
www.podyplomie.pl/pediatriapodyplomie Luty 2009, Vol. 13 Nr 1 Pediatria po Dyplomie | 83

Szanowni Państwo,
Wprowadzamy do naszego czasopisma nowy dział pt „Ostry dyżur pediatryczny”. Jest
on adresowany przede wszystkim do lekarzy pediatrów pracujących w izbach przyjęć,
szpitalnych oddziałach ratunkowych, ale mamy nadzieję, że będzie stanowił ciekawą i po-
trzebna lekturę dla wszystkich lekarzy pracujących w podstawowej opiece zdrowotnej.
Zachęcamy do lektury.

Praca lekarza w warunkach ostrego dyżuru jest wyjątkowa. Sympatyczni bohaterowie
serialu „Ostry dyżur”, pracujący w warunkach świetnie wyposażonej izby przyjęć szpi-
tala amerykańskiego udowadniają, że w ich działaniach liczy się zarówno ilość, jak i ja-
kość, a wspólnym mianownikiem ich pracy jest konieczność podejmowania szybkich
i trafnych decyzji. Nie osiągnie się tych wyników bez systemu stałych szkoleń, dlatego za-
chęcam do lektury nowego działu Pediatrii po Dyplomie p.t. Ostry dyżur pediatryczny.

Zgodnie z naszymi założeniami, punktem wyjścia do omówienia kolejnych proble-
mów medycznych jest objaw lub zespół objawów chorobowych, z jakimi pacjenci zgła-
szają się do izby przyjęć lub szpitalnego oddziału ratunkowego, gdzie podejmowana jest
wstępna diagnostyka, stawiane pierwsze rozpoznanie oraz wdrażane początkowe lecze-
nie przed podjęciem ostatecznej decyzji o hospitalizacji lub dalszym leczeniu ambulato-
ryjnym.

Nie znajdziecie tu Państwo szczegółowych informacji na temat poszczególnych jed-
nostek chorobowych, a zakres przedstawianych działań diagnostyczno-leczniczych bę-
dzie się koncentrował raczej na odpowiedzi na pytanie „co dalej z pacjentem?” W cyklu
nie zabraknie artykułów z dziedzin ratownictwa medycznego, ostrych chorób zakaź-
nych, urazów i zatruć u dzieci. Do komitetu redagującego zaprosiliśmy pediatrów z róż-
nych dziedzin, jednocześnie lekarzy praktyków: dr hab. n. med. Annę Klukowską
(hematolog, Warszawa), dr hab. n. med. Ewę Toporowską-Kowalską (gastroenterolog,
Łódź), dr n. med. Artura Mazura (endokrynolog, Rzeszów). Zachęcamy do wspólnej lek-
tury i nauki, oczekujemy także propozycji interesujących Państwa tematów.

Dr n. med. Małgorzata Wielopolska Prof. Wanda Kawalec
(pediatria, Otwock)
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Ze spo ły dys mor ficz ne czę sto spo ty ka ne w od dzia łach in ten syw nej te ra pii no wo rod ków

Wśród głów nych ob ja wów ze spo łu SLO na le ży wy -
mie nić: bar dzo cha rak te ry stycz ny wy gląd twa rzy, ma ło -
gło wie, za bu rze nia wzra sta nia, u chłop ców oboj nac two
rze ko me mę skie, wa dy roz wo jo we koń czyn (m.in. syn -
dak ty lia 2 i 3 pal ców stóp), wa dy ne rek (tor bie lo wa -
tość), ser ca (m.in. AVSD) i prze wo du po kar mo we go
(zwę że nie odźwier ni ka, cho ro ba Hir sch sprun ga), za bu -
rze nia neu ro lo gicz ne oraz nie do ro zwój umy sło wy, naj -
czę ściej znacz ne go stop nia. 

W le tal nym ze spo le SLO do dat ko wo ob ser wu je się
ol brzy mie nad ner cza, prze rost ko mó rek wysp Lan ger -
han sa w trzu st ce, płu ca jed no pła to we, roz sz czep pod -
nie bie nia, uszko dze nie wą tro by, za ćmę. W po je dyn czych
przy pad kach stwier dzo no na wet ho lo pro zen ce fa lię oraz
ubyt ko we wa dy koń czyn. Z uwa gi na ww. za bu rze nia
roz wo jo we ze spół SLO w swej cięż kiej po sta ci cha rak te -
ry zu je się wy so ką śmier tel no ścią – w cią gu pierw sze go
ro ku ży cia umie ra ok. 20% cho rych. 

Ko niecz ność wcze sne go roz po zna nia cho ro by ma du -
że im pli ka cje dla po rad nic twa ge ne tycz ne go, po nie waż
cho ro ba dzie dzi czy się au to so mal nie re ce syw nie, z 25%
ry zy kiem po wtó rze nia. Wła sne ba da nia prze sie wo we
wy ko na ne w po pu la cji pol skich no wo rod ków po zwa la -
ją przy pusz czać, że w na szej po pu la cji ze spół SLO jest
jed ną z naj częst szych cho rób me ta bo licz nych oraz że
czę stość wy stę po wa nia cho ro by na te re nie Pol ski mo że
być wyż sza niż w in nych po pu la cjach eu ro pej skich. Ba -
da nia pro wa dzo ne przez Za kład Ge ne ty ki Me dycz nej
IP -CZD we współ pra cy z Pol skim Re je strem Wro dzo -
nych Wad Roz wo jo wych (PRWWR), ma ją ce na ce lu
zba da nie czę sto ści cho ro by w Pol sce przez pro spek tyw -
ną iden ty fi ka cję wszyst kich no wych przy pad ków te go
ze spo łu w la tach 2006-2008 (cho ro bę pró bo wa ło roz -
po znać po nad 2000 le ka rzy, przede wszyst kim neo na -
to lo dzy i pe dia trzy), nie wy ka za ły ta kiej za leż no ści.
Przy pusz cza my, że ni ska czę stość cho ro by uzy ska na
w po wyż szych ba da niach w pew nej mie rze zwią za na
jest z fak tem bar dzo wcze snej śmier ci no wo rod ka,
przed usta le niem roz po zna nia.

Na za koń cze nie o moż li wo ściach dia gno stycz nych.
W ar ty ku le pod kre śla się wa gę roz po zna nia kli nicz ne -
go, któ re wa run ku je wy bór wła ści wej tech ni ki dia gno -
stycz nej. Cho ro by jed no ge no we (pre zen to wa ny ze spół
Mec ke la i Gru be ra oraz ze spo ły kra nio sy no sto zy czy
ze spół SLO) we ry fi ku je się za po mo cą me tod ana li zy
DNA bądź bio che micz nej/en zy ma tycz nej. W przy pad -
ku aber ra cji chro mo so mo wych, ta kich jak tri so mia 21,
tri so mia 18 i 13, wy ko rzy sty wa ne jest kla sycz ne ba -
da nie cy to ge ne tycz ne (ana li za 400-550 prąż ków
w chro mo so mach me ta fa zal nych), któ re ce chu je ma ła

roz dziel czość (nie moż na iden ty fi ko wać nie pra wi -
dło wo ści struk tu ry chro mo so mów mniej szych niż 
ok. 5 mi lio nów par za sad). Ze spo ły mi kro de le cji moż -
na pró bo wać dia gno zo wać za po mo cą tzw. tech ni ki
uzy ski wa nia du żej roz dziel czo ści ob ra zu prąż ko we go
chro mo so mów – HRT (high re so lu tion tech ni que),
któ ra roz po zna je mniej sze (tzw. sub mi kro sko po we
o wiel ko ści ok. 2-3 mi lio nów par za sad) nie pra wi dło -
wo ści struk tu ral ne chro mo so mów niż te, któ re moż na
zi den ty fi ko wać przy za sto so wa niu kla sycz nej ana li zy
chro mo so mów me ta fa zal nych. Tech ni ka HRT umoż -
li wia ba da nie chro mo so mów pro me ta fa zal nych, któ re
są o wie le dłuż sze i wy ka zu ją znacz nie bo gat szy (550-
1250 prąż ków) ob raz prąż ko wy niż chro mo so my me -
ta fa zal ne. Me to dą z wy bo ru do dia gno sty ki ze spo łów
mi kro de le cyj nych mniej szych niż 2 mi lio ny par za sad
jest tech ni ka FISH. War to pod kre ślić, że pod sta wą roz -
po zna wa nia mi kro de le cji jest wy su nię cie po dej rze nia
mi kro de le cji okre ślo ne go chro mo so mu przez kli ni cy -
stę i za sto so wa nie swo istej son dy. Wspo mi na na w ar ty -
ku le tech ni ka aCGH, czy li CGH do ma cie rzy klo nów
se kwen cji DNA, ma szan sę w przy szło ści stać się me -
to dą z wy bo ru przy po szu ki wa niu wszel kich zmian
w ge no mie. Jak do tych czas ma jed nak ogra ni czo ne zna -
cze nie dia gno stycz ne, po nie waż nie jest do stęp na
w więk szo ści la bo ra to riów ze wzglę du na bar dzo wy so -
kie kosz ty. 

W sta wia niu roz po zna nia i na stęp nie wy bo rze od -
po wied niej tech ni ki dia gno stycz nej we ry fi ku ją cej to
roz po zna nie, zro zu mie niu isto ty cho ro by, pod ję ciu od -
po wied niej te ra pii i udzie le niu rze tel nej po ra dy ge ne tycz -
nej, po ma ga ją nam ko mer cyj nie do stęp ne kom pu te ro we
pro gra my dia gno stycz ne (PO SSUM/OSSUM, LDD:
Lon don Dys mor pho lo gy Da ta ba se) oraz po wszech nie
do stęp ne stro ny in ter ne to we de dy ko wa ne tym za gad nie -
niom (Pub Med, OMIM, Ge ne Re views).
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