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15-letni chtopiec z biatkomoczem i ostrym uszkodzeniem nerek - opis przypadku

Autorzy przedstawiajg 15-letniego chfopca hospitalizowanego w Oddziale Nefrologii Dzieci w Zabrzu z
powodu biatkomoczu oraz narastajgcych parametréw niewydolnosci nerek. W badaniu fizykalnym,
przy przyjeciu stwierdzono wysoka goraczke, bél i zawroty gtowy, narastajacy bél brzucha z dodatnim
objawem Chetmoniskiego oraz obustronnie dodatnim objawem Goldflama oraz wymioty. Ponadto
obserwowano wysypke rumieniowo-plamistg na tutowiu, drobne wybroczyny na twarzy,
zaczerwienione i rozpulchnione migdatki, suche $luzéwki oraz wyczuwalne wezty chtonne szyjne. W
badaniach laboratoryjnych przy przyjeciu stwierdzono podwyzszone stezenie kreatyniny w surowicy
krwi (eGFR MDRD = 32 ml/min/1,73m”2), hipoproteinemie, hiponatremie, podwyzszone stezenie d-
dimerdw, podwyzszone parametry stanu zapalnego oraz biatkomocz rzedu 5,2 g/l. W kolejnych
dniach hospitalizacji u chtopca przeprowadzono 3 zabiegi hemodializy. Z uwagi na narastajgcy bdl
brzucha wraz z nasilajgcym sie objawem Chetmornskiego oraz miernie dodatnimi objawami
otrzewnowymi, chtopiec wielokrotnie byt konsultowany chirurgicznie. Chtopiec byt leczony w oparciu
o steroidoterapie dozylng, antybiotykoterapie dozylng (ceftriakson, metronidazol), leczenie
przeciwzakrzepowe oraz objawowe. U chtopca wykonano biopsje szpiku, wykluczajgc chorobe
rozrostowg z zajeciem szpiku kostnego. Na podstawie badan laboratoryjnych wykluczono
mikroangiopatie zakrzepowe, choroby uktadowe w tym nefropatie toczniowg i zespét
Goodpasteure?a. W USG jamy brzusznej obserwowano hiperechogeniczne nerki z zatarciem
zrdznicowania korowo-rdzeniowego oraz obecnosc drobnych ztogdw. Po 2 tygodniach hospitalizacji,
chtopiec zostat wypisany do domu i do dalszej statej opieki nefrologicznej, w stanie ogélnym dobrym.
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Ostre cewkowo-$rodmigiszowe zapalenie nerek jako przyczyna ostrego uszkodzenia nerek

Wstep: Ostre cewkowo-érédmigzszowe zapalenie nerek (OCSZN) to stan zapalny obejmujgcy tkanke
$Srddmigzszowg oraz cewki nerkowe, prowadzacy do nagtego pogorszenia funkcji nerek (ostrego
uszkodzenia nerek, AKl). OCSZN jest chorobg na tle immunologicznym, a gtéwnymi przyczynami sa:
reakcje nadwrazliwosci na leki (np. antybiotyki, NLPZ, inhibitory pompy protonowej), infekcje,
odktadanie kompleksow immunologicznych. Cel: Ocena przydatnosci biopsji nerki w diagnostyce
OCSZN. Materiat i metody: Analizowano 32 pacjentéw z AKI u ktérych na podstawie obrazu
klinicznego podejrzewano OCSZN. Wéréd badanej grupy byto 16 dziewczynek, mediana wieku 15 lat i
8 miesiecy. Gtdwne objawy to: bdl okolicy ledZzwiowej - 50%, ostabienie - 84%, nudnosci/wymioty u
87%, rzadziej - gorgczka 37,5%, obrzeki lub utrata masy ciata po 37,5%). U wszystkich pacjentow
rozpoznano AKI (mediana eGFR 22,7ml/min/1,73 m2, IQR 8;54), 1 pacjent miat bezmocz, u
pozostatych stwierdzono: biatkomocz ? 78%, jatowg leukocyturie - 28%, glukozurie - 34%. U
wszystkich wykonano biopsje nerki. Wyniki: Na podstawie biopsji u 29 potwierdzono diagnoze
OCSZN, u 2 rozpoznano ATN, a u 1 PCSZN. U 14 pacjentéw nie ustalono przyczyny AKI, u 13
pacjentow byty to leki (mesalazyna, ketonal, lamotrygina, klonazepam, ibuprofen, paracetamol,
narkotyki), u 5 zakazenia (mycoplasma pneumoniae, leptospira). W analizownej grupie 6 pacjentow
(18,7%) wymagato leczenia nerkozastepczego. Wszyscy z OCSZN otrzymali prednison 1mg/kg/db od 3
do 6 miesiecy. Normalizacja funkcji nerek eGFR>90ml/min/1,73m2 nastgpita u 90% pacjentow,
Srednio po 46 dniach leczenia (od 4 do 210 dni). Wnioski: 1. Biopsja nerki pomaga w postawieniu
rozpoznania szczegdlnie u pacjentéw, u ktdrych nie ustalono przyczyny AKI. 2. Szybkie wdrozenie
leczenia glikokortykosteroidami pozwala na powroét prawidtowej czynnosé nerek.
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Hydrochlorotiazyd w prewencji hiperkalciurii i kamicy uktadu moczowego u dzieci

WSTEP:

Hydrochlorotiazyd stosowany jest u dzieci z idiopatyczng hiperkalciurig oraz nieprawidtowym
wynikiem densytometrii kostnej. Poprzez zmniejszenie wydalania wapnia z moczem, ma réwniez
zapobiegad tworzeniu sie ztogdéw w drogach moczowych. Aktualnie pojawiajg sie doniesienia
dotyczace braku skutecznosci takiego leczenia u dorostych (NOSTONE trial).

Cel badania:

Celem niniejszego badania jest ocena skutecznosci hydrochlorotiazydu w prewenc;ji hiperkalciurii
idiopatycznej i kamicy uktadu moczowego u dzieci.

Materiat:

Badana grupa obejmowata dzieci w wieku 5-18 lat z hiperkalciurig idiopatyczng, hospitalizowane
w Klinice Pediatrii, Nefrologii i Alergologii Dzieciecej WIM-PIB w latach 2022—-2025.

Metodyka:

¢ Retrospektywnie analizowano grupe obejmujacg dzieci w wieku 5-18 lat z rozpoznang
hiperkalciurig idiopatyczng, leczonych hydrochlorotiazydem w typowych, zalecanych dawkach
(1 mg/kg/d)

¢ Oceniano dobowe wydalanie wapnia z moczem oraz dynamike tworzenia nowych lub powiekszania
sie juz obecnych ztogdw w badaniu ultrasonograficznym

¢ Minimalny okres obserwacji pacjentéw wynosit 6 miesiecy
Whioski:

U badanych pacjentow hydrochlorotiazyd wykazat skutecznos$é w obnizeniu kalciurii, co nie zawsze
przektadato sie na zmniejszenie dynamiki tworzenia ztogéw.



Sesja posterowa I. Kamica moczowa, nefrokalcynoza, nefropatie cewkowo-srédmigzszowe

Kolejnos¢ alfabetycznie wg nazwiska pierwszego autora

Wyniki:
¢ W badanej grupie dzieci leczonych przez 6 miesiecy hydrochlorotiazydem stwierdzono:

> nieistotny statystycznie, mieszczacy sie w granicach normy dla wieku wzrost stezenia wapnia w
surowicy (10,18 + 0,28 vs 10,28 £ 0,28; pSt =0,177)

> znamienne statystycznie obnizenie wskaznikoéw wapniowo/kreatyninowych w drugiej porcji moczu
po nocy (Ca/kr: 0,28 +0,14vs 0,19 £ 0,11 pSt:O,017) [Rys.1] i dobowej zbiérce moczu (CA/KR: 0,35 +
0,18 vs 0,25 + 0,12 p*'=0,038) [Rys.2].

¢ W okresie 6 miesiecy leczenia czestos$¢ wystepowania kamicy uktadu
moczowego nie wzrosta znamiennie statystycznie (p“"*™'= 0,250) [Rys.3].

¢ Przed wiaczeniem do badania ztogi w uktadzie moczowym uwidoczniono w badaniu USG u 9
chorych, po zakonczeniu obserwacji — u 7 chorych. Na 14 badanych u 6 pacjentéw stwierdzono
zmniejszenie liczby ztogdw, u 1 pacjenta zaobserwowano zmniejszenie wymiaru istniejgcych ztogéw,
u 2 pacjentow nie stwierdzono zmian w zakresie liczby i wielkosci ztogéw, u 1 pacjenta rozmiar ztogu
powiekszyt sie. U 4 pacjentéw ze wskazaniami do leczenia, ale bez ztogéw w momencie podania leku,
po 6 miesigcach takze nie stwierdzono ich w USG.

Komentarz: Nalezy podkresli¢, ze badanie obejmuje niewielkg grupe pacjentéw oraz stosunkowo
krétki okres obserwacji, co moze ograniczy¢ mozliwos¢ wyciggania ostatecznych wnioskéw
dotyczacych diugoterminowej skutecznosci terapii. Rekrutacja do badania jest nadal kontynuowana,
co pozwoli na dalszg ocene efektéw leczenia w dtuzszym okresie.
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Gietka ureterorenoskopia w urologii jednego dnia jako nowa mozliwos¢ leczenia kamicy nerkowej
u dzieci.

Cel pracy: Gietka ureterorenoskopia jest technikg chirurgiczng stosowang w leczeniu gérnych drég
moczowych. Jest bardzo czesto stosowana u pacjentéw dorostych, jednak ze wzgledu na postepujaca
miniaturyzacje sprzetu, a takze jego precyzje, technika ta stata sie réwniez mozliwa w procesie
leczenia u dzieci. Materiat i metody: Przedstawiamy 7 przypadkdéw gietkiej ureterorenoskopii
wykonanych u dzieci z kamicg nerkowg gérnych drég moczowych w wieku od 6 do 17 lat w trybie
chirurgi jednego dnia. Srednia wieku wynosita 9,5 roku. Pierwszy zabieg w Polsce nasz zespét wykonat
06.06.2013 r. Wyniki: U 4 dzieci kamien znajdowaty sie w dolnym kielichu, u 2 dzieci w Srodkowym
kielichu, a u jednego dziecka ztég znajdowat sie w proksymalnym odcinku moczowodu. Uzyskano
skutecznos$¢ zabiegu na poziomie 86%. Wnioski: Gietka ureterorenoskopia w chirurgii jednego dnia
jest skutecznym, bezpiecznym i mato inwazyjnym narzedziem zaréwno do diagnostyki, jak i leczenia
gornych drég moczowych. Wierzymy, ze postepujgca miniaturyzacja sprzetu i zdobywanie
doswiadczenia umozliwig przeprowadzenie tej procedury u mniejszych dzieci, z wysokg skutecznoscia
w chirurgii jednego dnia.
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Nieoczywisty wynik genetyczny przypadku nefrokalcynozy

Wstep: Nefrokalcynoza to rzadkie schorzenie, w ktérym dochodzi do odktadania sie ztogéw wapnia w
tkance srédmigzszowej nerek. Skutkuje to postepujgca utratg ich funkcji, doprowadzajgc do rozwoju
przewlektej choroby nerek. Opis przypadku: U 5 letniej dziewczynki podczas USG wykonanego z
powodu bdléw brzucha uwidoczniono cechy obustronnej nefrokalcynozy. Dziecko do tej pory
zdrowe, nie zazywato lekdéw (poza suplementacjg standardowych dawek witaminy D3). Wywiad
rodzinny obcigzony kamicg moczowg u ojca. W badaniu fizykalnym bez odchylei. W badaniach
laboratoryjnych parametry nerkowe prawidtowe: eGFR (wg Schwartza) 116 ml/min/1,73mA2,
wyréwnana jonowo i gazometrycznie, poziomy 250HD3 i 1,25(0OH)2D3 - w normie. W badaniu
0gblnym moczu stwierdzono nieliczne szczawiany wapnia, w dobowej zbiérce moczu - hiperkalciurie
(9.3 mg/kg) i proteinurie (11 mg/kg); oksaluria i cytraturia byty prawidtowe. Wskaznik magnezowo-
wapniowy z porcji moczu byt obnizony (0.32 mg/mg). Do leczenia wtgczono cytrynian magnezu z
witaming B6, cytrynian potasu, hydrochlorotiazyd oraz nefroprotekcyjnie ramipryl, modyfikujac leki
oraz ich dawki na podstawie biezgcych wynikdw badan. Po okresie 5-letniej obserwacji, eGFR wynosi
118 ml/min/1,73m"2, a obraz USG nerek pozostaje stacjonarny. Diagnostyke poszerzono o badania
genetyczne, ktdre potwierdzity obecnosé heterozygotycznej mutacji w genach CLDN16 oraz CYP24A1
zarowno u pacjentki, jak i u jej matki, u ktérej wykluczono nefrokalcynoze oraz hiperkalciurie.
Wymienione mutacje w postaci homozygotycznej doprowadzajg do schytkowe]j niewydolnosci nerek
w mechanizmie odpowiednio hiperoksalurii i hiperkalciurii. Wnioski: Nefrokalcynoza jest objawem, u
podtoza ktérego mogg leze¢ mutacje réznych gendéw. W kazdym przypadku nefrokalcynozy warto
wykona¢ badanie genetyczne, ktére jednak nie zawsze definiuje fenotyp choroby.
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Retrospektywne rozpoznanie zespotu Gordona w rodzinie pacjenta z hiperkaliemig

Wstep Pseudohipoaldosteronizm typu Il, znany rdwniez jako zespdt Gordona, jest rzadkga,
genetycznie uwarunkowang tubulopatig. Choroba jest wynikiem mutacji w genach CUL3, KLHL3,
WNK1 i WNK4 i zazwyczaj jest dziedziczona w sposdéb autosomalny dominujgcy. W niniejszej pracy
przedstawiono przypadek 10-letniego chtopca, dzieki ktdremu wtérnie postawiono rozpoznanie
zespotu Gordona u licznych krewnych 1 i 2 stopnia. Opis przypadku 10,5-letni chtopiec po epizodzie
przejsciowego niedowtadu konczyn dolnych (po wysitku), z okresowymi bélami koriczyn dolnych i w
klatce piersiowej, zostat przyjety na Oddziat Nefrologiczny celem diagnostyki hiperkaliemii. Wywiad
rodzinny obcigzony byt ciezkim nadcisnieniem tetniczym oraz hiperkaliemig u matki oraz babci
pacjenta. W badaniach laboratoryjnych stwierdzono hiperkaliemie (5,59-6,1 mmol/l), umiarkowang
kwasice nieoddechowg (przy kwasnym odczynie moczu pH 5,5). Wobec hiperkalciurii (6,9 mg/kg/d)
wykonano densytometrie kosci, ktéra wykazata zmniejszong gestos¢ mineralng kosci. Catodobowy
zapis cisnienia tetniczego oraz obraz nerek w USG byty prawidtowe. Wobec obrazu klinicznego i
wywiadu rodzinnego wysunieto podejrzenie zespotu Gordona i zdecydowano o wtaczeniu
hydrochlorotiazydu w dawce 2x6,25mg - uzyskano ustgpienie objawow klinicznych i normalizacje
kaliemii oraz kwasicy. W sekwencjonowaniu met. Sangera zidentyfikowano heterozygotyczny wariant
patogenny genu KLHL3 ¢.1090G>C zaréwno u pacjenta, jak i krewnych w linii prostej: matki i babci.
Nadcisnienie tetnicze i epizody bdlow/ostabienia koriczyn dolnych wystepujg rowniez u brata matki i
jego syna (oczekujg na badanie genetyczne). Wnioski W diagnostyce rdoznicowej zaburzen
elektrolitowych i nadcisnienia tetniczego u pacjentéw z obcigzonym wywiadem rodzinnym nalezy
uwzglednic¢ choroby uwarunkowane monogenowo. Whikliwa analiza wywiadu rodzinnego moze by¢
kluczowa w ustaleniu prawidtowego rozpoznania, gdyz fenotyp pacjenta, zwtaszcza w mtodym wieku,
moze by¢ jeszcze niekompletny.
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Tubulopatia i nefrokalcynoza jako mozliwa manifestacja choroby mitochondrialnej

Wstep: Zaburzenia czynnosci cewek nerkowych mogg prowadzi¢ do rozwoju nefrokalcynozy. Opis
przypadku: 6-letni chtopiec pozostajacy pod opiekg neurologa (obnizone napiecie miesniowe, cechy
niezbornosci ruchowej, w wywiadzie afazja motoryczna) i endokrynologa (niedobdér masy ciata i
wzrostu) zostat skierowany do oddziatu nefrologicznego z podejrzeniem tubulopatii. Zaburzenia
elektrolitowe pod postacig hipomagnezemii, hipokaliemii, hipokalcemii i hipofosfatemii po raz
pierwszy stwierdzono u dziecka w trakcie diagnostyki niedoboru masy ciata. W wywiadzie rodzinnym
zaburzenia neurologiczne, elektrolitowe i nefrokalcynoza, u matki pacjenta podejrzenie cytopatii
mitochondrialnej. W toku diagnostyki nefrologicznej u chtopca wykazano hipomagnezemie,
hipokaliemie, zasadowice metaboliczng, hiperkalciurie, podwyzszone dobowe wydalanie magnezu,
fosforu i kwasu moczowego oraz znaczng hipocytraturie. W badaniu usg obraz nefrokalcynozy
rdzeniowej. Pobrano skierowano do poradni genetycznej. Na podstawie badania WES trio wysunieto
podejrzenie choroby mitochondrialnej powigzanej z uszkodzeniem genu MT-TF, ponadto
zidentyfikowano uszkodzenie genu REN (wariant VUS/potencjalnie patogenny) powigzane z
kanalikowo-srodmigzszowg chorobg nerek oraz genu MYH7 powigzane z rodzinng kardiomiopatia.
Aktualnie pacjent ma 8 lat. Chtopiec przewlekle przyjmuje cytrynian potasu, magnez oraz koktajl
mitochondrialny (witamina D3, kwasy OMEGA 3/5, witamina c, L-karnityna, coenzym Q10, witamina
B complex). W kontrolnych badaniach funkcja nerek jest prawidtowa, utrzymuje sie zasadowica
metaboliczna, stezenie elektrolitdow w surowicy oraz wydalanie wapnia i cytryniandw w dobowe;j
zbiérce moczu jest prawidtowe. Wnioski: Uszkodzenie genu MT-TF moze objawiac sie tubulopatia
nerkowg podobna do zespotu Gitelmana. U pacjentdw z niewyjasniong tubulopatig w diagnostyce
warto uwzgledni¢ choroby mitochondrialne.
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Omnia sunt venena, nihil est sine veneno. Sola dosis facit venenum. - opis pacjentki z ostrym
cewkowo-$Srodmigzszowym zapaleniem nerek

Ostre cewkowo-srodmigzszowe zapalenie nerek jest schorzeniem rzadko wystepujgcym wsréd dzieci.
Do najczestszych czynnikdw etiologicznych wymienianych w literaturze nalezg leki, zwtaszcza
niesteroidowe leki przeciwzapalne. Celem pracy jest opis pacjentki hospitalizowanej w Klinice
Pediatrii, Immunologii i Nefrologii ICZMP w todzi. 15-letnia dziewczyna zgtosita sie do SOR z powodu
utrzymujacych sie od 48 godzin dolegliwosci bélowych okolicy ledzwiowej kregostupa oraz objawow
dyzurycznych z towarzyszacg goraczky. Z powodu zgtaszanych objawdéw pacjentka przyjmowata
ibuprofen, z mierng poprawa. Przy przyjeciu do Kliniki dziewczyna byta w stanie ogdlnym srednim,
zgtaszata silny bdl okolicy ledzwiowej, nad- i podbrzusza. W wykonanych badaniach laboratoryjnych
wykryto hipoalbuminemie, skompensowang kwasice metaboliczng, podwyzszone stezenie kreatyniny
(3,5 mg/dl), mocznika (75 mg/dl), eGFR wynosit 25ml/min/1,73m”2. W badaniu ogélnym moczu
stwierdzono biatkomocz. W USG nie opisano cech zastoju moczu ani kamicy nerkowej. Wysunieto
podejrzenie ostrego uszkodzenia nerek wynikajgcego prawdopodobnie z odwodnienia i zbyt duzych
dawek ibuprofenu (tacznie 3g w ciggu 2 dni). Zastosowano intensywne nawadnianie dozylne bez
efektu. Z powodu braku poprawy w zakresie czynnosci nerek wysunieto podejrzenie ostrego
polekowego cewkowo-srddmigzszowego zapalenia nerek. Przeprowadzono biopsje nerki i do leczenia
dotaczono steroidy systemowe. W wyniku zastosowanej farmakoterapii uzyskano poprawe stanu
klinicznego. W kontrolnych badaniach uzyskano normalizacje parametréow nerkowych i
gazometrycznych. Wynik badania histopatologicznego potwierdzit rozpoznanie ostrego cewkowo-
Sréodmigzszowego zapalenia nerek. Wnioski: Istotna jest edukacja w zakresie doboru, dawkowania i
mozliwych dziatan niepozadanych lekéw, zwtaszcza z grupy OTC.
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»Lecacy w kulki” - opis przypadku kamicy pecherza moczowego z nietypowym jadrem krystalizacji

CELEM PRACY jest prezentacja nietypowego przebiegu klinicznego oraz trudnosci diagnostycznych
kamicy pecherza moczowego u nastolatka. 11,5 -letni chtopiec zostat przyjety do Kliniki Nefrologii
Pediatrycznej z podejrzeniem ktebuszkowego zapalenia nerek. Przed przyjeciem leczony
ambulatorynie z powodu temperatury powyzej 38 st.C., wymiotdéw, luznych stolcéw oraz
biatkomoczu i erytrocyturii. W posiewach moczu m in E. faecalis. USG uktadu moczowego
prawidtowy. Okresowo obserwowano parcia naglace. W trakcie pobytu w Klinice przeprowadzono
typowa diagnostyke erytrocturii i ocene funkcji nerek. Z odchylen od normy wykazano: w morfologii
leukocytoze z limfocytozg,podwyzszone D-dimery i nieznacznie LDH, leukocyturie 10 550 - 1800 -
6371/ul, erytrocyturie 317-45/ul, biatko dobowy do 1,76 g/I, mikroalbuminurie 38,6 mg/d, ACR 169.9
mg/g kreat., B2MU na gdrnej granicy normy. test w kier. infekcji urogenitalnych W moczu dobowym
obnizone P, podwyzszone: P/Kr, UA/Kr, Mg/Ca, FEMg,obnizone FEUA.USG uktad moczowy
poczatkowo prawidtowe, w kolejnych w pecherzu moczowym widoczna struktura ok. 30 mm dajgca
cien akustyczny ulegajgca przemieszczeniu w trakcie zmian pozycji ciata. W TK widoczny konglomerat
metalicznych kulek $rednicy ok. 3,5 cm, gestosci ponad 3000 j.H dajacy silne artefakty, od goéry
otoczony zwapnieniem grubosci 0,7 cm. W trakcie cystostomii nadtonowej (usunieto zwapniaty
konglomerat obejmujgcy metaliczne kulki magnetyczne wprowadzone przez chtopca ok. 1.5 roku
wczesniej. WNIOSKI 1. jadrem krystalizacji w kamicy uktadu moczowego moze by¢ niemal kazde ciato
obce przy sprzyjajgcych warunkach bakteriologicznych 2.
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Ostre cewkowo-$rodmigiszowe zapalenie nerek jako przyczyna ostrego uszkodzenia nerek u
pacjentow pediatrycznych — analiza przypadkow klinicznych z osrodka lubelskiego

Wstep: Ostre cewkowo-$rédmiagzszowe zapalenie nerek (OCSZN) jest czesty przyczyna ostrego
uszkodzenia nerek (AKl). Czynnikami wyzwalajagcymi OCSZN moga by¢ m.in. leki, infekcje, reakcje
immunologiczne, czynniki toksyczne.

Materiat i metodyka: Do badania witgczono 14 pacjentéw w wieku 8-17 lat hospitalizowanych w
Klinice Nefrologii Dzieciecej UM w Lublinie w latach 2023-2024 z powodu AKI w przebiegu OCSZN.
Przeprowadzono analize dokumentacji medycznej pacjentow.

Wyniki: Grupe badanych pacjentéw stanowito 50% dziewczynek i 50% chtopcéw. Srednia wieku
wynosita 13 lat 7 miesiecy. U 57% pacjentéw OCSZN byto poprzedzone infekcjg uktadu oddechowego
lub pokarmowego. U 14% pacjentow w wywiadzie podawano przyjmowanie niesteroidowych lekdéw
przeciwzapalnych i przedawkowanie paracetamolu. W 29% przypadkéw wystepowato nadcisnienie
tetnicze. U wszystkich dzieci w fazie ostrej obserwowano zaburzenia elektrolitowe najczesciej w
postaci hipokalcemii, hiperfosfatemii i hiperkaliemii. U 50% pacjentéw wystepowata kwasica
metaboliczna. W 71,4% przypadkéw stwierdzono biatkomocz o réznym nasileniu, a w 64,3%
przypadkéw krwinkomocz. Tylko 1 pacjent wymagat leczenia nerkozastepczego (hemodializoterapia).
U 35,7% pacjentdéw stosowano steroidoterapie, pozostali wymagali jedynie leczenia objawowego.
Sredni czas hospitalizacji wyniést 10 dni (od 4 do 23 dni). U wszystkich pacjentéw nastapit catkowity
powrdt funkcji nerek.

Whioski: Etiologia OCSZN u wiekszoéci pacjentdw pozostata niejasna. Objawy AKlI moga by¢
niecharakterystyczne i sugerowac inne jednostki chorobowe. U wszystkich pacjentow w wyniku
zastosowanego leczenia uzyskano normalizacje eGFR. Jednakze nalezy pamietac, iz AKI w przebiegu
OCSZN jest stanem zagrazajacym zyciu wymagajacym scistego monitorowania i dostepnosci leczenia
nerkozastepczego.
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Periostyna oraz KIM-1 u dzieci z przewlekta chorobg nerek jako wskazniki wiéknienia i progresji
choroby.

Rozpoznanie przewlektej choroby nerek (PCHN) w poczatkowym etapie stanowi istotny problem
kliniczny. Periostyna (POST) i KIM-1 mogg by¢ markerami wczesnego uszkodzenia cewek i
widknienia.

Celem pracy byta ocena przydatnosci POST i KIM jako markerow progresji PCHN oraz ich korelacja z
parametrami funkcji nerek i biatkomoczem.

W badaniu udziat wzieto 23 dzieci z PCHN w stadiach I-1V oraz 23 dzieci zdrowych. Oceniono stezenia
POST i KIM w surowicy i w moczu, kreatynine, cystatyne C, biatkomocz, albuminurie, biatka cewkowe
(ualiup2). Dzieci w I-Il stadium stanowity grupe ES (early stage), a llI-1V opisano jako LS (late stage).

Stezenia POST i KIM w surowicy i w moczu oraz wskazniki uPOST/CR, uKIM/CR oraz frakcyjne
wydalania: FePOST i FeKIM, a takze UPCR byty istotnie wyzsze w grupie chorych w poréwnaniu z
kontrolng. Jednak stezenia markerdw nie réznity sie w grupie ES vs LS, nie korelowaty tez z
parametrami funkcji nerek, eGFR, UPCR, ACR, wydalaniem biatek cewkowych. Natomiast wskazniki
uPOST/CR, FePOST, uKIM/CR i FeKIM utrzymaty trend wzrostowy i byty istotnie wyzsze w grupie LS vs
ES oraz silnie korelowaty dodatnio miedzy sobg oraz z CysC, a ujemnie z eGFR i GFRCysC. Wskazniki
UPCR i ACR nie réznity sie statystycznie miedzy ES a LS, natomiast wskaznik biatek cewkowych do
kreatyniny: ual/CR i uB2/CR wykazywat dla obu wartosci trend wzrostowy w grupie chorych i byt
istotnie wyzszy w grupie LS vs ES. uPOST/CR oraz uKIM/CR nie wykazaty korelacji z UPCR, ACR czy
biatkomoczem cewkowym. Natomiast wskazniki FePOST i FeKIM silnie korelujg dodatnio z ual/CR i
uPB2/CR, przy braku korelacji z UPCR i ACR. Stosunek wartosci FePOST/FeKIM jest istotnie wyzszy w
grupie ES vs kontrola, a pomiedzy ES i LS jego wartosc jest stabilna.

Frakcyjne wydalanie POST i KIM-1 sg bardzo dobrymi wskaznikami zaawansowania PCHN, dynamika
ich wzrostu potwierdza role tych markeréw w procesie wtéknienia wraz z postepem PCHN. Stosunek
FePOST/FeKIM moze by¢ czutym markerem poczatku choroby.
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Rodzinne wystepowanie pierwotnej hiperoksaluria typu 1 — opis 3 przypadkow.

Pierwotna hiperoksaluria typu 1 (PH1) to bardzo rzadka choroba metaboliczna dziedziczona
autosomalnie recesywnie. Czesto$¢ jej wystepowania szacuje sie w Europie Zachodniej na 1:120 000
zywych urodzen. Spowodowana jest mutacjg genu AGXT, ktory koduje specyficzny dla hepatocytow
peroksysomalny enzym — aminotransferaze alaninowo-glioksalanowg (AGT). Niedobér AGT powoduje
nadmierng produkcje szczawianéw, ktére sg wydalane w duzych ilosciach z moczem. Do typowych
objawow PH1 nalezy nawracajgca kamica uktadu moczowego i/lub nefrokalcynoza. Pacjenci w
wiekszosci przypadkéw rozwijajg schytkowg niewydolnosé nerek (SNN) w 2 lub 3 dekadzie zycia. W
leczeniu stosuje sie postepowanie dietetyczne, suplementacje cytrynianamii pirydoksyne. Od marca
2022r dla pacjentéw z PH1 dostepny jest w Polsce réwniez innowacyjny lek (lumazyran - Oxlumo)
oparty na mechanizmie interferencji RNA .

Przedstawiono przypadek trojga rodzenstwa w wieku 6, 13 oraz 14.5 lat z kamicg nerkowg w
przebiegu PH1, leczonych lumazyranem od X 2023r. Rozpoznanie PH1 postawiono na podstawie
objawdéw klinicznych, wysokiego wydalania szczawiandéw z moczem, oraz oceny sktadu chemicznego
wydalanych ztogéw. Badaniem genetycznym potwierdzono mutacje w genie AGXT. W leczeniu
zastosowano postepowanie objawowe, podjeto prébe leczenia pirydoksyna. Wobec braku poprawy
wtaczono do leczenia lumazyran. W wyniku zastosowanej terapii zaobserwowano istotne obnizenie
wydalania szczawiandéw z moczem u wszystkich leczonych pacjentéw.
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Przydatnosc¢ oznaczen biatka Klotho w kamicy uktadu moczowego u dzieci

Wstep: Kamica uktadu moczowego u dzieci to schorzenie o ztozonej etiologii, na ktérg wptywaja
czynniki genetyczne, metaboliczne i Srodowiskowe. Biatko a-Klotho, regulator metabolizmu
wapniowo-fosforanowego i stresu oksydacyjnego, moze mie¢ znaczenie

w patogenezie tej choroby. Celem badania byta ocena stezenia a-Klotho w surowicy dzieci

z kamicg oraz jego zwigzku z przebiegiem klinicznym i wynikami badan laboratoryjnych.

Materiat i metody: Badaniem objeto 40 dzieci z kamicg moczowgq oraz 40 bez kamicy i innych choréb
mogacych wptywaé na stezenie a-Klotho. W obu grupach oznaczono stezenie a-Klotho w surowicy, a
w grupie badanej réwniez parametry gospodarki wapniowo-fosforanowe] (wapn, fosfor, magnez,
25(0H)D, PTH) i wykonano dobowe zbidérki moczu. Zebrano dane o czynnikach ryzyka kamicy. Analizy
statystyczne wykonano przy p < 0,05.

Wyniki: U dzieci z kamicg stezenie a-Klotho byto istotnie nizsze niz w grupie kontrolnej. Nizsze
wartosci korelowaty z dodatnim wywiadem rodzinnym, nawrotami choroby

i koniecznoscig interwencji chirurgicznych. Zaobserwowano dodatnig korelacje miedzy stezeniem a-
Klotho a fosforu. Dzieci otyte miaty nizsze stezenia a-Klotho, a wyzsze obserwowano u aktywnych
fizycznie.

Whioski: Obnizone stezenie a-Klotho moze stanowi¢ potencjalny biomarker kamicy moczowej u
dzieci, odzwierciedlajac nasilenie choroby i ryzyko jej nawrotéw. Oznaczanie

a-Klotho moze wspomac identyfikacje dzieci z grupy ryzyka i umozliwi¢ wdrozenie skuteczniejszych
dziatan profilaktycznych i terapeutycznych.
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Tajemnicza przyczyna ostrego cewkowo-$rodmiazszowego zapalenia nerek u pewnej 16-latki

Wstep: Ostre cewkowo-srédmigzszowe zapalenie nerek to heterogenna grupa o zréznicowane;j
etiologii (m.in. zwigzanej z reakcja na leki, zakazeniami, chorobami uktadowymi). W przebiegu OCSZN
moze wystgpi¢ goragczka, wysypki, wymioty, ostabienie sity miesniowej, polidypsja, oliguria lub
wielomocz. Zapalenie nerek czesto skojarzone jest z pogorszeniem funkcji narzadu. Materiat i
metodyka: Przedmiotem niniejszej pracy jest opis przypadku 16-letniej pacjentki bedacej pod opieka
Kliniki Pediatrii, Immunologii i Nefrologii ICZMP w todzi. Pacjentka z autoimmunologicznym
zapaleniem watroby (AIH) zostata przekazana z Oddziatu Chordb Zakaznych i Hepatologii z powodu
cech ostrego uszkodzenia nerek. Dziewczynka ww. Klinice miata rozpoczac¢ leczenie
immunosupresyjne, ale z powodu nawracajgcej gorgczki, wysypki odstgpiono od planowanego
leczenia. W trakcie infekcji obserwowano dodatkowo podwyzszone wskazniki stanu zapalnego i
nieprawidtowe parametry nerkowe. W toku dalszej diagnostyki nie stwierdzono uchwytnego
czynnika zakaznego. Po poszerzeniu panelu badan obserwowano dodatkowo aktywny osad moczu,
podwyzszong echogenicznos¢ warstwy korowej nerek, istotnie podwyzszone miano przeciwciat ANA i
anty ds-DNA. Z uwagi na pogarszajacy sie stan pacjentki zdecydowano o podaniu metyloprednizolonu
i nastepnie kontynuowaniu steroidoterapii w formie doustnej. Wykonano biopsje nerki. W badaniu
histopatologicznym opisano cechy zapalenia cewkowo-$rédmigzszowego nerek z prawidtowym
obrazem ktebuszkéw nerkowych. Po zastosowanym leczeniu stan dziecka poprawit sie. Wyniki i
whnioski: W trakcie diagnostyki wykluczono czynniki infekcyjne, reakcje na leki, nefropatie toczniowa.
U pacjentki stwierdzono OCSZN w przebiegu autoimmunologicznego zapalenia watroby. Z uwagi na
chorobe podstawowg, dziewczyna wymaga dtugofalowego leczenia immunosupresyjnego. Stowa
klucze: Ostre cewkowo-srodmigzszowe zapalenie nerek, AlH, steroidoterapia.
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Mutacje w dwdch allelach genu CYP 24A1 przyczyna nefrokalcynozy u 5.5 letniej dziewczynki -
opis przypadku

Zwigzek wystepowania hiperkalcemii, hiperkalciurii oraz nefrokalcynozy z zaburzeniami metabolizmu
witaminy D jest szeroko opisywany. Stosunkowo niedawno odkryto gen kodujgcy enzym
rozktadajacy aktywng posta¢ witaminy D -1,25(0OH)2 do formy nieaktywnej. Do chwili obecnej
opisano wiele wariantéw molekularnych skutkujgcych zmianami odczytu oraz dysfunkcja enzymu
kodowanego przez CYP 24A1.

W niniejszym doniesieniu przedstawiono przypadek 5,5 - letniej dziewczynki hospitalizowanej w
tutejszej Klinice po raz pierwszy z powodu jatowe] leukocyturii w wieku 4 miesiecy U dziecka
dodatkowo wystepowata utrata apetytu oraz zwolnienie tempa przyrostu masy ciata. W wykonanych
badaniach dodatkowych stwierdzono znaczng hiperkalcemie, supresje parathormonu, znacznie
podwyzszone stezenie metabolitéw witaminy D. W dobowej zbidrce moczu hiperkalciurie, w badaniu
moczu leukocyturie. USG uktadu moczowego wykazato obustronng nefrokalcynoze Il stopnia. Jako
jedng z przyczyn ww objawdw wysunieto podejrzenie mutacji w genie CYP24A1. Jednoczesnie
zastosowano leczenie polegajgce na wyeliminowaniu z diety wapnia (Milupa CaD) i witaminy D3. W
kontrolnych badaniach obserwowano stopniowg normalizacje stezenia wapnia, parathormonu oraz
metabolitéw Wit D3 w surowicy krwi. Ustgpity wszystkie objawy kliniczne. Na podstawie wykonanych
badan genetycznych potwierdzono mutacje w dwéch allelach genu CYP24A1. Dziecko pozostaje pod
stafg kontrolg poradni nefrologicznej oraz Kliniki.

Mutacje w genie CYP24A1 sg jedng z najczestszych przyczyn zaburzen metabolizmu witaminy D oraz
nefrokalcynozy.

Stowa kluczowe: nefrokalcynoza, hiperkalcemia, hiperkalciuria, wit D3, CYP24A1, mutacje



