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Dializa otrzewnowa u chorego z rzadka wata
genetyczng — zespofem Cornelii de Lange.

Opis przypadku

Peritoneal dialysis performed on a Subject with a rare congenital
tlisorder — Cornelia te Lange syndrome. Gase report

ABSTRACT

Cornelia de Lange syndrome (CdLS) is a rare con-
genital disorder. In its course, renal damage and
chronic kidney disease (CKD) might occur, resulting
in the need for renal replacement therapy. Assisted
continuous ambulatory peritoneal dialysis (CAPD)
was initiated in an 18-year-old male with CdLS and
irreversible renal damage. Home dialysis was super-
vised by the patient’s mother. The course of and dif-

WSTEP

Zesp6t Cornelii de Lange (CdLs, Corne-
lia de Lange syndrome) jest rzadkim schorze-
niem uwarunkowanym genetycznie zwigzanym
z mutacjami kilku genéw: NIPBL (ok. 50%
przypadkéw zespotu), SMCI1A, SMC3 zloka-
lizowanych odpowiednio na chromosomach
5., 10. oraz X. Geny te koduja biatka systemu
kohezyn odpowiedzialne za segregacje chro-
mosoméw oraz stabilizacje kwasu deoksyry-
bonukleinowego (DNA) [1, 2]. Nazwa zespotu
pochodzi od imienia i nazwiska holenderskiej
lekarki, Cornelii Cathariny de Lange, ktéra
w 1933 roku w Amsterdamie opisata po raz
pierwszy ten zesp6t chorobowy na przykta-
dzie dwéch dziewczynek. Z uwagi na obecne
w zespole zaburzenia wzrostu okresla si¢ go

ficulties in peritoneal dialysis in this case have been
presented in this report. In case of a non-compliant
patient with a rare genetic disorder it is possible to
administer renal replacement therapy, although it
carries numerous difficulties and imposes a burden
on the carer and the nurse-physician team.
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takze jako zespdt karlowatoSci amsterdam-
skiej de Lange. Warto réowniez nadmienic, ze
w 1916 roku Winfried Brachmann opisat pa-
cjenta z podobnym zespotem objawéw, dlatego
tez w literaturze mozna spotkaé réwniez okre-
Slenie zesp6l Brachmann-de Lange. Zesp6t
Cornelii de Lange wystepuje w dwoch posta-
ciach: klasycznej — pelnoobjawowej — oraz
poronnej. Ta ostatnia sprawia niekiedy trud-
nosci diagnostyczne w rozpoznaniu zespotu,
ktory nierzadko jest diagnozowany w péZnym
wieku dziecigcym. Czesto§¢ wystgpowania
CdLs, bedacego wielonarzadowym schorze-
niem rozwojowym, szacuje si¢ na 1:30 000 lub
1:50 000 zywych urodzen [3]. Charakterystycz-
ne dla CdLs sa nieprawidtowoSci fenotypowe:
pre- i postnatalne zaburzenia wzrostu (nisko-
rostos¢), dysmorfia twarzowo-czaszkowa (mi-



krocefalia, nisko osadzone malzowiny uszne,
niedorozwdj zuchwy, sptaszczenie Srodkowe;j
czesci twarzy, maly, zadarty nos, pogrubione
brwi i dlugie rzgsy, opdznione w stosunku do
wieku metrykalnego zabkowanie) [4]. Ponadto
wystepuja znieksztalcenia konczyn, zwlaszcza
gornych, pod postacia najczedciej: polidaktylii,
monodaktylii, syndaktylii. OpdZnienie wzro-
stu wewnatrzmacicznego oraz wspomniane
nieprawidtowosci koficzyn pozwalaja w nie-
ktérych przypadkach rozpoznad zespét CdLs
u ptodu dzigki tréjwymiarowemu badaniu ul-
trasonograficznemu (3D USG) [5]. U chorych
z zespotem CdLs wystepuje takze wiele innych
nieprawidlowosci, takich jak: refluks zolad-
kowo-przelykowy, wady zastawkowe serca,
wady uktadu moczowo-plciowego (najczesciej
stwierdza si¢ refluks pecherzowo-moczowodo-
wy), wady wzroku (krétkowzrocznos¢), wady
stuchu (niedostuch). Ponadto stwierdza si¢
réznego stopnia niedorozwdj umystowy, pa-
daczke, opdznienie dojrzewania plciowego,
zaburzenia zachowania (sktonno$¢ do auty-
zmu, zachowania agresywne i autoagresywne).
Mnogo$¢ nieprawidtowoSci sprawia, iz pacjenci
z zespolem CdLs wymagaja kompleksowej
opieki w ramach zespotéw interdyscyplinar-
nych, w sktad ktoérych wchodza lekarze r6znych
specjalnosci oraz psychologowie, rehabilitanci,
logopedzi czy pracownicy socjalni. Wazna pod-
kreSlenia wydaj¢ si¢ rowniez konieczno§c sze-
roko rozumianego wsparcia rodzin pacjentéw
dotknietych tym rzadkim schorzeniem [6].

W Polsce od 2002 roku dziata Stowa-
rzyszenie CdLS — Polska, ktérego celem
jest koordynacja dziatan dotyczacych opieki
nad pacjentami z CdLs oraz wsparcie dla ro-
dzin pacjentéw. Pre¢znie dzialaja utworzone,
zwlaszcza przy duzych oSrodkach klinicznych
(Gdansk, Bialystok, Warszawa), zespoly in-
terdyscyplinarne do spraw opieki nad chorymi
z CdLs. Na podkreslenie zastuguje dziatalnosé
stworzonego w 2002 roku interdyscyplinarne-
go zespolu przy Gdanskim Uniwersytecie Me-
dycznym. Jak juz wspomniano, w zespole CdLs
wystepuje réwniez wiele nieprawidtowosci do-
tyczacych uktadu moczowo-piciowego. Selicorni
i wsp. na podstawie przeprowadzonej oceny
nefrologiczno-urologicznej (badanie USG,
cystografia mikcyjna, oznaczenie poziomu kre-
atyniny w surowicy krwi) opisali najczestsze
wady wystepujace w grupie 61 pacjentéw z roz-
poznanym zespotem CdLs. Nieprawidlowosci
ukladu moczowego stwierdzono u 25 pacjen-
tow (41%). Najczgscie] wystepowaly: zabu-
rzenia prawidtowego réznicowania korowo-

-rdzeniowego (13%), bafnkowata miedniczka
nerkowa (10%), odptywy pecherzowo-moczo-
wodowe (8%), agenezja nerki (5%), torbiele
nerek (5%), a takze ektopia nerki (3%). Upo-
§ledzona funkcj¢ nerek stwierdzono u 9 cho-
rych (15%) z opisanymi powyzej nieprawidlo-
woSsciami. Ponadto u 3 pacjentéw stwierdzono
masywny nerczycowy biatlkomocz oraz uposle-
dzona funkcje nerek [7]. Odnotowano takze
nieprawidtowo$ci pod postacia wngetrostwa
oraz niedorozwoju jader. Z kolei autorzy in-
dyjscy opisali przypadek dziewczynki, u ktorej
rozpoznano wielotorbielowato$¢ dysplastyczna
nerek, jak dotad nieopisywang jako wada roz-
wojowa w tej grupie chorych [8].

OPIS PRZYPADKU

Pacjent (P.N.) urodzony 04.10.1984 roku
z rozpoznanym bezpos$rednio po urodzeniu
zespotem CdLs do tej pory pozostajacy pod
opieka Poradni Nefrologicznej przy szpitalu
Dziecigcym w Bydgoszczy zostat przekazany
(z uwagi na ukoficzony 18. rz.) do Poradni Ne-
frologicznej SU nr 1 w Bydgoszczy w pazdzier-
niku 2002 roku. U chorego wystgpowala postaé
klasyczna zespotu, z cigzkim uposledzeniem
umystowym, nie chodzil (z powodu trwatego
przykurczu mie$ni koficzyn dolnych), poruszat
si¢ na wozku inwalidzkim. Bezposrednia opie-
ke nad chorym sprawowata jego matka, beda-
ca zarazem jego opiekunem prawnym. Pacjent
ze stwierdzonym i leczonym od 11. roku zycia
nadci§nieniem t¢tniczym, z biatkomoczem ner-
czycowym od 12. roku zycia (prawdopodobnie
przewlekte kiebuszkowe zapalenie nerek), po
przebytym w lipcu 2002 roku zto§liwym zespole
poneuroleptycznym (zespdt wystapit w zwigz-
ku z leczeniem olanzaping). Z tego powodu
chorego hospitalizowano na oddziale inten-
sywnej terapii (OIT) SU nr 1 w Bydgoszczy
(stwierdzono wéwczas podwyzszone stgzenie
kreatyniny — 2,90 mg/dl). W wykonanych
w pazdzierniku 2002 roku badaniach dodatko-
wych stwierdzono: stezenie kreatyniny w suro-
wicy krwi — 3,75 mg%, stezenie hemoglobiny
(Hg) — 11 g%; stezenie potasu — 5,1 mmo/l.
W wykonanym USG nerek stwierdzono: dhu-
go$¢ nerki prawej — 101 mm, dlugo$¢ nerki
lewej — 87 mm, calkowicie zatarte zréznico-
wanie korowo-rdzeniowe obu nerek. Utrzyma-
no dotychczasowe leczenie farmakologiczne:
perindopril, amlodipina, furosemid, klonaze-
pam. W okresie od pazdziernika 2002 roku
do czerwca 2003 roku u chorego prowadzono
leczenie zachowawcze przewleklej choroby ne-
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rek (PChN). Jednakze wobec dalszego postepu
PChN i dalszego wzrostu stezenia kreatyniny
(na poczatku czerwca 2003 r. — 8,2 mg%), przy
braku czynnikéw odwracalnych zaostrzenia
PChN, zdecydowano o rozpoczeciu dializote-
rapii metoda dializy otrzewnowej. Wybor tech-
niki dializacyjnej szeroko oméwiono z matka
pacjenta. W dniu 10.06.2003 roku przeprowa-
dzono zabieg implantacji cewnika Tenckhoffa.
Po 10 dniach od implantacji cewnika otrzew-
nowego rozpoczeto w warunkach szpitalnych
pierwsze wymiany ptynu dializacyjnego. Zasto-
sowano podstawowy schemat ciagtej ambulato-
ryjnej dializy otrzewnowej — CADO (Baxter):
ptyn PD-4 1,36 % 4 X 2,0 I. Przez caly okres
leczenia prowadzono dializy CADO w formie
dializ asystowanych, wykonywanych w warun-
kach domowych przez matke pacjenta. Nie
bylo mozliwe rozpoczecie automatycznej dia-
lizy otrzewnowej (ADO) ze wzgledu na okre-
sowo wystepujace u chorego stany pobudzenia
1 agresji, a takze bezsenno$¢, co uniemozliwia-
o zastosowanie tej techniki dializacyjnej. W le-
czeniu farmakologicznym do dotychczasowo
stosowanych lekéw dotaczono: weglan wapnia,
zelazo podawane droga doustna, kwas folio-
wy oraz rozpoczgto leczenie niedokrwistoSci
nerkopochodnej z zastosowaniem podawanej
podskérnie darbepoetyny-alfa. Obok stan-
dardowo stosowanych plynéw dializacyjnych
chory okresowo wymagal stosowania pltynéw
o podwyzszonym stezeniu glukozy 2,27/3,86%
oraz ikodekstryny (w sytuacji pojawiajacych
si¢ objawdw przewodnienia), rowniez okreso-
wo dolaczano do leczenia ptyn aminokwasowy
(Nutrineal, Baxter). Dializoterapi¢ otrzew-
nowa prowadzono u chorego w okresie od
czerwca 2003 roku do lutego 2006 roku. W tym
okresie wystapily liczne powiklania zwigzane
z zastosowana technika dializacyjna pod po-
stacia: 4 epizodéw dializacyjnego zapalenia
otrzewnej (DZO) (etiologia: gronkowiec na-
skérkowy — trzykrotnie, gronkowiec ztocisty
— raz), zapalenia ujécia cewnika otrzewnowe-
go. Powiktania infekcyjne byly z powodzeniem
leczone antybiotykoterapia zgodnie z obowia-
zujacymi standardami International Society for
Peritoneal Dialysis (ISPD). Wystapil réwniez
incydent niedroznoSci cewnika otrzewnowego
oraz zapalenia ujScia cewnika z zapaleniem
mufki zewnetrznej z koniecznoScia usunigcia
cewnika Tenckhoffa i czasowej hemodializo-
terapii. Z powodu powiklan infekcyjnych oraz
niewydolno$ci ultrafiltracyjnej blony otrzew-
nowej w lutym 2006 roku zmieniono sposéb
leczenia na hemodializ¢. Zabiegi prowadzono
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poczatkowo na cewniku czasowym, a nastgp-
nie permanentnym w zyle szyjnej wewnetrznej
prawej. Z uwagi na znaczne pobudzenie ru-
chowe pacjenta, w poczatkowym okresie he-
modializy prowadzono w krétkim znieczuleniu
ogbélnym. W czasie zabiegéw hemodializy na
sali dializacyjnej obecna przy chorym byta jego
matka. W czasie hemodializoterapii obserwo-
wano liczne incydenty bakteriemii odcewniko-
wej gronkowcowej. W maju 2006 roku z uwagi
na cigzkie oporne na leczenie farmakologicz-
ne nadciS$nienie t¢tnicze wykonano u chorego
zabieg nefrektomii lewostronnej, ktéry przy-
niést poprawe kontroli ciSnienia tetniczego
1 zmniejszenie zapotrzebowania na leki prze-
ciwnadci$nieniowe. Z uwagi na pogarszajacy
si¢ stan ogdlny chorego odstapiono od nefrek-
tomii prawostronne;.

We wrzeSniu 2006 roku u chorego
w zwiazku z kolejnym incydentem bakteriemii
odcewnikowe]j rozpoznano powiklanie w po-
staci infekcyjnego zapalenia wsierdzia (wege-
tacje na zastawce aortalnej) i prowadzono
wielotygodniowa antybiotykoterapi¢ zgodnie
ze standardami leczenia infekcyjnego zapale-
nia wsierdzia. Kontrole badanie echokardio-
graficzne wykazalo ustapienie cech wegetacji.
Od sierpnia 2006 roku u chorego pojawita si¢
biegunka przewlekta (po konsultacji gastroen-
terologicznej wysunieto podejrzenie zespotu
kontaminacji bakteryjnej). Chorego okreso-
wo leczono sulfasalazyna i metronidazolem.
W grudniu 2006 roku miala miejsce ponowna
hospitalizacja z powodu obustronnego zapa-
lenia ptuc. Z uwagi na cechy ostrej niewydol-
nosci oddechowej chory wymagal leczenia na
OIT — respiratoroterapii i wykonania trache-
otomii. W kolejnych tygodniach obserwowa-
no stopniowe pogarszanie si¢ stanu chorego,
w tym czasie zdecydowano o zmniejszeniu
liczby prowadzonych zabiegéw hemodializy.
Pod koniec stycznia 2007 roku nastapil zgon
chorego.

DYSKUSJA

Podjecie decyzji o rozpoczgciu terapii ner-
kozastepczej u uposledzonego umystowo i cat-
kowicie niewspdtpracujacego chorego moze by¢
trudne z uwagi na potencjalnie niepowodzenia
tej terapii. W omawianym przypadku, po wspol-
nym ustaleniu z rodzina chorego, zdecydowano
0 rozpoczeciu terapii nerkozastepczej w for-
mie dializy otrzewnowej. W procesie szkolenia
uczestniczyta matka pacjenta, ktéra faktycznie
odpowiadata za catoksztalt leczenia, prowadzac



nieprzerwanie dializy CADO (asystowana dia-
liza otrzewnowa CADO). Jak juz wspomniano,
nie zdecydowano si¢ na zmiane¢ formy leczenia,
to jest rozpoczecie dializ otrzewnowych ADO,
gdyz bylo to technicznie niemozliwe (czgste
okresy pobudzenia psychoruchowego pacjenta
1 bezsennoSci mogace zaktoci¢ przebieg dializ
ADO) i stwarzalo ryzyko nowych zagrozen.
W przebiegu dializoterapii obserwowano nie-
watpliwie wigksza liczbe powiklan infekcyj-
nych, ktoére przyczynily si¢ bezposrednio (licz-
ne incydenty DZO w trakcie dializoterapii) do
skrécenia zywotnosci btony otrzewnowej jako
blony dializacyjnej, niewydolnosci ultrafiltra-
cyjnej i konieczno$ci zmiany formy leczenia na
hemodializ¢. Liczne trudnosci techniczne i po-
wiktania przede wszystkim infekcyjne obserwo-
wano rowniez w czasie leczenia hemodializami.
Wszystko to przyczynito si¢ do niekorzystnego
rokowania i Smierci leczonego pacjenta.

Na podstawie zdobytego w czasie opieki
nad tym chorym do§wiadczenia mozna stwier-
dzi¢, iz prowadzenie CADO u chorego zrzadka
wada genetyczna catkowicie niewspotpracuja-
cego jest mozliwe w warunkach bardzo duzego
zaangazowania ze strony najblizszego otocze-
nia pacjenta oraz znacznie wigkszego zaanga-
zowania personelu, zaréwno pielggniarskiego,
jak ilekarskiego. Dyskusyjnym moze wydawac
si¢ fakt rozpoczecia terapii u tego typu pacjen-
téw, ale na podstawie doSwiadczefi wlasnych
oraz doswiadczefi innych polskich oS§rodkéw
nefrologicznych wydaje si¢ konieczne zapew-
nienie réwniez tej grupie chorych dostep-
nosci do dializoterapii [9]. Ponadto réwniez
w literaturze nefrologicznej istnieja pojedyn-
cze kazuistyczne opisy przypadkéw chorych
z ciezkimi wadami genetycznymi czy uposle-

STRESZCZENIE

Zespot Cornelii de Lange (CdLs) jest rzadka wadg
uwarunkowang genetycznie. W jej przebiegu moze
wystapi¢ uszkodzenie nerek i rozwoj przewlekiej
choroby nerek (PChN) z konieczno$cig leczenia
nerkozastgpczego. U 18-letniego chorego z zespo-
tem CdLs z powodu nieodwracalnego uszkodzenia
nerek rozpoczeto leczenie ciggla ambulatoryjng
dializa otrzewnowg (CADQO) prowadzong w for-
mie dializy asystowanej. Bezposrednig opieke nad
przebiegiem dializoterapii domowej sprawowata

dzeniem rozwoju umystowego, u ktérych pod-
jeto leczenie nerkozastepcze [10]. Konieczne
jest takze podkreSlenie faktu, iz w koncowym
okresie zycia u chorego zmniejszono do nie-
zbednego minimum liczbg zabiegéw dializote-
rapii zgodnie z zasada zaniechania tak zwanej
uporczywej terapii, ktdra zgodnie z artykutem
32 Kodeksu Etyki Lekarskiej oraz w innych
licznych dokumentach dotyczacych zagadnien
zwiazanych z umieraniem jest catkowicie bled-
nym dzialaniem. Uporczywa terapia wiaze si¢
bowiem z jeszcze wigkszym pogorszeniem ja-
kosci zycia chorego niz sama choroba i sama
w sobie stwarza dodatkowe zagrozenia z niej
wynikajace [11, 12]. W koficowym etapie Zycia
chorego wobec zmniejszenia liczby zabiegéw
hemodializ sktaniano si¢ do postgpowania
paliatywnego, czyli zapewnienia prawidlowe-
go stanu nawodnienia i odzywienia chorego.
Jest to postepowanie zgodne z obowiazuja-
cymi w tej kwestii zaleceniami oraz poparte
doswiadczeniem innych os$rodkéw nefrolo-
gicznych [13-15]. Przypadek opisanego chore-
go jest, jak do tej pory, jedynym przypadkiem
dializoterapii otrzewnowej u chorego z wada
genetyczna w ponad 20-letniej historii bydgo-
skiego oSrodka dializy otrzewnowej. Wedlug
informacji autoréw inne osrodki dializy w wo-
jewoddztwie kujawsko-pomorskim nie prowa-
dzily do tej pory dializ u tego typu pacjentow.
Zdobyte doswiadczenie pozwala stwierdzid,
iz dializa otrzewnowa u takich chorych jest
mozliwa tylko w warunkach pelnego zaanga-
Zowania ze strony rodziny pacjenta oraz wick-
szego zaangazowania personelu pielggniarsko-
-lekarskiego.

Konflikt intereséw: autorzy pracy nie
zglaszaja konfliktu interesow.

matka pacjenta. W pracy przedstawiono przebieg
okresu dializ otrzewnowych i trudno$ci w ich pro-
wadzeniu. U chorego niewspotpracujacego, z rzad-
ka wada genetyczng mozliwe jest prowadzenie
dializoterapii, cho¢ stwarza ono wiele problemow
i stanowi bardzo duze obcigzenie zarowno dla bez-
posredniego opiekuna chorego, jak i zespotu piele-
gniarsko-lekarskiego.
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Stowa kluczowe: zespét Cornelii de Lange,
przewlekta choroba nerek, leczenie nerkozastepcze,
dializa otrzewnowa asystowana
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