PROBLEMY
KLINIGZNE

Proble

Przypadek 1. Prezentacja

Czternastoletni chlopiec zglosit sie z powodu meczliwosci.
Chociaz nadal aktywnie grat w hokeja na trawie, skarzyt
sie, ze fatwo sie meczy. Matka twierdzita, Ze od miesigca
byt blady. Wynik proby gwajakolowej stolca byt dodatni,
bezzwlocznie zatem skierowano chtopca do gastroentero-
loga. Chlopiec nigdy nie obserwowal krwi w stolcu. Nie
zglaszal b6low brzucha ani stawéw, biegunki, goraczki,
nocnych potéw, owrzodzenn w jamie ustnej ani wysypki
skornej. Mial wprawdzie dobry apetyt, ale rozwdj fizyczny
byt uposledzony.

Podczas badania przedmiotowego stwierdzono, ze jest
to uSmiechniety, mity nastolatek o bladej skérze. Czesto$é
pracy serca wynosifa 100 uderzefi/min, ci$nienie krwi
118/67 mm Hg. Zaréwno wzrost, jak i masa ciata byly
znacznie ponizej 5 centyla. Nie stwierdzono zadnych wy-
ro$li skornych ani szczelin w okolicy odbytu, a wynik ba-
dania palcem przez odbyt byl prawidtowy, podobnie jak
wynik ogdlnego badania. Stolce byty barwy brazowe;j, bez
domieszki krwi, wynik préby gwajakolowej byt dodatni.

Wyniki badan laboratoryjnych byly nastepujace: liczba
krwinek biatych 8,1x10%/ul (8,1x10%1), Hb 8,5 g/dl
(85 g/l), liczba krwinek ptytkowych 285x103/dl
(285x%107/1), §rednia objetos¢ krwinki 75 fl, retikulo-
cyty 1,9% (0,019), OB 57 mm/h, czas protrombino-
wy 13,9 s (prawidlowo: 11,1-13,7 s), czeSciowy czas
tromboplastyny 27,2 s (prawidtowo: 22,8-34,7 s), ste-
zenie albumin 3,8 g/dl (38 g/l) (prawidlowo: 3,2-4,8 g/dl

Skréty czesto uzywane

ALAT aminotransferaza alaninowa

AspAT aminotransferaza asparaginianowa

BUN  azot mocznikowy we krwi

EEG  elektroencefalografia

EKG  elektrokardiografia

Hb hemoglobina

Ht hematokryt

MR  tomografia rezonansu magnetycznego

0B predkos¢ opadania krwinek czerwonych, odczyn
Biernackiego

OUN  osrodkowy uktad nerwowy

PMR  plyn mézgowo-rdzeniowy

TK tomografia komputerowa

Autorzy deklaruja brak jakichkolwiek powigzan finansowych
zwigzanych z prezentacja niniejszych przypadkdw.
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[32-48 g/l]). Stezenia elektrolitow, aktywnosé AIAT, AspAT,
fosfatazy zasadowej oraz stezenie bilirubiny w surowicy by-
ly prawidlowe. Wiek kostny miescit sic miedzy 9 a 10 ro-
kiem i byl o co najmniej 4 lata ponizej wieku chlopca.
Rozpoznanie ustalono dzieki wykonaniu dodatkowego
badania i uzyskaniu dodatkowych danych z wywiadu.

Przypadek 2. Prezentacja

Rodzice zglosili si¢ z 6-miesiecznym chtopcem, ktory od
2 tygodni gorgczkowat do 39,5°C, wymiotowat i miat bie-
gunke. Wedlug rodzicow wymiociny nie zawieraty zéfci,
stolce za$ byly wodniste i bez domieszki krwi. W ciggu
ostatniego tygodnia zmniejszyla sie ilo§¢ oddawanego mo-
czu i stolca. Obecnie rodzice zauwazyli réwniez ograni-
czong ruchomo$¢ koficzyn dolnych dziecka. Dziecko nie
miato zatkanego nosa, nie kaszlalo, ostatnio nie odbyto
podrézy, nie przebylo urazu ani nie zetkneto sie z choro-
bg. Szczepienia ochronne realizowano u niego zgodnie
z kalendarzem szczepien.

Podczas badania przedmiotowego dziecko miato tem-
perature 38°C, czynno$¢ serca wynosita 173 uderzefi/min,
czestosé oddechéw 38/min. Bylo rozdraznione, a rucho-
mo$¢ jego konczyn dolnych byta zmniejszona. Napiecie
migsni koniczyn dolnych byto mniejsze, nie wystepowa-
ty odruch kolanowy, skokowy ani reakcja na bdl ze stro-
ny palucha, po uniesieniu dziecka do pozycji pionowej
koficzyny dolne nie zginaly si¢ w stawach biodrowych
ani kolanowych, zmniejszone tez bylo napiecie miesnia
zwieracza odbytu. Liczba krwinek biatych wynosi-
ta 14x103/ul (14x10°/1), Hb 11,7 g/dl (117 g/1), zas licz-
ba krwinek ptytkowych 469 x10%/ul (469 x10°/1). Wyniki
badafi biochemicznych byty prawidlowe. Rozpoznanie
ustalono na podstawie dodatkowych badan.

Przypadek 1. Oméwienie

Rozpoznanie réznicowe
Przyczyn krwawienia z odbytu jest wiele. Ustalenie wta-
Sciwego rozpoznania bardzo czesto ufatwia zebranie
szczegblowego wywiadu, réwniez rodzinnego. Zawsze
trzeba uwzglednié¢ wiek dziecka, poniewaz najczestsze
przyczyny krwawienia z odbytu sa odmienne u nastolat-
kéw, miodszych dzieci i niemowlat. Na przyktad u nie-
mowlat jest ono zwykle skutkiem nietolerancji biatek
zawartych w mleku, ktéra u mtodziezy jest mato prawdo-
podobna przyczyna dodatniej proby gwajakolowe;.

Wsrod nastolatkéw krwawienie z odbytu pojawia sie
najczesciej w przebiegu szczelin odbytu, guzkéw krwaw-
niczych, polipéw, bakteryjnych zapalen jelita cienkiego
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RYCINA 1. Polipy katnicy.

i okreznicy oraz choroby zapalnej jelit (inflammatory bo-
wel disease, IBD). Do innych przyczyn moga nalezeé:
plamica Schénleina-Henocha, zespét hemolityczno-
-mocznicowy, angiodysplazja oraz zaburzenia krzepnie-
cia. Kazde z tych zaburzefi cechujg odmienne objawy,
wyniki badania przedmiotowego i wyniki badaf labora-
toryjnych.

Prezentowany 14-latek zaprzeczal wystepowaniu bie-
gunki, fatwemu powstawaniu siniakéw, wysypki skor-
nej oraz béléw brzucha. Mato prawdopodobne byto
wystepowanie zapalenia jelita grubego wywotanego za-
kazeniem, plamicy Schonleina-Henocha, zespotu hemoli-
tyczno-mocznicowego lub zaburzen uktadu krzepniecia.
Poniewaz nie pbyto przewleklych zaparé, a wyniki bada-
nia okolicy odbytu i odbytnicy byly prawidtowe, naleza-
to wykluczy¢ szczeliny odbytu lub guzki krwawnicze
odbytnicy. Niedokrwisto§¢ mikrocytarna, tagodna hipo-
albuminemia oraz podwyzszone OB silnie wskazywaly
na chorobe Le$niowskiego-Crohna. Przemawialy za nig
réwniez zaburzenia wzrostu, poniewaz u dzieci niedozy-
wienie moze by¢ jedynym objawem choroby zapalnej je-
lit. Innymi przyczynami krwawien z przewodu
pokarmowego u nastolatkéw mogg by¢ uchylek Meckela
oraz polipy w przewodzie pokarmowym. Za mozliwoscig
tego rozpoznania przemawial wywiad rodzinny chlopca,
bowiem u jego matki i brata rozpoznano polipowato$é
mlodzieficza.

Rozpoznanie
Podczas wykonanego 2 tygodnie p6zniej badania kolono-
skopowego stwierdzono liczne polipy rozsiane w obrebie
okreznicy, uszypulowane lub o szerokiej podstawie. Naj-
wieksze z nich znajdowaly sie w okreznicy poprzecznej,
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okreznicy wstepujacej i katnicy, ktéra zawierata ich réw-
niez najwigcej (ryc. 1). Liczne uszypulowane polipy okrez-
nicy usunieto drogg elektrokoagulacji. W poszukiwaniu
polipéw w gérnym odcinku przewodu pokarmowego wy-
konano ezofagogastroduodenoskopie, nie stwierdzono
jednak nieprawidtowosci. Badaniem histopatologicznym
usunietych z okreznicy zmian wykazano polipy typu mlo-
dzieficzego, potwierdzajac rozpoznanie polipowatosci
miodzieficzej. Badanie jelita cienkiego z uzyciem Srodka
cieniujacego ujawnito wystepowanie polipa w koficowym
odcinku jelita kretego. Biorac pod uwage zasieg polipéw
w jelicie i mozliwo$¢ ich ztosliwienia, zaleca si¢ rozwaze-
nie wskazan do czeSciowej resekgji jelita kretego i okrez-
nicy (czeSciowej ileokolektomii).

Choroba

Polipowato$¢ mlodzieficza jest rzadko wystepujaca cho-
robg autosomalng dominujgcg, obserwowang u 1 na
100 000 os6b. Objawy pojawiaja sie zwykle miedzy 4 a 14 r.z.
Rozpoznanie ustala sie, jesli u chorego wystepuje po-
nad 5 polipéw typu mtodzieficzego lub jakakolwiek ich
liczba w polaczeniu z ujawnieniem polipowato$ci mto-
dzieficzej w wywiadzie rodzinnym. Najczestszym obja-
wem jest pojawiajace sie okresowo niebolesne krwawienie
z odbytnicy, a u 33% dzieci wspolistnieje niedokrwisto§é
z niedoboru zelaza. Praktykujacy lekarze powinni zdawac
sobie sprawe, ze opornej na leczenie niedokrwistosci z nie-
doboru zelaza czesto towarzyszy enteropatia z utratg biat-
ka i niedobér biatka.

U chorych z polipowato$ciag moga wystapi¢ bole brzu-
cha, objawy niedroznosci przewodu pokarmowego lub §lu-
zowo-ropne stolce, a duzy polip moze doprowadzi¢ do
wglobienia. U czesci chorych obserwuje si¢ niedozywienie
i paleczkowate palce. OB bywa podwyzszone, gléwnie
z powodu stanu zapalnego jelita w miejscach wystepowa-
nia polipéw, zwanych réwniez polipami zapalnymi. Lecze-
nie polipowatosci mtodzieficzej polega na resekgji polipow.
Nalezy réznicowad je z pojedynczym polipem mtodzien-
czym, ktory nie wykazuje sktonnosci do zlosliwienia.

Nadzor

Chociaz u 98% chorych z polipowatosciag mlodzieficza
polipy wystepujag w okreznicy, moga sie pojawiaé réw-
niez w zotadku lub jelicie cienkim. Catkowite ryzyko
rozwoju ztosliwego nowotworu przewodu pokarmowe-
go wynosi 50%. Formalnie nie zalecono wykonywania
badan okresowych w trakcie obserwacji, wigkszos¢ spe-
cjalistow uwaza jednak, ze badanie endoskopowe gérne-
go odcinka przewodu pokarmowego oraz kolonoskopie
nalezy przeprowadzaé co najmniej co 3 lata, poczynajac
od ustalenia rozpoznania. Powinno sie tez wykonywaé
badania obrazowe jelita cienkiego. Dawniej w celu wy-
krycia niewielkich polipéw jelita cienkiego wykorzysty-
wano badanie radiologiczne ze $rodkiem cieniujacym,
obecnie czulszg metoda diagnostyczng jest endoskopo-
wa radiokapsufka.
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Badania genetyczne
U okoto 25-50% chorych z polipowatoscig mtodzienicza
wystepuje zaburzenie w obrebie genu Smad4, umiejsco-
wionego na dlugim ramieniu chromosomu 18 (18q). Biat-
ko Smad4 jest czasteczka przekazujaca sygnal w trakcie
powstawania transformujgcego czynnika wzrostu f
(TGF-B), silnego inhibitora czynnika wzrostu nabtonka je-
litowego. Mutacja w obrebie genu Smad4 powoduje skro-
cenie biatka Smad4, co ogranicza wytwarzanie TGF-j,
a tym samym predysponuje do powstawania nowotworu.
Co ciekawe, mutacje Smad4 moga tez wystepowac u cho-
rych z wrodzonymi teleangiektazjami krwotocznymi (cho-
roba Rendu-Oslera-Webera — przyp. thum.). W podgrupie
chorych z t3 wada genetyczng obserwuje si¢ fenotyp za-
réwno polipowato$ci mtodzieficzej, jak i wrodzonych te-
leangiektazji krwotocznych.

U os6b z polipowatoscig mtodzieficza powinno sie roz-
wazy¢ wykonanie testow genetycznych w kierunku muta-
¢ji Smad4 i innych znanych mutacji wystepujacych
w przebiegu tej choroby. Rozpoznanie pojedynczej muta-
¢ji genetycznej nakazuje jej poszukiwanie u innych czlon-
kéw rodziny. Kazdy bedacy nosicielem takiej mutacji
powinien podlega¢ opisanemu wyzej nadzorowi.

Wskazdwki dla lekarza klinicysty
W rozpoznaniu réznicowym krwawienia z odbytnicy trze-
ba uwzglednié¢ wiele mozliwosci. Ustalenie wlasciwego
rozpoznania czesto ulatwia zebranie szczegdélowego
wywiadu, w tym rodzinnego, w polaczeniu z wiekiem
chorego, wynikami badania przedmiotowego i badan la-
boratoryjnych. Dzieci, u ktéry powtarzajg si¢ krwawienia
z odbytnicy niewiadomego pochodzenia, powinny by¢
kierowane do gastroenterologa w celu przeprowadzenia
dodatkowych badan.

Polipowato$¢ mtodzieficza jest rzadko wystepujaca
dziedziczng chorobg, prowadzacg do rozwoju nowotwo-
réw przewodu pokarmowego. Jesli nie mozna usunaé po-
lipéw endoskopowo lub powstaly zmiany dysplastyczne,
nalezy podjaé leczenie chirurgiczne.

(Cary M. Qualia, MD, Marilyn R. Brown, MD, Uni-
versity of Rochester School of Medicine & Dentistry, Ro-
chester, NY)

Przypadek 2. Omoéwienie

Podczas ponownego badania w okolicy ledZwiowo-
-krzyzowej stwierdzono wglebienie nad szparg poslad-
kowa. Bylo ono otoczone rumieniem, a po uci$nieciu
wyciekal ropny ptyn. Badanie MR tej okolicy ujawnito
rozlegla, wielokomorowg zmiane o niejednorodnym
wzmocnieniu przylegajaca do rdzenia kregowego
w dolnej czesci piersiowego odcinka kanatu kregowego,
schodzaca do jego czesci krzyzowej (ryc.2). Obszary
wzmocnienia odpowiadaly ropniowi umiejscowione-
mu w oponie twardej, ze skladowymi w obrebie
i na zewnatrz rdzenia kregowego. W przekroju strzal-
kowym uwidoczniono kanal biegnacy miedzy skéra
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RYCINA 2. Rozlegta, wielokomorowa zmiana o niejednorodnym
wzmocnieniu przylegajaca do rdzenia kregowego w dolnej czesci
piersiowego odcinka kanatu kregowego, schodzaca do jego czesci
krzyzowej.

w okolicy grzbietowej a odcinkiem krzyzowym kanatu
kregowego.

Rozpoznano ropien wewngtrzoponowy i wewnatrz-
rdzeniowy, a dziecko zakwalifikowano do pilnej operacji.
W trakcie zabiegu odnaleziono kanal biegnacy od zagte-
bienia w tkance podskérnej przez otw6r w oponie twar-
dej do rdzenia kregowego. Wycieto kanal przetoki
i otworzono stozek rdzeniowy, po czym usunieto tresé
ropng. W posiewach pobranego materialu wyhodowano
pateczke okreznicy (Escherichia coli), a takze mieszane
drobnoustroje beztlenowe z rodzaju Bacteroides i Pepto-
streptococcus. W obrebie rdzenia kregowego stwierdzo-
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no dobrze odgraniczony guz zawierajacy wlosy i elemen-
ty torbielowate, ktéry usunieto. Badaniem histopatolo-
gicznym rozpoznano torbiel skdrzastg. Rozpoczeto
dozylne podawanie wankomycyny, cefotaksymu i metro-
nidazolu.

Embriologia
Wrodzone zatoki skérne rozwijajg sie miedzy trzecim
a pigtym tygodniem zycia plodowego, w okresie oddzie-
lania si¢ neuroektodermy od ektodermy skérnej. W trak-
cie tego procesu elementy skérne oddzielaja sie od
elementéw ukladu nerwowego, w wyniku czego rozwija
sie trakt zatokowy. Obszar ledzwiowo-krzyzowy zamyka
sie jako pierwszy (od gory ku dotowi), dlatego zatoki skor-
ne s3 w tej okolicy czestsze.

Na koricu kanatu zatoki skérnej u niewielkiego odset-
ka os6b powstaje torbiel skérzasta, jak w omawianym
przypadku, lub torbiel naskérkowa. Stanowia one oko-
to 1% wszystkich wewnatrzoponowych guzéw rdzenia
kregowego, a rozwijaja sie wtedy, gdy w zamknieciu cewy
nerwowej uczestniczy ektoderma.

Powikfania

Najpowazniejszym powiklaniem wrodzonych zatok skér-
nych jest zakazenie. Zakazenia powodujg zmiany w prze-
strzeniach nadoponowej, podoponowej, w oponie twardej
lub w rdzeniu kregowym. Ropnie czesto szerza sie w roz-
nych kierunkach wzdtuz przebiegu rdzenia kregowego, co
grozi rozwojem zapalenia opon mézgowo-rdzeniowych.
Najczesciej hodowana bakteria jest gronkowiec zlocisty
(Staphylococcus aureus), ale zakazenie moga tez wywo-
ta¢ drobnoustroje beztlenowe i Gram-ujemne bakterie
jelitowe. U omawianego chorego wyhodowano E. coli
i mieszang flore beztlenows, co moze by¢ wyrazem zanie-
czyszczenia katem, ktére moglo wywotac zakazenie.

Obraz kliniczny
Objawami zakazonej zatoki skornej s3: goraczka, wycieka-
nie ropnej tresci z otworu zatoki oraz postepujace ubytki
neurologiczne. Nawracajace zapalenie opon mdzgowo-
-rdzeniowych w wywiadzie rowniez powinno nasung¢ le-
karzowi my$l o istnieniu zatoki skérnej. Podczas badania
przedmiotowego mozna dostrzec kanal zatoki zanim zo-
stanie ona zakazona. Wiekszo$¢ z nich ma niewielki otwor
w skorze (ujScie skorne) prowadzace do zwezajacego sie
kanatu (kanat zatoki skérnej). W okolicy ujscia skérnego
czesto znajduja sie znamiona naczyniowe, wykwity zawie-
rajagce wlosy lub wlosy sterczace w linii posrodkowej
w dolnej czeSci plecow.

Gléwnym zadaniem stojacym przed pediatrg ogélnym
jest odroznienie czeSciej wystepujacych zaglebiefi w oko-
licy krzyzowej od powazniejszych zmian, takich jak ukry-
ty rozszczep kregostupa lub zatoka stwarzajaca dostep
do OUN. Temu zagadnieniu po§wiecono wiele badafi, nie
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przyjeto jednak zadnego wspdlnego stanowiska, jak roz-
poznawaé okolo 1% zmian skérnych umiejscowionych
nad kregostupem, ktérym mogg towarzyszy¢é powazne
powiktania. Sugerowano, ze zmiany wspolistniejace z nie-
trzymaniem moczu lub stolca, a takze z zaburzeniami neu-
rologicznymi, takimi jak nieprawidlowy chod lub
tukowatos¢é stopy, wymagaja dodatkowej oceny. Trzeba
braé¢ pod uwage, ze zmiany umiejscowione nad faldem
posladkowym moga kontaktowac si¢ z kanatem krego-
wym.

Rozpoznawanie i leczenie
Za najczulsza i najbardziej swoistg technike obrazowa-
nia takich zmian uznano MR. Moze ona ujawnié prze-
bieg kanatu zatoki w tkance podskérnej. Na obrazach T1
naskdrzak widoczny jest jako obszar tkankowy o zmniej-
szonej gesto$ci, wzmacniajacy sie po podaniu gadolinu.
Obrazy T2 ukazuja guz o zwiekszonej gesto$ci. MR moze
tez uwidocznic ropiefi. Jesli obraz kliniczny nasuwa jedy-
nie stabe podejrzenia, przydatng metodg przesiewows jest
badanie ultrasonograficzne. Niekiedy ujawnia ono zaled-
wie niewielkie nieprawidtowosci, ktére wymagaja wyja-
$nienia w badaniu MR. W wieku poniemowlecym
ultrasonografia nie jest czulym sposobem oceny takich
zmian.

Wiekszo$¢ neurochirurgéw opowiada sie za doszczet-
nym wycieciem kanalu przetoki. Z uwagi na zagrozenie
powaznym wtdrnym zakazeniem, m.in. zapaleniem opon
mobzgowo-rdzeniowych i utworzeniem sie ropnia, zabieg
nalezy wykona¢ zaraz po ustaleniu rozpoznania.

Po 12 tygodniach dozylnego leczenia po operacji
u dziecka obserwowano coraz wieksza poprawe stanu
neurologicznego z powrotem sity mig$niowej. Obecnie
moze siedzie¢ wyprostowane i raczkowaé, kontynuuje tez
program rehabilitacji.

Wskazowki dla lekarza klinicysty
Staranne badanie przedmiotowe (przeprowadzone
od stép do gléw i ujawniajace wszelkie zagtebienia) nie
tylko utatwia rozpoznawanie choréb, ale réwniez zapo-
biega ich powstawaniu.

(Donald Janner, MD, Ale xander Zouros, MD, Chalmer
McClure, MD, Nathaniel Wycliffe, MD, Loma Linda Uni-
versity Children’s Hospital, Loma Linda, Calif., Scott Bar-
ron, MD, Broadlawns Medical Center, Des Moines, Ia.)
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