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Trudnosci diagnostyczne zaburzen elektrolitowych i kwasowo-zasadowych
u 1,5-miesiecznego chtopca - opis przypadku

Diagnostic difficulties of electrolyte and acid-base disorders present
in 1.5 month old boy - a case study

Eugenia Kik, Anna Noczynska
Katedra i Klinika Endokrynologii i Diabetologii Wieku Rozwojowego UW we Wroctawiu

Adres do korespondencii: Eugenia Kik, 50-376 Wroctaw, ul. T. Chatubinskiego 2A

Stowa kluczowe: wrodzona biegunka chlorowa, alkaloza metaboliczna, zaburzenia elektrolitowe
Key words: congenital chloride diarrhoea, metabolic alkalosis, electrolyte imbalance

STRESZCZENIE/ABSTRACT

Praca dotyczy 1,5-miesigcznego chlopca przyjetego do Kliniki z powodu hiponatremii oraz odwodnienia z podej-
rzeniem wrodzonego przerostu nadnerczy. W badaniach laboratoryjnych stwierdzono: hiponatremig, hipokaliemig,
hipochloremi¢ oraz zasadowic¢ metaboliczng. U dziecka wykluczono wrodzony przerost nadnerczy jako przyczy-
n¢ zaburzen gospodarki kwasowo-zasadowej i wodno-elektrolitowej. Analizujac dane z wywiadu (zapalenie ptuc,
niedroznos¢ smotkowa, dyselektrolitemia, staby przyrost masy ciata), wykonano diagnostyke w kierunku mukowi-
scydozy, ktora w oparciu o badanie jontoforezy pilokarpinowej oraz badanie genetyczne rowniez wykluczono. Na
podstawie badan laboratoryjnych (poziom chlorkéw w surowicy i kale, obraz kliniczny) ustalono, ze przyczyna ob-
serwowanych zaburzen jest wrodzona biegunka chlorowa, ktorej wiodacym objawem byly utrata taknienia, staby
przyrost masy ciata, niepokdj i okresowe wymioty. Endokrynol. Ped. 13/2014;2(47):85-88.

The subject of the study is a 1.5 month old baby boy admitted to the clinic with hyponatremia and dehydration with
suspected congenital adrenal hyperplasia. Laboratory findings showed hyponatremia, hypochloremia, hypokalemia,
metabolic alkalosis. Congenital adrenal hyperplasia was excluded as a cause of acid-base homeostasis disorder, wa-
ter- electrolyte imbalance. Upon analysis of medical history (pneumonia, dysmolity, electrolyte balance disorder,
slow weight increase) pilocarpine iontophoresis as well as genetic testing for mucoviscidosis were performed but
mucoviscidosis was also excluded. On the basis of laboratory findings (chloride concentration level in serum and fecal
secretion of chloride and clinical findings) it was determined that the symptoms were caused by congenital chloride
diarrhea. The prevailing symptoms of the disease were: lack of appetite, slow weight gain, anxiety and periodical
vomiting. Pediatr. Endocrinol. 13/2014;2(47):85-88.
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Najczestszg endokrynologiczng przyczyng za-
burzen elektrolitowych w okresie noworodkowym
1 wczesnoniemowlecym jest wrodzony przerost
nadnerczy, przebiegajacy z utrata soli. Nierozpo-
znanie tego schorzenia w pierwszym tygodniu zy-
cia prowadzi do zgonu z powodu postgpujacych
zaburzen wodno-elektrolitowych oraz kwasicy me-
tabolicznej. Wirylizacja zewngtrznych narzadow
moczoptciowych zenskich ulatwia rozpoznanie
tego schorzenia [1-3]. Zaburzenia kwasowo-zasa-
dowe i wodno-elektrolitowe mogg wystapi¢ tak-
ze w przebiegu pseudohipoaldosteronizmu typu
1, uwarunkowanego mutacjami w genie receptora
mineralokortykoidowego (typ nerkowy), mutacja-
mi inaktywujacymi podjednostki nabtonkowego
kanalu sodowego (posta¢ wielonarzadowa), a tak-
ze przejsciowo jako zaburzenie wtdrne w réznych
patologiach uktadu moczowego (wady rozwojowe,
uropatia zaporowa) lub w infekcjach uktadu moczo-
wego [4-6]. Rzadko wystepujacym schorzeniem,
przebiegajacym z zaburzeniami wodno-elektroli-
towymi oraz kwasowo-zasadowymi, jest biegunka
chlorowa. Jest to genetycznie uwarunkowana cho-
roba przewodu pokarmowego, w ktorej wiodacymi
objawami obserwowanymi od okresu noworodko-
wego sa tryskajace, wodniste stolce ze zwickszona
zawartoscig jonow chlorowych. Nieleczone zabu-
rzenia jonowe w krotkim czasie prowadzg do cha-
rakterystycznych dla tej jednostki zaburzen gazo-
metrycznych i elektrolitowych, takich jak: alkaloza
metaboliczna, hiponatremia, hipokaliemia oraz hi-
pochloremia. Choroba ta rzadko jest rozpoznawana
w okresie noworodkowym i wezesnoniemowlecym
[7-9]. W pracy prezentujemy chtopca, u ktoérego
rozpoznanie biegunki chlorowej zostato postawione
w 1,5 miesigcu zycia.

Opis przypadku

1,5-miesigczny chiopiec zostat przekazany do
Kliniki z oddziatlu dziecigcego szpitala rejonowego
z podejrzeniem wrodzonego przerostu nadnerczy.
Kilka dni przed przyjeciem do szpitala rodzicow
zaniepokoil brak przyrostu masy ciata, stabe tak-
nienie, powtarzajace si¢ wymioty oraz niepokdj.
Chlopiec pochodzi z cigzy 1, porodu przedwcze-
snego (HBd 33/34), rozwigzanego cieciem cesar-
skim. Masa ciata urodzeniowa — 2050 g, di. — 44
cm, ocena w skali Apgar: 1°-5, 10’-7 punktow. Po
urodzeniu rozpoznano wrodzone zapalenie ptluc,

niedrozno$¢ smoétkowsa, krwawienie dokomorowe
II stopnia, anemig, leczong koncentratem krwinek
czerwonych (KKCz). Przy przyjeciu do Kliniki
w badaniu przedmiotowym oceniono stan dziecka
jako S$rednio ciezki, stwierdzono niedobor masy
ciata (w okresie 1,5 miesigca przybrat 300g), skore
blada, sucha, ciemi¢ przednie zapadnigte, §luzowki
jamy ustnej podsychajace, brzuszek wzdety, prze-
pukling mosznowa. W badaniach dodatkowych:
hiponatremia (Na 110 mmol/l), hipochloremia
(Cl 58 mmol/l), hipokaliemia (K 3,5 mmol/l), za-
sadowica metaboliczna (pH 7,7; BE 18,6 mmol/l,
cHCO3 41,8 mmol/l), niedokrwistos¢ (Hb 7,7g%,
Ht 21,9%). Dziecko wymagato podania KKCz.
W kolejnych dniach hospitalizacji poziomy Na byty
w dolnych granicach normy (do 134 mmol/l), K
do 5,0 mmol/l, pH -7,54, BE 16,4 mmol/l, cHCO3
38,9 mmol/l. W piatej dobie hospitalizacji wysta-
pity obfite wymioty. podczas ktorych poziomy Na
i K wynosity:115 mmol/l vs 5,1 mmol/l, st¢zenie
Cl niskie nieoznaczalne, réwniez obnizone byly
poziom Ca (3,96 mg/dl norma 4-5,5) i P (3,9 mg/
dl norma 4,5-6,5) w surowicy oraz wydalanie elek-
trolitdw w dobowej zbidrce moczu (DZM). Wartosc¢
pH —7,582. Poziom aldosteronu — 2450 pg/ml (nor-
ma 300-1900), ARO — 9,66 ng/ml (norma do 10).
Konsultujacy nefrolog wykluczyt nefrologiczng
przyczyng zaburzen jonowych i kwasowo-zasado-
wych. W leczeniu stosowano dozylnie 3% roztwor
NaCl oraz okresowo 15% KCIl, uzyskujac stopnio-
wy wzrost stezenia Na i K. Rownoczesénie stale do-
salano mieszanki mleczne 10% NaCl w ilosci 4x1
ml oraz 3x1 ml 15% KCI. Z powodu utrzymujacego
si¢ wzdgcia brzuszka oraz oddawania ttuszczowe-
go, niestrawionego, tryskajacego stolca do lecze-
nia wiaczono lipaze w ilosci 1000j przed kazdym
positkiem. W trakcie leczenia uzyskano poprawe
stanu klinicznego, stopniowy przyrost masy ciata,
ustgpienie wzde¢ 1 zmiang wygladu stolca, ktorego
konsystencja stata si¢ bardziej papkowata. Stgzenie
Na w surowicy — 133 mmol/l, K — 5,5 mmol/l, Cl —
89 mmol/l.

Dwukrotnie wykonana jontoforeza pilokarpi-
nowa (wynik ujemny) oraz badanie genetyczne
w kierunku najczestszej mutacji Phe508del w genie
CFTR pozwolily na wykluczenie mukowiscydozy.
Dziecko w stanie ogdlnym dobrym wypisano do
domu z zaleceniem podawania 10% NaCl 1ml do
czterech positkéw, dwa razy dziennie 15%KCI 1 ml
oraz przed kazdym positkiem 1000 j lipazy. Bada-
nia wykonane w warunkach ambulatoryjnych wy-
kazaty, ze pomimo dosalania mieszanek nie udato
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si¢ uzyskac catkowitej normalizacji stezen Na, Cl
i K. Dziecko nadal oddawato tryskajace, wodniste
stolce, co byto przyczyng utrzymujgcego si¢ stabe-
go przyrostu masy ciata. Z rozpoznaniem biegunki
chlorowej pacjent zostat przekazany do dalszego le-
czenia w poradni gastroenterologicznej.

Omodwienie

Zaburzenia gospodarki wodno-elektrolitowej
i kwasowo-zasadowej sa charakterystyczne dla wro-
dzonego przerostu nadnerczy z utratg soli, zwezenia
odzwiernika, mukowiscydozy, a takze wrodzonej
biegunki chlorowej [10]. W omawianym przypadku
wystepowanie zaburzen jonowych, niedozywienie
moglyby sugerowa¢ zwe¢zenie odzwiernika, ktore
wykluczono w oparciu o brak typowych dla tego
schorzenia chlustajacych wymiotow [11, 12]. Wy-
kluczono takze zespot Barttera, dla ktorego cecha
charakterystyczna sa: hiponatremia z hipokaliemia
i zasadowica metaboliczna, wynikajace z uposle-
dzonego wchlaniania sodu w ramieniu wstepuja-
cym petli Henlego i wtoérnego pobudzenia uktadu
renina-angiotensyna-aldosteron [13, 14].

Najbardziej prawdopodobnym rozpoznaniem,
pomimo ujemnego wyniku badania przesiewowe-
go, wydawatla si¢ mukowiscydoza. Przemawialy za
nig: wrodzone zapalenie ptuc, niedrozno$¢ smot-
kowa, hiponatremia, hipokaliemia, hipochloremia,
zasadowica metaboliczna, a takze poprawa stanu
klinicznego po zastosowaniu enzymow trawien-
nych [15-18]. Wedtug badaczy ujemny wynik ba-
dania przesiewowego w kierunku mukowiscydozy
u noworodkow urodzonych przedwcze$nie moze
by¢ fatszywie ujemny [19], dlatego u omawianego
dziecka powtdrzono badanie genetyczne oraz jon-
toforez¢ pilokarpinowa. Wyniki badan pozwolity
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