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Ryc. 1. Stan okulistyczny w 16 miesizcu zycia

Tabela 1
Poziom aminokwasow w moczu

Nazwa aminokwasu

Wynik

Norma

nmol'g kreatyniny

Kwas asparginowy
kwas glutaminowy
glutamina

glicyna

treonina
histydyna

alanina

araginina
tyrozyna
metionina
izoleucyna
fenyloalanina
leucyna

ornityna

lizyna

0.3404

7.7588
1.1769
0.8927
11048
29057
1.3207
0.6628
2,5482
1.0664

do 0,255
1.013

1.541

0.587

slad

0.277

1.505
0.083-0.204
0.045-0,761

do 0.478
do 0.307
0.100-0.635

We wszystkich przypadkach wystepowania zaémy
u dzieci wykonujemy w poszukiwaniu etiologii cho-
roby. niezaleznie od oznaczenia poziomu wapnia,
fosforu, magnezu. badan okreslajacych ewentualny
czynnik zapalny (w tym toksoplazmozy, toksokaro-
zy) takze badania w kierunku choréb met
nych. W ocenie gospodarki weglowod

abolicz-
anowej ozna-

M. Gralek, B. Bogorodzki i innj

czane sa wartosci char.uktgrysl.ycznc ({lu gulakloz'emii,
ktorej jednym z objawow jest zacma. OkreSlone
w przedstawionym przyp.: p(.)m)m'guluklozy, ak%yw-
no$¢ enzymatyczna galaktokinazy i urydylotransfera-
zy heksozo-I-fosforanowej w efylro'cylach, l?y{y pra-
widlowe. Celem oceny zaburzen aminokwasow, daja-
cych rowniez powiklani.a okulistyczne, wykonano_tesl
metaboliczny moczu i oznaczono poziom amino-
kwasow w moczu i w surowicy. Badania iloSciowe
aminokwasow przeprowadzono za pomoca ‘aparatu
do wysokorozdzielczej chromatografii cieczowej
(HPLC) f. Knauer. Wyniki \\'S'a:zywuly na uogol-
niona hyperaminoaciduri¢ z pru\\'lle\\'y.m obrazem
aminokwasow we krwi. Szczegolowy poziom amino-
kwasow w moczu przedstawia tabela 1.

Ponadto w kolejnych badaniach moczu stwier-
dzono zmiany w postaci biatkomoczu ponizej
0,5g/dobe, krwinkomocz rzedu 5-6 §\\‘i;2)'ch erytrocy-
tow w polu widzenia, liczne waleczki ziarniste i szklis-
te. Inne badania dotyczace czynnosci nerek byly
prawidlowe. Badaniem pediatrycznym nie stwierdzono
odchylen od stanu prawidlowego, konsultacja neuro-
logiczna nie wykazala uszkodzen centralnego ukladu
nerwowego, istnialy natomiast cechy niedomogi psy-
choruchowej. Badanie ultrasonograficzne przezciemia-
czkowe moézgu i badanie narzadow jamy brzusznej
bylo w normie. U matki dziecka stwierdzono w obu
soczewkach punkcikowate zmetnienia we wszystkich
warstwach 1 liczne wodniczki pod torebka przednia.

Na podstawie caloksztaltu badan obejmujacych
stan okulistyczny (wrodzona obustronna za¢ma z was-
kimi zrenicami). wyniki badan dodatkowych (hypera-
minoaciduria, proteinuria) i opéznienie rozwoju psy-
chosomatycznego rozpoznano u obserwowanego cho-
rego zespol oczno-mozgowo-nerkowy Lowe'a. W cza-
sie. dwoch kolejnych pobytow w oddziale usunicto
zewnatrztorebkowo zac¢me lewego 1 prawego oka
Przebieg operacji i leczenia pooperacyjnego w okresie
hospitalizacji bez powiklan. W trakcie ponad rocznej
obserwacji stwierdzono pojawienie si¢ innych obja-
wow miejscowych i ogolnych charakterystycznych dla

ty. W prawym oku obserwuje si¢ cechy wodoocza
z rogowka o srednicy 13 mm, w caloéci o zmniejszone]
przeziernosci, z gleboka prze
biakiem twardowki. Pozostalych odcinkow prawego
oka nie mozna oceni¢. W lewym oku érednica prz

rmej rogowki wynosi 12 mm, przednia komor

gleboka, Zrenica przeciagnicta w ki
czarna. Dno oka w normie. Cisnienie wewnatrzgal
kowe obu oczu mierzone tonometrem Schiot Vyno
20 mm Hg. VER i ERG zapisy lewego ol

prawidlowe, z prawego oka subnormalne. USG

mg komorg oraz gar

unku godziny

dlugos¢ prawej 21 mm. lewej 19 mm
W rozwoju ogélnym narosly cechy
psychoruchow

ch. obserwuje

migsniowy. Dziecko obecnie 16 mic
nie mowi. Zaburzenia
poglebily si¢. Chory

metaboliczne 1 biochemic

pozostaje pod stala opiel

poradni okulistycznej i wad metabolicznvch

Zespil Lowe’a

Ryc. 2. Stan okulistyczny w dniu przyjecia

Przypadek zostal przedstawiony ze wzgledu na
rzadkosC jego wyslgpowania i wezesne rozpoznanie
w pierwszym okresie rozwoju choroby. W roznicowaniu
brano pod uwage zespol Debre-Toniego-Fanconiego,
nalezacy rowniez do grupy uogolnionych hyperaminoa-
cidurii, przy czym nie wystepuje w nim zwezenie zrenicy
nicy. nie stwierdza si¢ opdznienia umyslowego i nie ma
zmetnien w soczewkach umatek przenoszacych chorobe.
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Praca wplynela: 27.06.1994

Komitet Organizacyjny V Zjazdu Polskiego Towarzystwa Diabetolfngicznego uprzejmie {nfol:-
muje, iz Zjazd Towarzystwa odbedzie si¢ w dniach od 18 do 20 maja 1995 roku w I.(atov;malc( L
Gorjco zapraszamy do udzialu w Zjezdzie. Termin zglaszania prac uplywa 31 grudnia 1994 roku.
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