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STRESZCZENIE

Witamina B12 (kobalamina) jest egzogenna substancja organiczna bioraca udziat w syntezie kwasow nukleinowych, glu-
koneogenezie oraz mielinizacji wtokien nerwowych. Jej niedobor manifestuje sig zespotem objawdow neurologicznych,
internistycznych oraz psychiatrycznych. W pracy przedstawiono przebieg choroby u 10-miesigcznego chtopca
Zopoznieniem rozwoju psychoruchowego, globalnie obnizonym napigciem migsniowym oraz ruchami mimowolnymi
obejmujacymilewa potowe twarzy, jezyk i lewa koficzyne gorna. Pacjent byt obcigzony wywiadem cigzowo-okofoporo-
dowym oraz rodzinnym (niedobor witaminy B12 u matki o nieustalonej etiologii). W badaniach laboratoryjnych stwier-
dzono znaczny niedobor witaminy B12, a w badaniu rezonansu magnetycznego gtowy opisano obustronne zmniejszenie
objeto$ciistoty biatej. Wobec mozliwego pierwotnego niedoboru kobalaminy wykonano badanie genetyczne w kierunku
wrodzonych zaburzen metabolicznych. W badanym panelu nie wykryto wariantow patogennych. Ustalono rozpozna-
nie wtornego niedoboru witaminy B12. U dziecka zastosowano suplementacje domigsniowa kobalaminy, uzyskujac
znamienng poprawe kliniczng. Niedob6r witaminy B12 opisuje sig gtdwnie w kontek$cie przyczyn niedokrwisto$ci
u dzieci. Szczego6lnie narazone sg dzieci matek, u ktdrych stwierdza sie niedobor tej witaminy. , Ztoty standard” rozpo-
znania opiera sie na wykazaniu obnizonego stezenia witaminy B12 w surowicy, ktéremu moga towarzyszy¢ podwyz-
szone wartosci homocysteiny w surowicy oraz kwasu metylomalonowego w profilu kwasow organicznych w moczu.
W przypadku wtérnego niedoboru kobalaminy z powodzeniem stosuije sie suplementacje doustng i domigsniowa.
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WPROWADZENIE

Kobalamina (wit. B12) jest egzogenng substancja
organiczna, a jej gtéwne zrédta to produkty po-
chodzenia zwierzecego, takie jak mieso, watroba,
mleko i jaja [1, 2]. U noworodkéw i niemowlat
karmionych piersig jej wytgcznym zrédtem jest po-
karm matki. W przypadku niedoboru kobalaminy
u matki dziecko moze przejawia¢ wtorny niedobér
witaminy B12 [3-6]. W organizmie cztowieka petni
ona funkcje kofaktora enzymu syntetazy metioni-
ny biorgcego udziat w przemianie homocysteiny
w metionine oraz przemian metylomalonylo-ko-
enzymu A, bierze takze udziat w metabolizmie fo-
lianow [1]. Zmniejszona dostepnos¢ witaminy B12

skutkuje miedzy innymi defektem syntezy kwaséw
nukleinowych, a takze zaburzeniem mielinizacji
wtékien nerwowych.

WSsréd przyczyn niedoboru kobalaminy mozna
wydzieli¢ cztery gtéwne grupy: niedostateczng po-
daz w diecie, zaburzenia wchtfaniania z przewodu
pokarmowego, nieprawidtowy transport kobala-
miny, zaburzenia metabolizmu kobalaminy [7, 8].
Niedobdr witaminy B12 manifestuje sie zespotem
objawéw neurologicznych, internistycznych oraz
psychiatrycznych. Do gtéwnych objawéw nalezg
brak apetytu i zmniejszenie masy ciata. U oséb
dorostych najczestszymi zgtaszanymi dolegliwos-
ciami neurologicznymi sg parestezje w dystalnych
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czesciach konczyn oraz bol stép i dfoni. Wraz z po-
stepem nieleczonej choroby procesem patologicz-
nym zostaja objete nerwy obwodowe, co prowadzi
do polineuropatii. Moze takze wystgpic ataksja
tylnosznurowa. U dzieci najczesciej obserwuje sie
opdéznienie rozwoju psychoruchowego, apatie,
obnizone napiecie miesniowe, ostabienie odru-
chéw gtebokich, drzenie, niezbornosci zaburzenia
rownowagi [9-14].

OPIS PRZYPADKU

Chtopiec w wieku 10 miesiecy, urodzony z lll cia-
zy, 1. porodu, drogga ciecia cesarskiego z powodu
braku postepu porodu, w 37. tygodniu cigzy, 3 do-
by po przedwczesnym peknieciu bton ptodowych,
0 masie urodzeniowej 2900 g i obwodzie gtowy
34 cm, u ktérego stan po porodzie oceniono na
10 pkt. w skali Apgar, w wywiadzie rodzinnym
byt obcigzony niedoborem witaminy B12 u matki
o nieustalonej etiologii, po raz pierwszy stwier-
dzonym w czasie cigzy. Rozwoéj psychoruchowy
pacjenta do 6. miesigca zycia przebiegat prawidto-
wo. Okoto 7.-8. miesigca matka zauwazyta regres
w rozwoju psychoruchowym; chfopiec przestat sie
usmiechacd i gaworzy¢, wykazywat mniejszg ak-
tywnosc¢ spontaniczng. Z tego powodu byt wtedy
konsultowany przez neurologa dzieciecego, ktory
zalecit rehabilitacje. W 9. miesigcu zycia u chtopca
pojawity sie ruchy mimowolne lewej konczyny gor-
nej — poczatkowo ograniczone do dtoni, nastep-
nie obejmujace przedramie, ramie, a dodatkowo
takze jezyk oraz lewa potowe twarzy. Z tego po-
wodu byt hospitalizowany w szpitalu na Ukrainie,
gdzie w zwigzku z ujawnionymi w zapisie elektro-
encefalograficznym (EEG) zmianami (brak doktad-
nego opisu) podejrzewano padaczke, a do leczenia
wtgczono preparat lewetyracetamu, nie uzyskujac
poprawy klinicznej. Chiopiec po raz pierwszy trafit
do kliniki neurologii rozwojowej w sierpniu 2021
roku, w juz wspomnianym wieku juz 10 miesiecy,
w celu przeprowadzenia diagnostyki i wdrozenia
leczenia. W trakcie hospitalizacji w badaniu neu-
rologicznym u pacjenta stwierdzono opdéznienie
rozwoju psychoruchowego we wszystkich sferach,
globalnie obnizone napiecie miesniowe oraz ru-
chy mimowolne policzka, jezyka i kornczyny gérnej

lewej o morfologii mioklonii. W badaniu pedia-
trycznym nie wykazano cech infekcji. Wykonano
badanie rezonansu magnetycznego (MRI, magne-
tic resonance imaging) gtowy, w ktérym opisano
zmniejszenie objetosci istoty biatej, szczegdlnie
nasilone w ptatach czotowych, oraz do 8,5 mm
poszerzong przestrzen przymdzgowyq. Wykonano
rowniez badanie spektroskopii rezonansu mag-
netycznego (MRS, magnetic resonance spectro-
scopy), w ktérej nie wykazano nieprawidtowosci.
W badaniach laboratoryjnych stwierdzono znacz-
ny niedobor witaminy B12 (< 83 pg/ml [norma:
189-883]), podwyzszone stezenie homocysteiny
(60,8 umol/l [norma: 5-15]) oraz znaczng ani-
zocytoze krwinek czerwonych. Zwazywszy na
nieprawidfowosci w badaniach laboratoryjnych
i obrazowych, w trakcie hospitalizacji rozpoczeto
domiesniowa suplementacje kobalaminy. Dodat-
kowo, ze wzgledu na znaczne nasilenie ruchéw
mimowolnych, podjeto decyzje o dodatkowej po-
dazy klonazepamu dozylnie i nastepnie doustnie.
Zdecydowano réwniez o stopniowym zmniejsza-
niu dawki lewetyracetamu. W kontrolnych bada-
niach laboratoryjnych twierdzono normalizacje
stezen witaminy B12 oaz homocyteiny. W celu
réznicowania niedoboru kobalaminy (pierwotny/
/wtérny) pobrano materiat do badan genetycznych
w kierunku wrodzonych zaburzen metabolicznych.
Chtopca wypisano do domu w dobrym stanie ogol-
nym, jednak z nadal utrzymujgcymi sie ruchami
mimowolnymi konczyn gérnych z zaleceniem kon-
troli w poradni neurologicznej po 2 tygodniach.
Kontrole przeprowadzono u pacjenta we wrzesniu
2021 roku. W badaniu neurologicznym stwierdzo-
no normalizacje napiecia miesniowego, znaczacy
postep rozwoju psychoruchowego (chtopiec za-
czat sie przekrecac z brzucha na plecy i z plecow
na brzuch, przektadac zabawki z rgczki do raczki,
w pozycji na brzuchu podpierat sie na przedra-
mionach), a ponadto poprawie ulegty funkcje po-
znawcze (chtopiec zaczat sie usmiecha¢, Smiac sie,
gaworzyc¢) oraz nastagpito znaczne zmniejszenie
ruchéw mimowolnych konczyny gérnej i jezyka.
Utrzymywaty sie jedynie mioklonie o niewielkim
nasileniu, ograniczone do dystalnego odcinka le-
wej kohczyny gornej.

www.journals.viamedica.pl/polski_przeglad_neurologiczny




OMOWIENIE
Niedobér witaminy B12 jest gtéwnie opisywany
w kontekscie przyczyn niedokrwistosci u dzieci
[2, 7, 8]. Nalezy jednak podkresli¢, ze niedobor
kobalaminy moze nie wptywac na obraz morfo-
logii krwi obwodowej, szczegdlnie w tagodnych
przypadkach. U oséb dorostych dominujgcymi ob-
jawami sg zmeczenie i utrata masy ciafa, pieczenie
jezyka z jego wygtadzeniem, zmiany troficzne jamy
ustnej, przedwczesne siwienie, neuropatia czucio-
wa, ataksja tylnosznurowa, a takze objawy psy-
chiatryczne, takie jak: zaburzenia nastroju, epizod
depresyjny, mania, drazliwos¢. U niemowlat naj-
czesciej opisuje sie opdznienie rozwoju psychoru-
chowego, obnizone napiecie miesniowe, a w ciez-
kich niedoborach réwniez ruchy mimowolne
[7,9, 12]. Mnogos¢ oraz réoznorodnosc¢ objawow
wystepujgcych w tej jednostce chorobowej cze-
sto utrudnia ustalenie wtasciwego rozpoznania.
Podstawa rozpoznania to oznaczenie obnizonego
stezenia witaminy B12 w surowicy. Czutymi wskaz-
nikami niedoboru kobalaminy sg podwyzszone
stezenie kwasu metylomalonowego w profilu
kwasdéw organicznych w moczu oraz podwyzszone
stezenie homocysteiny w surowicy [2, 4, 15, 16].
W swojej publikacji Serin i Arslan [17] przed-
stawili wyniki badania obejmujgcego 38 dzieci
i mtodziez miedzy 9. miesigcem a 17. rokiem zy-
cia, u ktérych wystepowat niedobér kobalaminy.
Pacjentow podzielono na cztery grupy w zalez-
nosci od zgtaszanych objawéw: grupe 1. — z za-
wrotami gtowy i omdleniami, grupe 2. — z hipoto-
niag miesniowa, grupe 3. — z parestezjami, boélami
gtowy i trudnosciami w koncentracji oraz grupe
4. — z zaburzeniami chodu, ataksja i drzeniem.
W wyniku suplementacji uzyskano normalizacje
stezenia witaminy B12 w surowicy oraz ustgpienie
wszystkich zgtaszanych (poza bélami gtowy) dole-
gliwosci w ciggu miesigca. Niedokrwistosc nie byta
czestym objawem wsrod badanych pacjentow. Au-
torzy sugeruja, ze w przypadku pacjentéw z wro-
dzong hipotonig miesniowa, incydentami omdlen,
z zaburzeniami chodu, objawami neuropatii, za-
wrotami gtowy lub drzeniem nawet w przypad-
ku braku niedokrwistosci nalezy bra¢ pod uwage
niedobor witaminy B12 [18]. Objawy niedoboru
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tej witaminy u niemowlat na ogoét pojawiaja sie
miedzy 4. a 8. miesigcem zycia. Opdznione rozpo-
znanie moze sie wigzac z brakiem wystepowania
charakterystycznych objawow. Natomiast dtugo-
trwaty niedobér witaminy B12 moze prowadzi¢
do trwatych uszkodzen uktadu nerwowego [16,
18-19]. Nie bez znaczenia pozostaje takze fakt, ze
objawy u niemowlecia karmionego wytacznie pier-
sig pojawiajg sie znacznie szybciej niz u matki [2].
Szczegélnie narazone sg niemowleta, ktérych mat-
ki stosuja diete wegetarianska lub weganska bez
witasciwej suplementacji. W publikacji Acipayam
i wsp. [16] przedstawiono grupe 21 dzieci miedzy
4. a24. miesigcem zycia, u ktérych obserwowano
hipotonie miesniowg i opdznienie rozwoju psy-
choruchowego wtérnie do znacznego niedoboru
kobalaminy. U wiekszosci pacjentéw w badaniu
MRI mézgu stwierdzono zanik korowy, scienczenie
ciata modzelowatego oraz opdznienie mieliniza-
cji. U 7 sposrod badanych dzieci obserwowano
drzenie — uogdlnione lub ograniczone do jednej
konczyny gornej, jezyka i/lub miesni mimicznych.
U wszystkich pacjentow zastosowano doustng
suplementacje kobalaming, uzyskujac znamienng
poprawe [16]. W innej publikacji Dokumaci i wsp.
[19] przedstawili wyniki badania stuzgcego ocenie
zmian obrazu MRS u dzieci z niedoborem wita-
miny B12. Badanie obejmowato grupe 18 dzieci
z rozpoznanym niedoborem kobalaminy oraz 12
zdrowych ochotnikéw. Nie uwidoczniono istot-
nych réznic w obrazie spektroskopii miedzy grupa
kontrolng a badang. Natomiast u 4 dzieci z grupy
badanej uwidoczniono miedzy innymi zaniki kory
oraz scienczenie ciata modzelowatego [19].
Obraz kliniczny przestawianego pacjenta jest
typowy dla niedoboru kobalaminy i zgodny z dany-
mi prezentowanymi w pismiennictwie. Rozpozna-
nie choroby ustalono na podstawie stwierdzonego
w badaniach laboratoryjnych obnizonego (nie-
oznaczalnego) stezenia witaminy B12 w surowicy,
a takze podwyzszonych wartosci homocysteiny
w surowicy oraz kwasu metylomalonowego w pro-
filu kwasow organicznych w moczu. Ze wzgledu na
to, ze w wyniku panelu sekwencjonowania nastep-
nej generacji (NGS, next-generation sequencing)
w kierunku wrodzonych wad metabolizmu wita-
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miny B12 nie wykazano patogennych wariantéw
genetycznych, u chtopca dokonano rozpoznania
wtdrnego niedoboru witaminy B12. W wyniku suple-
mentacji uzyskano znaczacg poprawe stanu klinicz-
nego. W diagnostyce réznicowej nalezy uwzglednic
inne niz za mata podaz w diecie przyczyny niedoboru
kobalaminy, w szczegdlnosci zaburzenie wchtfaniania
witaminy B12 pod postacig niedokrwistosci ztosliwej
Addisona-Biermera. Do innych przyczyn zaburzo-
nego wchtaniania zalicza sie miedzy innymi zespot
krotkiego jelita, choroby zapalne jelit, infekcje Heli-
cobacter pylori czy stosowanie inhibitoréw pompy
protonowej. Nalezy rowniez pamietac o wrodzonych
zaburzeniach metabolizmu komoérkowego i trans-
portu kobalaminy [4, 7].

PODSUMOWANIE

Podstawa standardowej terapii niedoboru witami-
ny B12 u niemowlat jest domiesniowa podaz ko-
balaminy. W pi$miennictwie mozna znalez¢ rézne
schematy dotyczace jej dawkowania oraz czesto-
$ci iniekcji [7, 8, 11, 20]. W kazdym przypadku
dziecka z obnizonym napieciem miesniowym oraz
niewyjasnionym opoznieniem rozwoju psychoru-
chowego nalezy rozwazy¢ oznaczenie stezenia ko-
balaminy w surowicy. Wtérny niedobér witaminy
B12 z powodzeniem mozna leczy¢, prowadzac
suplementacje doustng i domiesniowa. Wczesne
rozpoznanie oraz rozpoczecie wtasciwego leczenia
ma kluczowe znaczenie w zapobieganiu trwatemu
uszkodzeniu uktadu nerwowego u niemowlecia.
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