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A — przygotowanie projektu badania, B — zbieranie danych, C — analiza statystyczna, D — interpretacja danych,
E — przygotowanie maszynopisu, F — opracowanie pismiennictwa, G — pozyskanie funduszy

Autorzy prezentuja 11-letnia dziewczynke z zespotem Cornelii de Lange przyjetej do Kliniki w stanie
skrajnego wyniszczenia z masa ciata 5800 g. Dziewczynka pozostawafa pod opieka rodzicéw oraz lekarza podsta-
wowej opieki medycznej. Autorzy zadaja pytanie, dlaczego w sytuacji dostepnosci do lekarzy oraz dietetykéw oraz
wysokokalorycznych odzywek dopuszczono do krancowego wyniszczenia dziecka.

Stowa kluczowe: zespot Cornelii de Lange, wyniszczenie.

The authors present a 11 year old girl with Cornelia de Lange syndrome who was admitted to their
Department in extreme inanition with body mass 5800 g. The patient was under care of her parents and general
practitioners. Why, in the era of an effortless access not only to medical care providers but also to dietitians and high-

calorie supplements for children, such a bad condition of this patient was allowed?

Key words: Cornelia de Lange Syndrome, inanition.

Wstep

Nazwa zespotu pochodzi od nazwiska Cornelii
de Lange, ktéra w 1933 r. w Amsterdamie opisafa
po raz pierwszy ten zesp6t chorobowy [1]. Zesp6t
Cornelii de Lange (CdLS) jest grupa zespotéw wad
wrodzonych uwarunkowanych genetycznie, o r6z-
nym typie dziedziczenia (autosomalne dominujace,
autosomalne recesywne, sprzezone z plcia, mutacje
de novo). Wspélna cecha jest wspotfistnienie wielu
objawéw, jak: niepetnosprawnos¢ intelektualna,
op6znienie wzrastania z ostatecznym niskim wzro-
stem (wzrost osoby dorostej wynosi 120-150 cm),
krotkogtowie, niskie osadzenie uszu, obecnos¢ po-
dtuznego fatdu skérnego na szyi przechodzacego
na klatke piersiowa, zrosniete i bardzo wyrazne
jakby narysowane kredka brwi (synophrys), dtu-
gie rzesy, dtuga warga gérna, kaciki ust i nozdrza
skierowane ku przodowi, maty podbrédek, pfa-
skie, mate dtonie i stopy, czasami wystepuje brak
palcéw, czesto wada serca, refluks zotadkowo-
przetykowy, gluchota. Czestym zaburzeniem (46%)
jest opadanie powiek (ptosis), w 35% — zapalenie
powiek (blepharitis), w 16% — zez (strabismus)
i w 5% — oczoplas (nystagmus) [2, 3]. Autorzy opisu-

ja wystepowanie u 91% pacjentéw okofotarczowe-
go zwyrodnienia barwnikowego (peripapillary pig-
mentation), w 23% — mata rogéwke (microcornea)
i w 8% — hipoplazje plamki (macular hypoplasia).
Ocenia sie, ze obecnie na Swiecie zyja setki oséb
z zespotem Cornelii de Lange, w Polsce — prawdo-
podobnie 103 osoby z wymienionym schorzeniem
(Stowarzyszenie Cornelia de Lange Syndrom Polska
- cdls@poczta.fm) [4].

Opis przypadku

Pezentujemy 11-letnia dziewczynke urodzong
cieciem cesarskim w 36 Hbd z ciazy I, blizniaczej,
z masa ciafa 1330 g. Brat blizniak jest zdrowy. Po
urodzeniu stan dziewczynki byt ciezki. Ocena we-
dtug skali Apgar w 1= 1p, w 5= 3p. Stwierdzono
zaburzenia oddychania oraz liczne wady rozwojo-
we. Wykonane badanie genetyczne potwierdzito
zesp6t Cornelii de Lange. W 8. miesigcu zycia
przebyta zabieg operacyjny przeciw refluksowi
zotadkowo-przetykowemu, majac 1,5 roku — za-
bieg plastyczny rozszczepu podniebienia twardego.
W 2003 r. dziecku zatozono gastrostomie, przez
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ktéra rodzice karmia dziecko wytacznie podczas
infekgji (informacja od ojca), natomiast na co dzier
dziewczynka otrzymuje 3 positki droga doustna.
Przyblizona kalorycznos¢ positkéw nie przekracza
300-400 kcal/dzien. Wielokrotnie hospitalizowana
w oddziale rejonowym z powodu zapaler ptuc.
Na co dzien pozostaje pod opieka rodzicéw oraz
lekarza opieki podstawowej. W marcu 2012 r.
podczas kolejnego zapalenia ptuc stwierdzono
hiperglikemie (poziomy glukozy do 400 mg/dl),
z powodu ktérych zostata skierowana do Kliniki.
Stan dziecka przy przyjeciu ciezki, skrajnie wynisz-
czona (fot. 1-3), masa ciata: 5,8 kg (dtugosci ciafa
z powodu licznych przykurczéw nie zmierzono),
zaniki mieéni, brak kontaktu stownego, wodzi
wzrokiem za badajacym, potyka z trudem, czesto
sie krztusi. Nad ptucami liczne udzielone furczenia,
akcja serca okofo 86/min., préchnica zebéw, wada
uzebienia. Wady rozwojowe (vide fotografie) od-
powiadajace CdLS. Podczas pobytu po konsultagji

z dietetykiem rozpoczeto karmienie dozotadkowe
przez zgtebnik positkami ztozonymi, podawanymi
w 6 porcjach.

Wyniki badan. Morfologia: Ht — 33,3%, Hb
-110,9 g%, erytrocyty — 4,35 X 10/6, leukocyty —
16,21 x 10/3, MCHC - 29,9 g/dl, TSH - 2,3 ulU/
/ml (norma - 0,36-5,5), fT4 — 18,3 pmol/l (norma
- 8,36-29,6), IGF; — 56,2 ng/ml (norma — 111,0-
-551,0), HbA;. — 5,2% (norma — 4,5- 6,2), OGTT:
0’ = 57,0 mg/dl, 60'= 159 mg/dl, 120'= 51 mg/d,
poziom insuliny — 0’ = 4,82 ulU/ml, 60" = 14,5
ulU/ml, 120" = 7,48 ulU/ml, C peptyd — 0'= 1,24
ng/ml (norma — 0,9-7,1), przeciwciata anty-GAD —
0,5 IU/ml (< 10 — wynik ujemny), ACTH godzina
7:00 - 25,1 pg/ml (norma — 46,0), kortyzol godzina
7:00 — 12,6 ug/dl (norma - 3,7-19,4), procalcyto-
nina — 0,14 ng/dl (norma < 0,05), CRP — 2,1 mg/
dl (norma < 10). Badanie gazometryczne — wynik
prawidtowy. Badanie ogélne moczu — c. wt. -
1008-1018, pH -7,0, biatko, cukier, ciata ketonowe

Fot. 2. 11-letnia pacjentka z zespofem
Cornelii de Lange. Cechy dysmorficzne
twarzy

Fot. 1. 11-letnia pacjentka z zespotem Cornelii de Lange. Zwracaja uwage
przykurcze konficzyn

Fot. 3. 11-letnia pacjentka z zespotem
Cornelii de Lange. Zwracaja uwage zaniki
miesni i skrajne wyniszczenie
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nieobecne, w osadzie: leukocyty do 15,00/ul, 3,00/
ul (norma < 7,00), erytrocyty — 3,00/ul, O/ul (norma
< 4,0). Luka anionowa - 7,7 muol/l (norma -
8,0-16,0). Jonogram: Na — 139 mmol/l (norma
— 135-146), K — 5,2 mmol/l (norma - 3,5-5,0,
Ca - 1,172 mmol/l (norma — 1,15-1,29), chlorki —
100 mmol/l (norma — 98-106). Podczas pobytu
w Klinice nie potwierdzono zaburzen gospodarki
weglowodanowej. Dziewczynka przekazana zosta-
ta do Kliniki Gastrologii celem dalszej diagnostyki
oraz pod opieke hospicjum domowego. Zalecono
5-krotne karmienie przez gastrostomie, zwiekszenie
liczby kalorii do 900/dobe. Zalecono rehabilitacje
ruchowa.

Dyskusja

Niepetnosprawnos¢ intelektualna jest jednym
z wielu zaburzen CdLS, ale wystepuje z réznym na-
sileniem. Autorzy podaja, ze dzieci z ww. zespotem
rehabilitowane uczg sie chodzi¢, chociaz dzieci
z klasyczna forma zespotu rozpoczynaja chodzi¢
okoto 5 roku zycia. Dzieci te dobrze postuguja sie
dforimi, nawet te, u ktérych wystepuje brak palcow
czy rak zwykle ucza sie manipulowa¢ przedmiota-
mi oraz podnosic je.

Wiele dzieci z syndromem nigdy nie nauczy sie
moéwié, ale z wlasciwa pomocg i zacheta powinny
przyswoic¢ kilka stéw. Dzieci, u ktérych wystepuje
tagodna forma zespotu, moga nauczy¢ sie ptynnie
moéwic czesto okoto 5. roku zycia [2—4]. Prezento-
wana dziewczynka nigdy nie chodzita, nie méwita
i nie wykonywala najprostszych czynnosci. Istnieje
kilka powaznych probleméw, ktére pojawiajg sie
w CdLS. Najbardziej powszechnymi wéréd nich
sa wady serca, refluks zotadkowo-przetykowy, gtu-
chota i problemy z zachowaniem. U opisywanej
pacjentki stwierdza sie zaburzenia potykania oraz
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refluks Zzotadkowo-przetykowy, ktéry od wielu lat
nie jest leczony farmakologicznie. Lekarze zalecaja
stosowanie lekéw ograniczajacych ilos¢ kwasow
w zotadku, a w skrajnych przypadkach przy nie-
skutecznosci farmakoterapii — zabieg operacyjny.
U opisywanej dziewczynki zabieg ten wykonano
w 8 miesigcu zycia, ale jego skutecznos¢ jest nie-
pefna. Srednio jedno na dziesie¢ dzieci z CdLS
ma rozpoznane réznego typu wady serca [3].
U omawianej pacjentki nie stwierdzono wad ser-
ca. Podczas pobytu w oddziale, a takze w domu
(dane z wywiadu) obserwowano duze problemy
z zasypianiem oraz ze snem. W nocy dziecko spafo
okoto 2-3 godziny, réwniez nie zasypialo w ciagu
dnia. Podobne zaburzenia opisuja Rajan i wsp.
Autorzy ci stwierdzili zaburzenia snu u 19 na 31
pacjentéw, czesciej w grupie pediatrycznej: 52% vs
33% u os6b dorostych [5]. Czestym zaburzeniem
wystepujacym u dzieci z zespotem CdL jest za-
palenie spojowek oraz brzegéw powiek [6], ktore
robwniez stwierdzono u opisywanej dziewczynki.
W dostepnej literaturze brak informacji o dziecku
z zespotem Cornelii de Lange urodzonym z ciazy
blizniaczej. Podsumowujac nalezy zada¢ pytanie —
czy skrajne wyniszczenie oraz ogélny stan dziecka
jest wypadkowa zaniedbar ze strony rodzicow oraz
braku nadzoru $rodowiska medycznego (lekarz,
pielegniarka srodowiskowa), czy tez przyczyna ka-
cheksji sa nierozpoznane zaburzenia wchfaniania.
Obecny stan dziecka nie pozwolit na poszerzenie
diagnostyki, dlatego w celu poprawy stanu klinicz-
nego zwiekszono kalorycznos¢ positkéw oraz cze-
sto$¢ ich podawania (6 na dobe), a takze zgtoszono
dziewczynke do statej domowej opieki medycznej
sprawowanej przez pracownikéw hospicjum dla
dzieci. Dalsza obserwacja dziecka wykaze, czy
nasze obecne dziatania wplyna na poprawe stanu
fizycznego dziecka.
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