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Choroba Niemann-Picka u dwojga rodzeiistwa

Bone3ub Humanu-IInkka (samronnos) y 6para u cecTpsl

-3

Niemann-Pick Disease in a Brother and Sister

Zasadnicze zmiany morfologiczne, m. in, stwierdzenie obecnos$ci lipidow w ko-
morkach, zostaly ustalone przez Niemanna (8) wr. 1914 i Picka (9) wr. 1927,
W r. 1936 zidentyfikowano spichrzany materiat jako sfingomieline (4). Schorzenie to
uwarunkowane jest defektem enzymatycznym (5) i zwiazang z nim nieprawidlows
przemiang fosfatydéow. Synder i wsp. (10) stwierdzili znaczne obnizenie aktyw-
nosci sfingomielinazy w réznych tkankach. Hooghwinkel i wsp. (3) badali kon-
centracje sfingomieliny w krwinkach czerwonych i stwierdzili, Zze jest ona u tych
chorych nizsza niz w pozostalych lipoidozach, co moze sugerowaé nieprawidiowy
metabolizm sfingolipidéw. Choroba. dziedziczy sie w sposéb autosomalny — rece-
sywny, wystepuje przewaznie w populacji rasy semickiej (7). Choroba ujawnia sig
zwykle szybko po urodzeniu, aczkolwiek rozpoczyna sie prawdopodobnie jeszcze
§ré6dmacicznie (6). Anderson (1) podaje, ze jeszcze zadne dziecko nie przezylo
wiecej niz 2 lata; jednak ostatnio opisane sg dzieci starsze z tym schorzeniem.
Crocek i Faber (wg 11) obserwowali chorych przez 9 lat od chwili zachoro-
wania. Sroczynska i wsp. (11) opublikowali przypadki o lagodnym przebiegu
klinicznym, sugerujgc ich heterozygotyczne uwarunkowanie. Wendt i Theile
(13) w zaleino$ci od magazynowania sfingomieliny w poszczegélnych narzadach, ob-
jawow Kklinicznych i czasu trwania choroby wyrozniajg jej pieé typdéw. Nasze przy-
padki nalezg wg tej klasyfikacji, jak wynika z opisu nizej podanego, do typu B.

Przypadek dotyczy 5-tygodniowego nicmowlecia piei meskiej (J.P. nr
hist. chor. 4565), ktore zostalo skierowane do kliniki w stanie agonalnym.
Jest dzieckiem z trzeciej prawidlowo przebiegajacej cigzy. Dziecko z cig-
Zy pierwszej, obecnie 6-letnie, jest zdrowe i rozwija si¢ prawidlowo.
Dziewczynka z cigzy drugiej zmaria w wieku 2 miesiecy wéréd objawow
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skazy krwotocznej i z6ltaczki. Rodzice pochodzenia aryjskiego nie sg ze
sobg spokrewnieni. Omawiany chlopiec wypisany z oddziatu noworodko-
wego w stanie dobrym, z lekko zaznaczong zo6ttaczka. Waga urodzeniowa
2600 g. W dniu przyjecia do kliniki zauwazono senno$¢, apatie, przediu-
zajace sie krwawienie po drobnych skaleczeniach, wymioty z domieszkg
krwi. Skéra o intensywnym szarozéltym zabarwieniu. Spojéwki oczu,
blony $luzowe jamy ustnej wybitnie zazblcone. Zrenice nie reaguja na
$wiatlo. Tony serca gluche. Zwraca uwage duzy brzuch. Watroba duza
(6—5—4 cm, wystaje spod tuku zebrowego), twarda, o gtadkiej powierzch-
ni. Sledziona wystaje spod luku zebrowego na 5 cm.

W badaniach laboratoryjnych po oznaczeniu uk!adu hemostazy krwi
stwierdzono brak protrombiny. Czas krwawienia nieoznaczalny, czas
krzepniecia 6 min. 20 sek. Préby wlosniczkowe prawidlowe. Czas rekal-
cynacji 390 sek. (norma 60—180 sek.), protrombiny 13 min. (norma 14—
26), trombiny 29 sek. (norma 14—15), czas kaolinowo-kefalinowy 300 sek.
(norma 42—60). Fibrinogen 375 mg% (norma 200—500). W obrazie morfo-
logicznym krwi anemia 2 000 000 erytrocytow w 1 mm? krwi, Hbg 42%,
wskaznik barwny 1,0. Hematokryt 20 v%. Trombocytéw 150 000 w 1 mm?3.
Retikulocytoza 40%. W rozmazie biatych krwinek (15 000) form pateczko-
wych 6%, wielojadrzastych 49%, limfocytow 37%, monocytow 7%, k.k.
plazmatycznych 1%. Polichromazja, toksyczne ziarnistosci. Poziom sodu,
potasu i wapnia w surowicy krwi prawidlowe. Bilirubiny 17 mg%, w tym
12,5 mg% bezposredniej. Pr6ba kadmowa (+ +), tymolowa — prawidilo-
wa. Rezerwa alkaliczna znacznie obnizona — 14 mEg/1.

Stan dziecka wecigz ulegal pogorszeniu. Na skérze pojawily sie liczne
wybroczyny. Wystapily nieregularne oddechy, zatrzymanie krazenia.
Zgon, ktéry nastapil po uplywie 14 godz. od momentu przyjecia unie-
mozliwitl przeprowadzenie dokladniejszych analiz, jak lipoproteinogram
czy badania dna oczu, uniemozliwiajgc wlasciwe przyzyciowe rozpozna-
nie. Brak bylo réwniez danych sekcyjnych dotyczacych zmarlego poprzed-
niego dziecka, skierowanego do Zakladu Anatomii Patologicznej z podej-
rzeniem wrodzonej niedrozno$ci drég zélciowych. Podobny obraz choro-
bowy u dwojga rodzenstwa pozwalal przypuszcza¢, ze jednostka choro-
bowa posiada charakter rodzinny.

Sekcyjnie (nr prot. 525/77) stwierdzono powiekszong watrobe i Sle-
dzione (200 i 60 g). Wyglad makroskopowy watroby przypominal mars-
kos¢ pomartwiczg u dorostych. Zmiany tego rodzaju w watrobie obser-
wowal Gall (2), ktéry interpretowal je jako powiklanie choroby zasad-
niczej. Poza tym stwierdzono uogdlniong zo6ltaczke, objawy skazy krwo-
tocznej oraz oznaki wieloogniskowego zapalenia pluc.

Badanje histologiczne watroby, $ledziony i ptuc wykazalo duzg ilos¢
komoérek z bardzo licznymi drobnymi wodniczkami, nadajagcymi im pian-



Choroba Niemann-Picka u dwojga rodzehstwa 63

kowaty wyglad. Barwigc preparaty metods Biala, Feyertera, Schultza,
luksolem fast blue B i sudanem IV stwierdzali$my, iz zawartym w komér-
kach lipidem jest sfingomielina. Poza tym w watrobie stwierdzalo sie
tzw. olbrzymiokomérkowe zapalenie (ryc. 1). Podobne zmiany byly opi-
sywane w przebiegu choréb metabolicznych przez Stepnia i wsp. (12).

Retrospektywna ocena preparatéw histopatologicznych z sekecji nr
128/76, wykonanej przed 1,5 rokiem w naszym zakladzie na zwlokach po-
przedniego dziecka tych samych rodzicow pozwolita réwniez rozpoznac
chorobe Niemann-Picka i w tym przypadku. Zmiany te byly stosunkowo
wyrazne w plucach (ryc. 2), zostaly jednak rozpoznane jako pneumonia
desquamativa. Natomiast w innych narzadach znacznie byly stabiej zazna-
czone w poréwnaniu z przypadkiem drugim, uchodzgc w ten sposéb wias-
ciwej interpretacji obducenta. Rowniez w tym przypadku watroba i Sle-
dziona byly powiekszone (235 i 70 g), przy czym watroba zaré6wno makro-
jak i mikroskopowo wykazaly cechy watroby marskiej. Nie mozemy nie-
stety dolaczyé blizszych obserwacji i badan klinicznych tego przypadku
z powodu braku historii choroby.
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PE3IOME

IIpeacraBneno pexxmit caysait 6one3nu Humanun-IImkka y 6para u cecTphl Po-
AUTENM ITUX AETEll apUIiCKOro IPOMCXOMKAEHMA M He SABJIAIOTCA POACTBOM. PeGEHOR
u3 nepsoit GepemennocTu (ceroaua 6 JeT) 3LOPOBBUT M IIPABMJILHO pa3BMBAeTCH. Pes
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06HOK M3 BTOpPOJ OepeMEeHHOCTM yMep B BO3pacTe 2 MeCAlleB, a U3 TpeTrbel Oepe-
MEHHOCTM yMepJl B BO3pacre 5 Hegesb. B obomx cinyuasax 60Jjie3ub OmpenesneHO mo-
CMEPTHO Ha OCHOBE I'MCTOIATONOIMYECKUX MCCIIeNOBaHMIA.

SUMMARY

A rare case of Niemann-Pick disease in a brother and a sister is described. The
parents of Aryan origin are not blood-related. The first child, now six years old,
is healthy and its development is normal. The second child died at the age of 2
months and the third child died when 5 weeks old. In both cases the diagnosis of
Niemann-Pick disease was based on post-mortem histopathological examinations.









