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KARTA INFORMACYJNA

JANICKA LENA ur, 29-05-2006

PESEL: 06252903380 Nr ubezpieczenia: AM 000451473 Symbol NFZ.: 11

Zam., 80-354 GDANSK ul, SUBISLAWA 32 B/9

Lekarz kierujgcy do POHORECKA MONIKA Rozpoznania ze skierowania:

szpitala:

Placowka kierujaca: IPCZD - Szpital

Przebywal(a) na oddziale: ODDZIAL CHOROB METABOLICZNYCH, ENDOKRYNOLOGII | DIABETOLOGIT od 29-01-07
do 02-02-07

ROZPOZNANIE OPISOWE
Miopatia - obserwacja w kierunku wrodzonych wad metabolizmu. E 88,9

BADANIA DODATKOWE
Masa ciata 6910g

Dlugos¢ 74cm

Obwéd glowy 43cm

Morfologia - 30-01-200: WBC: 14,2 K/ul, RBC: 5,09 M/ul, HGB: 13,1 g/dl, HCT: 40,3%, MCV: 79,2 fl, MCH: 25,8 pg,
MCHC: 32,5 g/dl, RDW: 14,0%, PLT: 277 Kful, NEU%: 43,6%, LYM%: 40,1%, MONQ%: 8,5%, EOS%: 1,3%, BASO%:
0,5%, NEU: 7,1K/ul, LYM: 5,7 K/ul, MONO: 1,2 K/ul, EQS: 0,2 K/ul, BASO: 0,1 Kiul

Glukoza - : 69 mg/dl, 43 mg/d

Mocznik surowica - 01-02-2007: 24 mg/d
Kreatynina surowica - : 0,03 mg/dl, 0,07 mg/di
Bilirubina catkowita - 30-01-2007: 0,60 mg/dl
AspAT/GOT - 30-01-2007: 47 UN

ALAT/GPT - 30-01-2007: 19 U/|

ALP/AP - FOSFATAZA - 30-01-2007: 197 U/L
Kwas moczowy surowica - 30-01-2007: 4,8 mg/d|
Fosfér nieorganiczny -surowica - 30-01-2007: 1,84 mmol/l
Cholesterol catkowity - 30-01-2007: 150 mg/d|
CPK{(CK} - 30-01-2007: 48 U/L

S6d surowica - 30-01-2007: 137 mmol/|

Potas surowica - 30-01-2007: 5,1 mmol/|

Chlorki surowica - 30-01-2007: 101 mmol/l

Wapn catkowity surowica - 30-01-2007: 2,62 mmolA

Biatko catkowite - 30-01-2007; 58,9 g/l
Albumina - 30-01-2007: 40,8 g/l

Homocysteina (osocze) - 30-01-2007: 5,87 pmol/l

MOCZ:
- badanie ogéine:

Cukier : UJEMNY g/dl, Bilirubina : UJEMNY, Ciala keton. : UJEMNY, Cigz. wt. : 1.010kg/l, PH: 8.0
pH, Biatko : UJEMNY mg/dl, Urobilinogen: 0.2 E.U./d, Azotyny: UJEMNY, Krew: UJEMNY, Leukocyty:
UJEMNY, Osad: mierny, Kr. Biate (LEU): 1 WPW, Skimin. - krysztaly : liczne bezpostaciowe fosforany,
Drobnoustroje : dos¢ liczne w prep., Nabtonki: nieliczne z doinych drég moczowych.
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MOCZ - pobranie po te$cie dozylnego obcigzenia glukoza;
- badanie ogdine:

Cukier : 0,57 g/dl, Bilirubina: UJEMNY, Ciata keton. : 40, Cie2z. wt. : 1.025kg/l, PH: 6.0 pH, Bialko:
UJEMNY mg/di, Urobilinogen : 0.2 E.U./dl, Azotyny : UJEMNY, Krew: UJEMNY, Leukocyty : UJEMNY, Osad:
mierny, Kr. Biate (LEU) : 3 WPW, Erytrocyty : 1 WPW, Nablonki : nieliczne z dolnych drég moczowych
- TEST METABOLICZNY:

KW.FENYLOPIROGRONOWY : ujemny, SUBST.REDUKUJACE : dodatni, PROBA MAYER'A
ujemny, AMIN-METODA KRAZKOWA : zwickszone wydalanie aminokwasow

Kreatynina mocz - 01-02-2007: 5,06 mg/di
Wapn catkowity mocz - 01-02-2007: 2,40 mmol/l

TEST DOZYLNEGO OBCIAZENIA GLUKOZA;

czas (min) ¢ 5 100 158 30 45 60 75 90 120
glukoza (mg/dl} 42 205 168 144 90 68 49 41 40 42
kwas mlekowy {(mg/dl) 10,1 12,0 12,2 11,1 1.6 12,0
kwas pirogronowy (mg/dl) 0,7 09 08
pH () 7,325 ) 7,367
pCO2 452 KY g
pO2 65,0 454
HCO3 229 21,1
sBE -2,2 -3,4

ECHGQ serca: dr M. Tomyn-Drabik
Anatomia wewngtrzsercowa prawidtowa. LV w normie. %SF=40. Luk aorty prawidtowy.

KONSULTACJA KARDIOLOGICZNA: dr A.Mirecka-Rola

8miesigczna dziewczynka diagnozowana w kierunku miopatii z hipotyreoza, na Euthyroxie.

Przedmiotowo: stan dobry, bez objawow HF, wiotko&¢ uogoiniona, HR miarowa 140/ (dziecko niespokojne podczas
badania), tony dzwigczne, bez szmeru nad sercem. Brzuch miekki, niebolesny, watroba +1,5cm pod fukiem, $ledziona
niepowigkszona, tetno obwodowe dobrze wyczuwalne. W chwili obecnej bez patologicznych objawéw ze strony uktadu
krazenia. W EKG: RZM 150/, normogram. Bez przerostéw. PQ=0,1 QRS=0,06 QT=0,70. Nie ma przeciwwskazan

kardiologicznych do wykonania zabiegu biopsji miesnia w znieczuleniu ogélnym. Wskazana okresowa kontrola
kardiclogiczna w rejonie.

ZALECENIA LEKARSKIE
1. Dieta stosowna do wieku. Wskazana opieka dietetyka celem bilansowania podazy. Kontakt telefoniczny z dietetykiem
dr A Kowalik { tel. 022 815 14 60}
2. Leki: Euthyrox 1 x 6,25ug
Witamina B1, B6 wg dotychczasowych ustalen
Witamina D 1x 1 kropla
3. Opieka ogélnopediatryczna i pomoc dorazna w rejonie.
4. Opieka specjalistyczna (neurologiczna, endokrynologiczna) wg dotychczasowych ustalen.
5. Rehabilitacja ruchowa.
8. Okresowa kontrola kardiologiczna w rejonie.
7. Przyjecie do Oddzialu Choréb Metabolicznych, Endokrynologii i Diabetologii IPCZD w dniu 26 czerwca 2007r.
Planowana jest wstepnie biopsja migénia.

EPIKRYZA

Prawie 8 miesigczna dziewczynka z wiotko$cig uogélniong obserwowanag od pierwszych dni pe urodzeniu zostata
przyjeta do Oddziatu Choréb Metabolicznych, Endokrynologii i Diabetologii KP IPCZD celem diagnostyki.

Dziewczynka urodzona jest z Cl (stabe ruchy plodu) Pl z masg ciata 3 170g, dtugoscig 55cm, obwodem glowy 35cm, z
okresem noworodkowym powiklanym wystepowaniem wiotkosci miesniowej i apatii. U dziewczynki w 2mz rozpoznano
niedoczynno$¢ tarczycy (wiaczono hormony tarczycy, ktére otrzymuje do dzi$). Diagnozowana byla w réznych
osrodkach z powodu utrzymujace] sie wiotkosci miesni. Dziecko jest rehabilitowane.

W wywiadzie ponadto zwraca uwage: brak cech regresu, drgawek, oczoplasu, a takze staby przyrost masy ciata i
tendencja do zapar¢.

Wsrod dotychczas wykonanych badan wykazywano: podwyzszong aktywnoé¢ transaminaz (zmienng; maks ok 180U/1),
prawidtowg aktywnos¢ CPK, podwyzszone stezenia kwasu miekowego (26; 27mg/dl - 2mz), acydurie metylomalonowa
(badanie GCMS; poznigjsze stezenie witaminy B12 prawidlowe, brak oznaczenia homocysteiny), prawidiowe
gazometrie, a takze badania ultrasonograficzne brzucha i glowy (byly krwiaki podokostnowe przy urodzeniu). Ponadto
prawidtowe byly badania genetyczne w kierunku SMA i zepotu Pradera i Willego. Wykonane badanie EMG sugerowalo
zas obecnoé¢ dystrofii miesniowe;.
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Przy przyjeciu | podczas kikudniowej hospitalizacji w OCM stan ogéiny dziecka byt dobry. W badaniu przedmiotowym
zwracaty uwage: dosc¢ dobry kontakt wzrokowy, wiotkosé uogélniona, obecne ruchy czynne koriczyn gomych (mniejsze
konczyn dolnych), trudne do wywolania odruchy Sciegniste, nie stwierdzano powigkszenia watroby ani Sledziony.
Wykonano badania kontrolne wykazujac: tendencje do obnizonych wartosci glikemii przy dotychczasowej 11 godzinngj
przerwie nocnej, graniczne wartosci AspAT, obniZzenie stezenia kreatyniny w surowicy i moczu (wtérne do skapej tkanki
migsniowej?), prawidlowe stezenie homocysteiny w surowicy.

Paobrano takze badania peszerzonego skriningu metabolicznego w kierunku wrodzonych wad metabolizmu megacych
przebiega¢ z miopatia i/lub hepatopatig oraz test dozylnego obcigzenia glukoza z ocena krzywej kwasu mlekowego (bez
hipermleczanemii) - cze5¢ wynikéw pozostaje w opracowaniu.

Przeprowadzono konsultacje kardiologiczng wraz z badaniami specjalistycznymi nie wykazujac ewentualnych cech
kardiomiopatii. Zintensyfikowano postepowanie rehabilitacyjne - udzielono aktualnego instruktazu redzicom.

Ponadto podczas pobytu w oddziale zmodyfikowano postepowanie dietetyczne: skrécono dotychczasowg 11 godzinng
przerwe nocnhg ha rzecz dodatkowego karmienia w nocy {przerwy 2x 5-6godzin) celem unikania tendencji do
hipoglikemii oraz przekazano rodzicom zalecenia optymalnej dla wieku i stanu dziecka diety (dotychczasowa
niedoborowa: podaz kalorii w doinej granicy normy, mata podaz plyndw; wskazane zmiany jakosciowo-ilogciowe).
Dotychczasowa ocena kliniczna i wyniki wykonanych badan obecnie przemawiajg najbardziej za pierwotnym
charakterem stwierdzanej u dziecka miopatii, co stanowi wskazanie do wykonania u dziewczynku biopsji migsnia
szkieletowego celem ustalenia rozpoznania.

Dziecko wstepnie zakwalifikowano do wykonania biopsji miesnia podezas nastepnej hospitalizac)i {po ukoriczeniu 1
roku zycia). Termin przyjecia do OCM ustalono jw. - moze on ulec zmianie w zaleznos$ci od wynikéw pozostajagcych w
opracowaniu.

Obecnie dziewczynke w stanie ogdlinym dobrym, stacjonarmym wypisujemy do domu z powyszymi zaleceniami.

Lekarz prowadzacy: Ordynator oddziatu:
lek.med. JOANNA TAYBERT o ]
Oddziaiu Ghor e enyeh,
Endairynd ERetstl]
(CKLINGH A .
Instytut "Pormnik-fe oha

dr n. med

Hipokrates wersja: 4.40.50 Strona 3



