany radiologiczne s3 nieswoiste i nie wystepuja
u blisko 50% chorych. Uwypuklone, pogrubiate fatdy
blony §luzowej mozna stwierdzi¢ w zotadku, jelicie cien-
kim i okreznicy. Moze tez zostaé poszerzone Swiatlo jeli-
ta cienkiego.

Diagnostyka réznicowa
Skojarzenie objawdw ze strony przewodu pokarmowego
z eozynofilia obwodowa wystepuje w wielu chorobach.
Wiekszos¢ z nich mozna odr6znié od eozynofilowego za-
palenia zoladka i jelit za pomoca rutynowych badan labo-
ratoryjnych oraz badania endoskopowego.

Eozynofilie powodujg pasozyty jelitowe, takie jak: An-
cylostoma, Strongyloides, Toxocara, Trichuris, Trichinella
oraz Ascaris. Mozna je wykluczyé, badajac trzykrotnie
probki katu w kierunku jaj i form dojrzatych pasozy-
tow. W niektérych przypadkach mozna je znalezé wy-
tacznie w aspiratach tresci jelitowej pobranych podczas
kolonoskopii. U dzieci wykazujacych spaczone taknie-
nie w postaci geofagii nalezy rozwazyé wykonanie badan
serologicznych w celu wykluczenia zespotu larwy wedru-
jacej trzewnej. Infestacja tegoryjcem psim Ancylostoma ca-
ninum moze upodabniaé sie do eozynofilowego zapalenia
zoladka i jelit z naciekiem eozynofilowym btony §luzowe;j
jelita i rozwojem wodobrzusza.

W rzadkich przypadkach eozynofilia we krwi obwodo-
wej moze towarzyszy¢ chorobie Lesniowskiego-Crohna
oraz wrzodziejagcemu zapaleniu jelita grubego. Choroby
te mozna wykluczy¢ na podstawie biopsji btony §luzowe;j,
jesli nie stwierdza si¢ obfitego nacieku z granulocytow
kwasochtonnych.

Nowotwory zlosliwe sg rzadka, ale wazng przyczyng
objawéw niedrozno$ci przewodu pokarmowego oraz
eozynofilii u dzieci i mogg to by¢ chtoniaki, rak zotadka
i okreznicy. W przypadku pacjentéw, u ktérych liczba
granulocytéw kwasochtonnych jest szczegdlnie duza, na-
lezy przede wszystkim podejrzewad ostrg biataczke eozy-
nofilowa. U opisanego chorego kluczowym momentem
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byta zmiana w objawach klinicznych po wprowadzeniu
leczenia dietetycznego, jesli jednak wyniki biopsji endo-
skopowej okazalyby sie ujemne, to wtasciwym postepo-
waniem w takim wypadku byloby badanie szpiku.

Leczenie i rokowanie
Gdyby pozostawié chorych na eozynofilowe zapalenie
zofadka i jelit bez leczenia, to moze u nich doj$¢ badz
do samoistnej remisji, bgdz do postepu choroby i rozwo-
ju ciezkich zaburzef wchtaniania oraz niedozywienia.

Dotychczas nie przeprowadzono zadnych kontrolowa-
nych badan klinicznych z randomizacjg oceniajacych lecze-
nie eozynofilowego zapalenia zotadka i jelit. W przypadku
chorych z izolowanym zajeciem btony §luzowej mozna
sprobowad zmiany diety. Dotyczy to zwlaszcza os6b z aler-
gia lub nietolerancja pokarmowa w wywiadzie. Eliminacja
pokarméw zidentyfikowanych na podstawie punktowych
testow skornych lub testow RAST przynosi niejednoznacz-
ne wyniki, ale moze by¢ odpowiednim leczeniem wstep-
nym u chorych z tagodng postacig choroby. Chorzy ze
znacznym nasileniem choroby, aby osiggnaé petng remisje
objawéw, moga wymagaé diety elementarnej opartej
na aminokwasach. Gdy dojdzie juz do uzyskania remisji,
rozpoczyna si¢ stopniowe wprowadzanie kolejnych grup
produktéw zywnosciowych i co 3 miesigce wykonuje prze-
siewowe badanie endoskopowe. U chorych, u ktorych le-
czenie dietetyczne zakoficzylo sie niepowodzeniem albo
wystepujg objawy niedroznosci lub wodobrzusze, podsta-
wowym lekiem s3 glikokortykosteroidy. Poprawa zwykle
pojawia sie w ciggu dwdch tygodni niezaleznie od tego,
ktéra warstwa Sciany jelita zostala zajeta przez proces cho-
robowy, a nastepnie mozna zacza¢ stopniowo zmniejszaé
dawke leku. Do 50% chorych dorostych ma ciggle nawro-
ty 1 wymaga malej dawki prednizonu jako leczenia pod-
trzymujacego. U dzieci nie przeprowadzono badan
oceniajgcych wyniki leczenia, ale posiadane dane sugeru-
ja, ze mlodsi pacjenci odpowiadajg lepiej na modyfikacje
diety i maja mniej nawrotow. Gdy choroba ujawnia si¢
w okresie niemowlecym i mozna jg powigzaé z uczuleniem
na okres$lony pokarm, prawdopodobiefistwo uzyskania re-
misji do pdznego wieku dzieciecego jest wysokie.

Wskazowki dla lekarza klinicysty
Chorzy z przewlekla biegunkg stanowia diagnostyczne wy-
zwanie dla lekarza klinicysty, gdyz wigze si¢ z tym szero-
ka diagnostyka réznicowa. Gdy we wstepnie wykonanych
badaniach stwierdza si¢ eozynofilie we krwi obwodowej,
diagnostyka zostaje zawezona. Pediatrzy zaznajomieni z cho-
robami pasozytniczymi mogg nie rozpozna¢ eozynofilowe-
go zapalenia zoladka i jelit jako potencjalnej przyczyny
objaw6w. Wczesne wykonanie badania endoskopowego
z pobraniem wycinkéw oraz wprowadzenie mieszanki ele-
mentarnej moze zapobiec znacznym zaburzeniom wchta-
niania, niedozywieniu i utracie masy ciala u tych chorych.

(Laurie A. Pane, MD, Children’s National Medical
Center, Washington, DC)
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Charakterystyczne cechy
zespotu Williamsa

Charakterystyczne cechy twarzy

Opdznienie w rozwoju

Wady sercowo-naczyniowe

Inne

Przypadek 4. Oméwienie

Chromosomowa analiza macierzy (chromosomal microar-
ray analysis, CMA) z opartg na macierzach poréwnawczg
hybrydyzacja genomowg (array-based comparative geno-
mic hybridization, array CGH) jest nowym klinicznym
testem diagnostycznym, ktéry pozwala na wykrycie po-
wszechnych zespotéw zwigzanych z delecjami lub duplika-
cjami chromosomowymi. U przedstawionego dziecka
CMA ujawnita delecje w dtugim ramieniu chromosomu 7
(7q11.23), prowadzac do rozpoznania zespotu Williamsa.

Choroba
Klasycznie zesp6t Williamsa jest wynikiem delecji 1,5 milio-
na par zasad z dtugiego ramienia chromosomu 7. Do dele-
¢ji na ogdt dochodzi w trakcie mejozy u jednego z rodzicow.
Prowadzi ona do nieréwnocennego przekazania powtérzen
o niskiej liczbie kopii otaczajacych ulegajacy delecji frag-
ment, czego wynikiem jest utrata ponad 25 gendw.

Cechy charakterystyczne zespotu Williamsa obejmuja
sprawiajace wrazenie opuchnietych okolice okotooczodo-
towe, szerokie usta z wydatnymi wargami, petne policzki
oraz mikrognacje (tabela). Inne cechy charakterystyczne
zwigzane z ta chorobg to szerokie czolo, wklesniety
grzbiet nosa, nos zadarty, zez, gwiazdziste teczowki i dhu-
gi rowek podnosowy. W opisie dzieci z tym zespotem cze-
sto stosuje sie okreSlenie twarz elfa. Zdjecie opisanego
pacjenta przedstawiono na rycinie 4, a innego pacjenta
na rycinie 5. Opisywane cechy w okresie niemowlecym
czesto s3 stabo rozwiniete, ale stajg sie wyrazniejsze w mia-
re dorastania. Czesto wystepuje umiarkowane opdznienie
wzrostu w okresie prenatalnym i po urodzeniu.

U wiekszo$ci pacjentéw wystepujg wady sercowo-na-
czyniowe, przy czym najczesciej jest to nadzastawkowe
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RYCINA 4. Opisywane dziecko z zespotem Williamsa. Nalezy
zwroci¢ uwage na spfaszczenie nasady nosa, zadarty nos, petne
policzki oraz okolice oczodotowe sprawiajgce wrazenie opuchnietych.
Cho¢ szerokie czofo stanowi ceche charakterystyczng w zespole
Williamsa, u tego pacjenta jest wyjatkowo szerokie.

zwezenie aorty (supravalvular aortic stenosis, SVAS). Nie-
zespotowe SVAS wystepuje u chorych z punktowymi mu-
tacjami w genie elastyny (ELN), ktory jest jednym z genéw
ulegajacych delecji w zespole Williamsa. Zatem utrata jed-
nej kopii genu ELN wyja$nia wystepowanie zaburzen ser-
cowo-naczyniowych w zespole Williamsa.

Klasyczne przypadki zespotu Williamsa sg wynikiem
delecji w chromosomie 7, a dokladniej delecji regio-
nu 7q11.23. Jesli delecja obejmuje wickszy fragment niz
typowy w tym zespole, moga pojawi¢ si¢ inne objawy, nie-
typowe dla zespotu Williamsa.

Niemal wszyscy pacjenci z zespotem Williamsa maja
charakterystyczny profil poznawczy. Zdolnosci jezykowe
sq wzglednie zachowane, typowa jest osobowos$¢ przyja-
zna, empatyczna (tzw. osobowo$¢ cocktail party). Zdol-
no$ci matematyczne i przestrzenno-wzrokowe na ogoét sg
stabe i mogg wplywac na aktywnosci zwigzane z zZyciem
codziennym (np. liczenie pieniedzy). Ostatecznie u oko-
to 75% pacjentdéw rozpoznaje sie op6Znienie rozwoju
umystowego. Czesto wystepuja: nadwrazliwos¢ na dzwie-
ki, problemy ze spaniem, zaburzenia uwagi/nadmierna ak-
tywno$¢ oraz zespoly lekowe.

Hiperkalcemia i nadmierne wydalanie wapnia z moczem
wystepuja u znacznej liczby chorych (odpowiednio u 15
i 30%). Obie cechy mogg sta¢ sie objawowe, przy czym
pierwsza objawia sie drzaczka, wymiotami, zaparciem
i skurczami mieéni, a druga prowadzi do wapnicy nerek.

Metody diagnostyczne
Opracowano szereg metod pozwalajacych na analize indy-
widualnego genotypu. Wiele zaburzefi genetycznych wy-
wolanych jest brakiem badz wystepowaniem dodatkowego
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RYCINA 5. Pacjent z zespofem Williamsa (nieopisywany w tekscie).
(Z Doernbecher Children’s Hospital, Portland, Oregon).

materialu genetycznego. W przypadkach kraficowych do-
chodzi do utraty badz nabycia calego chromosomu, tak jak
w trisomii 21 (zespole Downa) i monosomii X (zespole
Turnera). Zaburzenia te mozna rozpoznaé na podstawie
analizy chromosomoéw pacjenta pod mikroskopem. W ten
spos6b mozna takze rozpoznaé bardzo duze delecje (co
najmniej 5 milionéw par zasad).

Mniejsze delecje lub duplikacje czesto nie s3 widoczne
bezposrednio. W przeszlosci takie zaburzenia wykrywa-
no za pomocy fluorescencyjnej hybrydyzacji in situ (FISH)
okreslonego regionu w genomie. Gtéwna wada FISH jest
to, ze pozwala na analize niewielkiej liczby regionéw jed-
noczesnie. Zatem, aby zleci¢ wykonanie FISH danego re-
gionu w genomie, lekarz musi podejrzewaé wystepowanie
okreslonej wady genetycznej.

Wiekszos§¢ zaburzefi genomowych prowadzi do wysta-
pienia opdznieli w rozwoju pewnego stopnia oraz zabu-
rzei wzrostu, poniewaz na ogél obejmuja one szereg
gendw, a niektére z tych gendw muszg wystepowal we
wlasciwej liczbie kopii, aby doszto do prawidlowego roz-
woju. Doktadne rozpoznanie jednego z tych zaburzen mo-
ze by¢ kluczowe, poniewaz szereg rozpoznan natychmiast
wskazuje na konieczno$¢ przeprowadzenia testow pod ka-
tem innych zaburzefi, ktére mogly zostaé przeoczone
w trakcie rutynowych badan przesiewowych. Diagnoza
molekularna umozliwia takze lekarzowi przedstawienie
rodzinie rokowania i wskazéwek dotyczacych okreslo-
nych probleméw, ktdre moga wystapié w przysztosci, jak
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réwniez informacji dotyczacych ryzyka wystapienia tego
samego schorzenia w kolejnej cigzy.

CMA pozwala na analize, za pomocg pojedynczego testu,
pod katem wszystkich znanych, powszechnie wystepujacych
zespolow delecyjnych lub duplikacyjnych, w tym obejmuja-
cych obszary telomerowe. W opisywanym przypadku roz-
poznanie rbznicujgce obejmowalo delecje telomerowe,
zespdl Russella-Silvera oraz zesp6t Williamsa. Poniewaz
CMA wykrywa wszystkie klinicznie istotne delecje telome-
rowe, podobnie jak powszechna delecje zwigzang z zespo-
tem Williamsa, zlecono wykonanie tego testu w ramach
wstepnej oceny genetycznej opisywanego dziecka.

W macierzowej CGH DNA pacjenta i kontrolne DNA
sa znakowane réznymi barwnikami fluorescencyjnymi
i hybrydyzowane do macierzy obejmujacej tysiace probek
DNA. Sygnat emitowany przez DNA pacjenta jest poréw-
nywany z sygnalem emitowanym przez kontrole dla kaz-
dej prébki na macierzy. Delecje prezentuja sie jako
wzgledna utrata sygnatu w prébie DNA pacjenta. Dupli-
kacje sa widoczne jako wzgledne nasilenie sygnatu (w ce-
lu zdobycia doktadniejszej informacji patrz Stankiewicz
i Beaudet, 2007 w zalecanym piSmiennictwie).

Poniewaz ten test pozwala jedynie na wykrycie zabu-
rzefi prowadzacych do zmiany liczby kopii swoistych
fragmentéw DNA, zréwnowazone translokacje (i inne
zréwnowazone rearanzacje chromosomowe) pozostang
niewykryte. Takze mutacje punktowe nie zostang wykry-
te, zatem w sytuacji, gdy podejrzewa sie wystepowanie
pojedynczej mutacji w okreSlonym genie, CMA nie mo-
ze zastapié¢ sekwencjonowania DNA. Biorac pod uwage
dostepnosé réznych typdw testéw genetycznych, przy po-
dejmowaniu decyzji, ktory test bedzie najodpowiedniej-
szy w danej sytuacji, internista powinien polegad
na do$wiadczeniu genetyka dzieciecego. Wazne jest tak-
ze odpowiednie poradnictwo przed wykonaniem testu.

Koszt analizy CMA wynosi okoto 1500 dolaréw. W re-
gionie, z ktérego pochodza autorzy tej pracy, wiekszosé
firm ubezpieczeniowych pokrywa koszty jej wykonania.
W wielu stanach nie istniejg laboratoria genetyczne prze-
prowadzajace ten test. Konieczno$¢ przeprowadzenia te-
go badania w innym stanie moze wplynaé na decyzje
ubezpieczyciela o pokryciu kosztow.

Postepowanie

Nie ma lekéw na zesp6t Williamsa. Leczenie jest pod-
trzymujace, z naciskiem potozonym na wczesne wykry-
cie przewidywalnego postepu choroby. American
Academy of Pediatrics przedstawia zalecenia dotyczace
nadzoru zdrowotnego nad chorymi z zespotem William-
sa (http://www.aap.org/healthtopics/genetics.cfm). Wskaz-
niki dotyczace wzrostu nalezy zestawi¢ z wykresami
sporzadzonymi dla zespolu Williamsa. Wzrost, masa cia-
ta i obwdd glowy sa w opisywanym przypadku w normie
dla pacjenta z zespotem Williamsa. Podobnie jak w przy-
padku tego chorego, niemowleta i dzieci z tym zespotem
nalezy kierowa¢ do Early Childhood Intervention.
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Istotne w ocenie pod katem wystepowania wad serco-
wo-naczyniowych s3 echokardiografia i skierowanie
do kardiologa. W przypadku opisywanego pacjenta echo-
kardiografia byta prawidtowa. Nawet chorzy z prawidlo-
wymi wynikami tego badania powinni pozostawac
pod opieka kardiologa, poniewaz SVAS moze rozwinad
sie zarbwno po urodzeniu, jak i w trakcie dorastania.

Przewlekte zapalenie ucha Srodkowego, zez zbiezny,
nadwzroczno$é wystepuja u okoto 50% chorych podda-
wanych regularnym badaniom kontrolnym wzroku i stu-
chu. Obustronne gromadzenie ptynu w uchu srodkowym
obserwowane u prezentowanego pacjenta moze by¢ zwig-
zane z zespolem Williamsa.

U okoto 20% chorych z zespolem Williamsa wystepu-
ja zaburzenia nerek. W chwili rozpoznania nalezy wyko-
naé ultrasonograficzne badanie nerek. Wyniki takiego
badania u opisywanego chorego byly prawidlowe.

Pomiar stezenia wapnia w surowicy, mocznika i kre-
atyniny we krwi, testy czynnoSci tarczycy oraz badania
oceniajgce st¢zenia wapnia i kreatyniny w moczu nalezy
wykonaé w chwili rozpoznania i w czasie kolejnych re-
gularnych wizyt, zgodnie z opublikowanymi zaleceniami.
U opisywanego chorego wyniki tych badafi byly prawi-
diowe.

Wskazowki dla lekarza klinicysty
Rozpoznanie roznicowe w przypadku zaburzefi rozwoju jest
rozlegte. U dziecka z zaburzeniami wzrostu i dysmorfig twa-
rzy nalezy rozwazy¢ wystepowanie choroby genetyczne;.
CMA oferuje klinicyScie nowa opcje testow genetycznych,
gdy podejrzenie wystepowania zaburzef genetycznych jest
wysokie, ale objawy u pacjenta nie s3 typowe dla danego za-
burzenia, poniewaz test moze wykry¢ typowe dla zespolow
genetycznych delecje i duplikacje chromosomowe. W opi-
sywanym przypadku CMA pozwolilo na wykrycie klasycz-
nej delecji prowadzacej do zespotu Williamsa. Cechy
pacjenta sg w petni zgodne z t3 chorobg, ale niewystarcza-
jaco swoiste, aby uzasadnié wykonanie analizy za pomoca
FISH w ramach poczatkowej oceny pacjenta. Wykonanie
CMA zlecono po pierwszej wizycie pacjenta w klinice gene-
tycznej, co doprowadzito szybko do rozpoznania, wskazu-
jac na site tego badania w ocenie diagnostycznej dzieci
z niewyjasnionymi op6znieniami wzrostu.

(Frank J. Probst, MD, PhD, Ankita Patel, PhD, Ar-
thur L. Beaudet, MD, Baylor College of Medicine, Ho-
uston, TX)
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