Szanowni Panstwo,

Przygotowujqc sie do analizy przypadkow, prosimy zwrdci¢ uwage na nastepujgce kwestie:
1. Zidentyfikowanie problemu klinicznego.
2. Wskazanie szlaku metabolicznego lub defektu metabolicznego (tam, gdzie to mozliwe).

Przypadek 1.

U pacjenta na podstawie wywiadu i badania stwierdza sie rozedme ptuc, ktéra stopniowo nasila sie od
kilku lat. Pacjent uskarza sie na przewlektg dusznosé. Analiza krwi pacjenta ujawnita nastepujace
parametry: Pco;= 60 mm Hg; HCO3; = 34 mm Hg; pH =7,38.

Przypadek 2.

Do szpitala przywieziono dwuletniego chtopca rasy czarnej z dojmujgcym swedzeniem rak i stop.
Whikliwy wywiad rodzinny ujawnit, ze rodzice cierpig na niedokrwistos¢ sierpowatokrwinkowa.
Schorzenie to jest spowodowane zmiang jednego aminokwasu (glutaminian jest zastgpiony waling) w
sze$ciu miejscach taricucha B hemoglobiny.

Przypadek 3.

Szczupty, 50-letni ubogi mezczyzna rasy biatej (wtdczega) przyszedt na pogotowie z nozem wbitym
w prawe przedramie. Rutynowe fizyczne badanie ujawnito, ze wczesniejsze rany albo nie byty leczone,
albo nastgpit nawrot (regres) niektére krwawity. Pacjentowi brakowato wiele zebow, a jego dzigsta byty
czerwone, obrzmiate, krwawigce i wykazujgce oznaki infekcji. Skéra u podstawy wielu mieszkéw
wtlosow byta czerwona i zmieniona zapalnie. Pacjent miat takze powiekszona i tkliwg watrobe.

Przypadek 4.

Do szpitala przyjeto 60-letniego mezczyzne uskarzajgcego sie na béle w klatce piersiowej i trudnosci
oddechowe. Pobrano prébke krwi i w surowicy oznaczono aktywnosci pewnych enzyméw i ich wzér
izoenzymatyczny. Analiza wykazata wysoky aktywnos¢ izoenzymu MB kinazy kreatyninowej (CK)
w stosunku do innych jej izoenzymow. Badanie dehydrogenazy mleczanowej (LDH) wykazato, ze
aktywnos¢ izoenzymoéw zawierajagcych H, a w szczegdlnosci Hy, jest w surowicy na tyle wysoka, ze
stosunek H : HsM jest wiekszy niz 1.

Przypadek 5.
Mtody pacjent skarzy sie na problemy jelitowe. Objawy pojawiajgce sie w krétkim czasie po spozyciu
mleka i innych produktéw nabiatowych, obejmujg wzdecia, gazy, kurcze i biegunke.

Przypadek 6.

15-letnig dziewczynke przyjeto do szpitala z powodu sktonnosci do czestego wystepowania siniakow,
krwawien i wyczuwalnego oporu w podbrzuszu. W badaniu fizykalnym stwierdzono wyczuwalny opér
w podbrzuszu spowodowany znacznie powiekszong $ledziong. Zaobserwowano takze powiekszenie
watroby. Analiza krwi wykazata zmniejszenie ilosci wszystkich typow krwinek, tgcznie z ptytkami krwi.
Analiza szpiku kostnego wskazata na obecnos¢ powiekszonych komorek.

Przypadek 7.

Podczas pobytu misyjnego w zachodniej Afryce lekarz badat w szpitalu 10-letniego chtopca. Pacjent
miat goraczke i trudnosci z oddychaniem. Précz tego chtopiec miat bardzo powazne zapalenie gardta,
co spowodowato trudnosci w przetykaniu przez okres okoto tygodnia. Badanie fizykalne wykazato
opuchniecie karku, a gardto dziecka pokryte byto szarym, grubym nalotem. Wszystkie tony serca byty
prawidtowe. Lekarz podejrzewa u dziecka btonice na podstawie wystepujgcych u niego objawdw,



a takze ze wzgledu na wysoka czesto$¢ przypadkow dyfterytu w tropikach. Z powodu prymitywnych
warunkéw panujgcych w klinice nie mégt on potwierdzi¢ diagnozy testami laboratoryjnymi oraz
hodowlg bakteryjng. Mimo prowadzonych testéw laboratoryjnych w takich przypadkach nie nalezy
op6zniac leczenia. Dlatego, natychmiast po przeprowadzonym tescie skérnym, ktéry wykazat brak
alergicznej odpowiedzi na antytoksyne btonicy, lekarz rozpoczat podawanie pacjentowi antytoksyny.
Po podaniu antytoksyny btonicy kontynuowat leczenie podajgc erytromycyne, otaczajgc jednoczesnie
pacjenta najlepszg opiekg, jakg mozna mu byto daé w tej klinice.

Przypadek 8.

Szesciomiesieczne niemowle ptci meskiej przyjeto do szpitala w stanie $pigczki. Stan dziecka byt dobry
przy urodzeniu, ale pogarszat sie stopniowo. Obecnie dziecko znajduje sie w letagu i nie jest w stanie
utrzymac gtowy. Waga i obwdd gtowy dziecka sg znacznie ponizej wartosci prawidtowych. Analiza
moczu wykazuje wysokie stezenie kwasu metylomalonowego i zwigzkéw pochodzacych z metabolizmu
metioniny. Stezenie witaminy B, w surowicy krwi wynosi pg/ml (norma= 150-2000 pg/ml). Matka
dziecka podaje, ze jest scistg wegetariankg i przez ostatnich 8 lat nie jadta zadnych produktéw
pochodzenia zwierzecego, rowniez mleka i jajek, oraz nie stosowata zadnej suplementacji witamin.
Niemowle jest wytgcznie karmione piersia.

Przypadek 9.

U 50-letniego mezczyzny pojawity sie: Swiattoczuta wysypka, bdl brzucha i biegunka. Wystepuja u niego
rowniez zaburzenia pamieci krétkotrwatej i tagodne zaburzenia funkcji poznawczych. Kilka lat temu
rozpoznano u niego chorobe Les$niowskiego-Crohna. Stezenie w surowicy kwasu foliowego i witaminy
B12 jest prawidtowe.

Przypadek 10.

U dwuletniego chtopca rasy biatej wystepuje temperatura 39,5°C oraz ostry, napadowy kaszel. Po serii
5-15 kaszlnie¢ nastepuje wdech z wydaniem odgtosu piania. Podczas epizoddw kaszlu czasami wydziela
sie bardzo gesty $luz. Kaszel chwilami jest tak silny, ze dziecko wymiotuje. Rodzice podaja, ze objawy
przeziebienia wystepujg u dziecka od ponad tygodnia i ze kaszel wystepowat gtéwnie w nocy.

Przypadek 11.

U noworodka ptci meskiej stwierdza sie niedokrwistosc i umiarkowang zéttaczke. Analiza krwi wykazata
anizocytoze, obnizone stezenie hemoglobiny i podwyzszony poziom retikulocytéw w stosunku do
catkowitej ilosci czerwonych krwinek. Hemolizat izolowanych czerwonych krwinek poddano analizie
w kierunku aktywnosci enzyméw glikolitycznych, ktéra wykazata obnizong aktywnosé kinazy
pirogronianowej do 20% wartosci prawidtowych.

Przypadek 12.

Niemowle ptci meskiej urodzone w stanie dobrym, w badaniu fizykalnym bez odchylerr od stanu
prawidtowego. Po prébie karmienia wystgpity wymioty, biegunka oraz uposledzenie taknienia.
W pigtym dniu zycia wystgpita tagodna zéttaczka. Analiza moczu dziecka wykazata dodatnig prébe na
obecnos$é¢ cukrow redukujgcych, natomiast préba z oksydazg glukozowag nie wykazata obecnosci
glukozy. W moczu i surowicy wykazano podwyzszony poziom galaktozy.

Przypadek 13.

Noworodek ptci meskiej urodzit sie bez komplikacji i rozwijat sie normalnie, az do pierwszego roku
zycia, gdy wystgpity ktopoty ze staniem. W wieku lat dwdch zaobserwowano u chtopca ataksje
i opdznienie psychomotoryczne. Nie mogt sta¢, ani chodzi¢, bardzo mato mdéwit. Analiza moczu



wykazata wysoki poziom alaniny. Testy krwi wykazaty wysoki poziom pirogronianu i mleczanu.
Zastosowano lecznicze dawki tiaminy i w przeciggu 6 miesiecy chtopiec zaczat chodzi¢ i méwid.

Przypadek 14.

Do szpitala przywieziono czterdziestoletniego mezczyzne w $pigczce. W oddechu pacjenta wyczuwalny
jest zapach przypominajgcy migdaty. Badanie gazometryczne wykazuje ciezkg kwasice metaboliczng.
Od przyjaciela pacjenta lekarz dowiaduje sie, ze ten zazyt duzg dawke amygdaliny, ktérg zdobyt
w Meksyku. Pacjentowi podano azotyny i tiosiarczan. Jest wentylowany 100% tlenem i otrzymuje
wodoroweglany. Pacjent powraca do zdrowia i nastepnego dnia zostaje odtgczony od sztucznej
wentylacji.

Przypadek 15.

Do szpitala przyjeto dwuletniego chtopca z objawami ciezkiej kwasicy mleczanowej. W wywiadzie
stwierdza sie u niego opdznienie wzrostu i rozwoju, powtarzajace sie napady drgawek i ataksje oraz
uporczywa kwasice metaboliczng. Badanie moczu wykazuje wysokie stezenie nastepujacych kwaséw
organicznych: pirogronowego, mlekowego, PB-hydroksymastowego, B-hydroksypropionowego
i B-metylokrotonowego. Pacjentowi zlecono doustnie biotyne w dawce 10 mg na dobe. Stezenie
metabolitéw wrdcito do normy w ciggu trzech dni. Objawy ogdlne, takie jak ataksja ustgpity w ciggu
kilku dni od zastosowania terapii biotyna.

Przypadek 16.

Do szpitala przyjeto 21-letniego mezczyzne z objawami obrzeku, dretwienia i napiecia w obrebie
ramion. Wystgpienie tych objawdéw poprzedzone byto dZwiganiem ciezkich przedmiotéw podczas
przeprowadzki do nowego mieszkania.

Od dziecinstwa u pacjenta wystepowato dretwienie miesni po intensywnym wysitku fizycznym oraz
ostabienie miesni poddawanych dtugotrwatym obcigzeniom. Nie stwierdzono powiekszenia watroby i
podwyzszenia stezenia glukozy we krwi. U chorego wykonano biopsje miesni, ktora wykazata
zwiekszong zawartos¢ glikogenu w tkance. Analizy biochemiczne ujawnity brak fosforylazy glikogenu.

Przypadek 17.

U dwuletniego chtopca stwierdzono narastajgce rozdraznienie i ostabienie sity miesniowej, szczegdlnie
po dtugotrwatym wysitku. Chtopiec rozwijat sie prawidtowo, stosowat normalng diete. W badaniu
fizykalnym wykazano powiekszenie serca i zmiany w zapisie EKG. Biopsja miesni wykazata obnizone
stezenie karnityny oraz nagromadzenie lipidéw. Stwierdzono réwniez obnizone stezenie karnityny
w surowicy. Po doustnym podaniu karnityny obserwowano powrdt jej stezenia w surowicy do wartosci
prawidtowych przy zwiekszonym o okoto 30 razy wydzielaniu z moczem. W leczeniu zastosowano
terapeutyczne dawki karnityny, po ktérym zwiekszyta sie aktywnosc chtopca i zmniejszyta drazliwosé.
Poprawie ulegty zaburzenia dotyczace miesnia sercowego, obserwowano réwniez zwiekszenie
tolerancji wysitkdw i sity miesniowe;.

Przypadek 18.

U 30-letniego mezczyzny wystgpity objawy choroby wienicowej i zéttaczki (tj. ztogi cholesterolu)
w $ciegnach. Analiza krwi wykazata: stezenie cholesterolu w surowicy 420 mg/dl (norma= 150-240
mg/dl) i triacylogliceroli 75 mg/dl (norma= 35-160 mg/dl). Pacjentowi zalecono stosowanie diety
z ograniczeniem spozycia cholesterolu do ilosci mniejszej niz 200 mg/dzien oraz kalorii pochodzacych
z ttuszczéw nasyconych do ilosci mniejszej niz 8% zapotrzebowania kalorycznego. Pacjent codziennie
przyjmowat lowastyne i colestipol. Po 15 miesigcach leczenia u pacjenta wykazano prawidtowe
stezenie cholesterolu w surowicy.



Przypadek 19.

Noworodek urodzony bez komplikacji, 24 godziny po porodzie zaczat stawaé sie bardzo senny
i zaobserwowano u niego hiperwentylacje. Analiza krwi wykazata obnizone stezenie azotu
mocznikowego (BUN), lekko alkaliczne pH i obnizony poziom cisnienia czgstkowego dwutlenku wegla
(pCO,). Zdjecie radiologiczne klatki piersiowe] byto prawidtowe. Dalsza analiza krwi wykazata bardzo
wysokie stezenie amoniaku, wysokie stezenie glutaminy i niewykrywalne stezenie cytruliny. Analiza
moczu wykazata bardzo wysokie stezenie kwasu octowego. Natomiast wykonano transfuzje krwi oraz
hemodialize. Nastepnie podano dozylnie benzoesan sodu oraz fenylooctan. Zlecono diete
niskobiatkowga uzupetniong arginina.

Przypadek 20.

Niemowle wydawato sie rozwija¢ prawidtowo do szdstego miesigca zycia. Pdzniej ujawnit sie
nieprawidtowy rozwéj umystowy, ponadto niemowle stato sie senne. Stan dziecka stopniowo sie
pogarszat i w chwili przyjecia do szpitala byto w stanie $pigczki. Analiza krwi wykazata obecnosé
wysokiego stezenia aminokwasow dwusiarczkowych. Analiza krwi wykazata wysokie stezenie
hemocysteiny (norma wynosi 0), brak metioniny (norma wynosi 10-50 uM/I); nie wykazano innych
nieprawidtowosci aminokwasoéw. Poziom foliandw w surowicy byt prawidtowy. Pacjent codziennie
otrzymywat terapeutyczng dawke metioniny, witaminy Bs, witaminy B, oraz kwasu foliowego.
W trakcie leczenia zaobserwowano znaczng poprawe stanu ogdlnego dziecka.

Przypadek 21.

50-letni mezczyzna uskarza sie na dotkliwy bdl palucha lewej stopy (stawu $rédstopowo-
palliczkowego). Pacjent mowit, ze czut sie dobrze, kiedy ktad sie spa¢, lecz w srodku nocy zbudzit go
silny bél. Nie przypomina sobie urazu stopy. Z wywiadu wynika, ze zjadt bardzo obfity positek z duzg
iloscia wina. W badaniu fizykalnym stopy stwierdzono, ze okolica stawu jest ciepta, obrzeknieta,
zaczerwieniona i bardzo bolesna.

Przypadek 22.

U 20-letniego nieprzytomnego mezczyzny podczas badania fizykalnego w izbie przyje¢ stwierdzono
nastepujace objawy: szybki, gteboki oddech, z ust ewidentnie wyczuwalny jest zapach acetonu.
Badania gazometryczne i biochemiczne wykazujg: pH-7,1 (prawidtowe wynosi 7,4)stezenie
dwuweglandéw- 5mm (prawidtowe 24), stezenie glukozy we krwi — 350 mg/dl (prawidtowe 30-110
mg/dl). Leczenie: insulina, dozylne podanie ptynéw uzupetniajgcych wode utracong z organizmu,
suplementacja sodu, potasu i chloru.



