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STUDIUM PRZYPADKU
CASE STUDY

Zespol Kelleya-Seegmillera jako przyczyna nawracajacego
ostrego uszkodzenia nerek u 9-letniego chlopca

Kelley-Seegmiller syndrome as cause of recurrent acute kidney injury
in 9-year-old boy
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STRESZCZENIE

Defekt fosforybozylotransferazy hipoksantynoguaninowej (HPRT) jest druga co do czg¢stosci wystegpowania po ksan-
tynurii wrodzong wadg metabolizmu puryn. Opisany w 1967 r. u pacjentow z dng moczanowg i kamicg nerkowg ze-
spot Kelleya-Seegmillera wynika z czeSciowego niedoboru tego enzymu. Jego catkowity brak wywotuje ponadto
ciezkie objawy neurobehawioralne i znany jest od 1964 r. jako zesp6ot Lescha-Nyhana. Badania enzymatyczne i mole-
kularne, pozwalajace na doktadna diagnostyke tych wad, s w Polsce trudno dostegpne, co wptywa na bardzo rzadkie
ich rozpoznawanie. Przedstawiono przypadek 9-letniego chlopca z nawracajagcym ostrym uszkodzeniem nerek
(4 epizody), u ktorego analiza obrazu klinicznego i proste testy laboratoryjne pozwolily na wstgpne rozpoznanie ze-
spotu Kelleya-Seegmillera, potwierdzone badaniem aktywnos$ci HPRT.

SLOWA KLUCZOWE

zespot Kelleya-Seegmillera, niedobor fosforybozylotransferazy hipoksantynoguaninowej, ostre uszkodzenie nerek,
hiperurykemia, hiperurykozuria

ABSTRACT

Hypoxanthine-guanine phosphoribosyltransferase (HPRT) deficiency is the second most common, after xanthinuria,
inherited defect of purine metabolism. Described in 1967 in patients with gout and nephrolithiasis, the Kelley-
Seegmiller syndrome is caused by HPRT partial deficiency. A complete lack of enzyme activity leads to additional
severe neurobehavioral symptoms with self-mutilation creating clinical a picture known since 1964 as the Lesh-Nyhan
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syndrome. Enzymatic and molecular analyses useful for precise diagnosis are not routinely available in Poland, so the
prevalence of HPRT defects is very low. Here we presented a case of a 9-year-old boy suffering from recurrent acute
kidney injury (4 episodes) with diagnosis of the Kelley-Seegmiller syndrome based on the clinical picture and simple
laboratory tests confirmed by evaluation of HPRT enzyme activity.
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WSTEP

Nukleotydy — czasteczki budujace DNA i RNA — sg
w wickszosci syntetyzowane de novo z aminokwasow
i innych prekursorow. Oprocz tego niewielka ilo$¢ jest
wytwarzana z produktow rozpadu kwaséw nukleino-
wych — nukleozydow oraz zasad purynowych i piry-
midynowych za posrednictwem $ciezek metabolicz-
nych noszacych nazwe reakcji rezerwowych (salvage
synthesis). Dla nukleotydow purynowych jedna z nich
jest szlak zalezny od fosforybozylotransferazy hipok-
santynoguaninowej (HPRT - hypoxanthine-guanine
phosphoribosyltransferase). HPRT to enzym cytopla-
zmatyczny wystepujacy we wszystkich komoérkach orga-
nizmu, wykazujacy najwyzsza aktywno$¢ w obrgbie
mozgu i jader. Katalizuje on fosforybozylacj¢ guaniny
oraz hipoksantyny do odpowiednich nukleotydéw —
monofosforanu guanozyny (GMP — guanosine mono-
phosphate) i monofosforanu inozyny (IMP — inosine
monophosphate) z wykorzystaniem 5'-fosforybozylo-
1-pirofosforanu (PRPP — phosphoribosyl pyropho-
sphate) jako ko-substratu. Jesli ,,wolne” zasady pury-
nowe, powstate w procesie degradacji DNA na drodze
fosforolizy dzieki dziataniu fosforylaz jelitowych, nie
zostang wykorzystane, ulegaja dalszym przemianom
do kwasu moczowego. Rolag HPRT jest odzyskiwanie
puryn ze zdegradowanego DNA do ponownej syntezy
nukleotydow. Jej brak prowadzi do gromadzenia si¢
w komorkach PRPP, co przy niskim stezeniu IMP
i GMP nasila biosyntez¢ puryn de novo. Niedobor
HPRT skutkuje zatem uposledzeniem redystrybucji
zasad purynowych i PRPP. Oba te stany przyczyniaja
si¢ do zwigkszonej syntezy kwasu moczowego (UA —
uric acid) — koncowego produktu metabolizmu puryn.
Skutkuje to zwigkszonym jego wydalaniem w moczu
oraz zwykle podwyzszonym stgzeniem w surowicy
[1,2,3].

Pierwsze doniesienie 0 wrodzonym defekcie metabo-
lizmu puryn pochodzi z 1959 r., kiedy to dwaj nie-
mieccy lekarze Catel i Schmidt przedstawili przypa-
dek 2,5-letniego dziecka z hiperurykemia, hiperuryko-
zurig i encefalopatiag [4]. Pig¢ lat pozniej student me-
dycyny z Baltimore Michael Lesch i pediatra z Miami
William Nyhan opisali dwoch braci w wieku 5 i 8 lat
z hiperurykemia, objawami neurologicznymi (spastycz-

nos¢, choreoatetoza, opoznienie umystowe) i zachowa-
niami autodestrukcyjnymi [5]. Metaboliczng przyczy-
ne tego zespotu w postaci braku aktywnosci HPRT
wyjasnit w 1967 r. inny amerykanski badacz Jarvis E.
Seegmiller [6].

Klasyczny podzial defektow HPRT, zaproponowany
przez Kelleya i wsp., wyrdznia catkowity niedobor
enzymu zwany zespotem Lescha-Nyhana (LNs —
Lesch-Nyhan syndrome), ktory przebiega z objawami
nerkowymi, stawowymi, zaburzeniami neurologicz-
nymi i samookaleczeniami, oraz jego cze$ciowy nie-
dobor — zespot Kelleya-Seegmillera (KSs — Kelley-
-Seegmiller syndrome), bez zachowan autodestrukcyj-
nych iz mniejszym niz w LNs nasileniem zaburzen
neurologicznych lub bez nich [7]. Page i Nyhan, a na-
stepnie Torres i Puig na podstawie obrazu klinicznego
i badan aktywnos$ci enzymu wyodrebnili 4 stopnie nie-
doboru HPRT (tab. I) [8,9]. Niektorzy autorzy do opisa-
nia chorych z 2. i 3. stopniem niedoboru uzywaja ter-
minu: hiperurykemia zwigzana z niedoborem HPRT
z zaburzeniami neurologicznymi (HRND — HPRT-re-
lated hyperuricemia with neurologic dysfunction) [10].
Defekty HPRT sa zwigzane z mutacjami genu HPRT1
na chromosomie X w locus X(26.2-q26.3, ktory zostat
opisany przez Jollyego i wsp. w 1983 r. [11]. Dotych-
czas poznano juz ponad 300 mutacji rozproszonych
w obrebie catego genu. Wydaje sie, iz ich rodzaj ma
wpltyw na obraz kliniczny choroby [3,12]. Choruja
mezczyzni, kobiety natomiast sa najczgsciej bezobja-
wowymi nosicielkami, chociaz moga tez prezentowac
hiperurykemig [13]. U okoto 30% pacjentow wystepu-
ja niedziedziczne mutacje de novo.

Objawy nerkowe i stawowe (tzw. dnawe zapalenie
stawow) sa skutkiem krystalizacji UA w nerkach i blo-
nie maziowej stawow, natomiast przyczyna zaburzen
neurologicznych i samouszkodzen jest niejasna. Defi-
cyt aktywno$ci HPRT koreluje z niskim stgzeniem do-
paminy w osrodkowym ukladzie nerwowym, ktory to
neuroprzekaznik jest odpowiedzialny za naped rucho-
wy, koordynacj¢ oraz napigcie migéni, a takze za pro-
cesy emocjonalne i wyzsze czynnosci psychiczne.
Zaleznos¢ ta moze mie¢ zwigzek z klinicznym obrazem
choroby, jednak jej uwarunkowania nie sg w petni znane
[14].

W pismiennictwie dominujg opisy chorych z niedobo-
rem HPRT z towarzyszacymi zaburzeniami neurolo-
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Ryc. 1. Udziat HPRT w metabolizmie puryn [3].
Fig. 1. Role of HPRT in purine metabolism [3].
Tabela I. Klasyfikacja defektow HPRT [wg 8,9]
Table I. Classification of HPRT defects [acc. to 8,9]
Czesciowy niedobor HPRT Catkowity niedob6ér HPRT
(zespot Kelleya-Seegmillera) (zespot Lescha-Nyhana)
Stopien 1 Stopien 2 Stopien 3 Stopien 4
(HPRT 8-60%) (HPRT 1,8-60%) (HPRT 1,8-60%) (HPRT < 1%)
Aktywnos$¢ HPRT w hemolizacie () () () ()
Aktywnos$¢ HPRT w erytrocytach () (+) () ()
Modyfikacja wielko$ci czasteczki HPRT (=) () () (+/-)
Samookaleczenia (=) () () (+)
Choreoatetoza i ruchy mimowolne ) +) (++) (+++)
Spastycznosc¢ () (+) (+4) (++4)
Problemy psychologiczne (=) (+) (++) (++4)
Poruszanie si samodzielne samodzielne tylko z asystq na wozku
€ z problemami
peina niezalezno$¢ niezalezno$¢ koniecznosé catkowita zalezno$¢
Samoobsiuga z problemami wsparcia opiekuna od opiekuna

gicznymi i behawioralnymi. Przypadki klasycznego
KSs z dolegliwo$ciami ze strony stawow i/lub nerek
rozpoznaje si¢ rzadko i dlatego przedstawienie pacjen-
ta pediatrycznego z objawami ograniczonymi do ukla-
du moczowego wydaje si¢ uzasadnione.

OPIS PRZYPADKU

Do diagnostyki nefrologicznej zostat skierowany
9-letni chlopiec po czterech epizodach niezytu zotad-
kowo-jelitowego z cechami ostrego uszkodzenia nerek
(AKI — acute kidney injury). Pierwszy z nich miat
miejsce w wieku 4 lat. Za kazdym razem glownymi
objawami byly goraczka, bole brzucha, biegunka i wy-
mioty. W badaniu przedmiotowym opisywano cechy
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miernego odwodnienia: suche $luzéwki jamy ustnej,
tachykardig, ostabienie. W badaniach dodatkowych
w zadnym z czterech przypadkéw nie wykazano
istotnych zaburzen gospodarki elektrolitowej ani
kwasowo-zasadowej. Wyktadniki stanu zapalnego
pozostawaly w normie lub byly nieznacznie podwyz-
szone. W badaniach og6lnych moczu stwierdzano
krwinkomocz, biatkomocz i niewielka leukocyturig.
W analizie retrospektywnej ujawniono, iz w dwoch
przypadkach stezenie UA w surowicy krwi bylo
podwyzszone (tab. Il). W USG jamy brzusznej, wy-
konanym w czasie pierwszej hospitalizacji, uwidocz-
niono wzmozong echogeniczno$¢ piramid nerkowych.
W  leczeniu kazdorazowo stosowano intensywne
nawadnianie pozajelitowe, uzyskujac poprawe stanu
klinicznego 1 normalizacje parametréw laborato-

ryjnych.



H. Marciniak i wsp.: ZESPOL KELLEY'A-SEEGMILLERA

Tabela Il. Wyniki badan dodatkowych w trakcie epizodow niezytu zotadkowo-jelitowego z AKI
Table Il. Laboratory results during episodes of acute gastroenteritis with AKI

Hospitalizacja | Il ] \'
Morfologia krwi:
Hb (g/dl) 13,6 13,1 13,5 13,7
Ht (%) 38,7 37,3 37,3 38,8
Er (T/) 487 4,55 4,66 4,81
L (Gh) 9,68 2,90 10,23 7,38
Plytki (G/l) 305 141 219 210
CRP (mg/l) 13,3 3,8 20,9 9,3
Jonogram:
Na (mmol/l) 135 135 137 137
K (mmol/l) 42 39 52 4,0
Kreatynina (mg/dl) 2,3 15 37 2,2
Mocznik (mg/dl) 120 50 13 81
Kwas moczowy (mg/dl) 10,8 b.d. b.d. 12,8
Badanie ogo6ine moczu:
c.wh. (kg/l) 1,005 1,015 1,015 1,015
pH 6,0 6,0 6,0 6,5
biatko (mg/dl) 245 ) 81 49
L (wp.w.) 5-8 3-6 10-15 5
Er (wp.w.) 2-5 ) k.p.w. k.p.w.

w p.w. —w polu widzenia, k.p.w. — kryja pole widzenia, b.d. — brak danych

Po pierwszym epizodzie AKI pacjenta diagnozowano
w wojewodzkim o$rodku pediatrycznym, gdzie nie
postawiono zadnego rozpoznania, wykazujac jedynie
hiperurykemig. Przy przyjeciu chory byt w stanie
ogb6lnym dobrym, w badaniu przedmiotowym stwier-
dzono graniczny niedobor wzrostu i masy ciata (3 cen-
tyl), jasng karnacj¢ skory oraz cechy nadpobudliwosci
psychoruchowej z deficytem uwagi. Dziadek ze strony
matki oraz jeden z jego trzech braci chorowali na
kamice nerkowg. W trakcie badan u pacjenta potwier-
dzono hiperurykemie (7,8-9,1 mg/dl) z towarzyszaca
znaczng hiperurykozurig (dobowe wydalanie kwasu mo-
czowego — 34-54 mg/kg m.c., UA/GFR — 0,84 mg/ml,
FeUA — 9,2%), przy prawidlowej czynnosci nerek
(kreatynina w surowicy — 0,4 mg/dl, eGFR wyliczony
wg wzoru Gao i wsp. — 119 ml/min/1,73 m?). W USG
brzucha stwierdzono drobne ztogi w kielichach dol-
nych nerki lewe;j.

Na podstawie calosci obrazu klinicznego wysunigto po-
dejrzenie zespotu Kelleya-Seegmillera. Wdrozono die-
t¢ niskopurynowa, leczenie allopurinolem w dawce
2 mg/kg m.c./dob¢ zwigkszonej nastgpnie do 3,3 mg/kg
m.c./dobg, ponadto zalecono obfita podaz ptynow,
aw przypadku odwodnienia — szybkie nawadnianie
pozajelitowe z alkalizacjg moczu. Uzyskano obnizenie
urykemii i urykozurii (ostatnie badania kontrolne
odpowiednio 6,5 mg/dl i 21-23 mg/kg m.c./dobg).
W ciggu dwoch lat obserwacji nie stwierdzono nawro-
tow AKI, pomimo kolejnych dwodch epizodow wy-
miotoéw i biegunki. Czynno$¢ nerek pozostawata pra-

widtowa (kreatynina w surowicy — 0,39 mg/dl, eGFR
— 125 ml/min/1,73 m?).

W badaniach enzymatycznych, wykonanych metoda
wysokosprawnej chromatografii cieczowej (HPLC)
w Katedrze Biochemii i Chemii Medycznej Pomor-
skiego Uniwersytetu Medycznego w Szczecinie, po-
twierdzono niedobor HPRT (aktywno$¢ w hemoliza-
cie erytrocytow 0,329 nmol/mg Hb/min; norma: 1,5-
—2,0 nmol/mg Hb/min) oraz podwyzszenie aktywno-
sci fosforybozylotransferazy adeninowej — APRT
(0,888 nmol/mg Hb/min; norma: 0,38-0,60 nmol/ /mg
Hb/min). Ponadto okreslono wydalanie ksantyny i hi-
poksantyny w moczu, ktore byly podwyzszone (odpo-
wiednio 9,3 umol/kg m.c./d i 4,5 umol/kg m.c./d). Nie
wykonywano badan molekularnych.

DYSKUSJA

Deficyt HPRT rozpoznaje si¢ w Europie z czgstoscia
okoto od 1 : 100 000 do 1 : 380 000 zywo urodzonych
dzieci, najczesciej w krajach prowadzacych bioche-
miczne badania przesiewowe w tym kierunku (Wielka
Brytania, Holandia, Czechy) [1]. Najczesciej diagno-
zuje si¢ LNs z cigzkimi samouszkodzeniami, podczas
gdy chorzy z KSs opisywani sa znacznie rzadziej.
W duzych grupach pochodzacych z USA, Hiszpanii
i Polski liczba pacjentow z KSs bez objawdéw neurolo-
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gicznych w stosunku do Iacznej liczby chorych z nie-
doborem HPRT wynosita odpowiednio: 1/75, 3/22
i 2/19 [9,13,15].

Objawy nerkowe niedoboru HPRT wynikaja z hiperu-
rykozurii i obecne sa u wszystkich chorych, niezalez-
nie od stopnia deficytu. Jednym z pierwszych jest
pojawienie si¢ ciemnopomaranczowych krysztatkow
kwasu moczowego, przypominajacych maczke cegla-
ng, na pieluszce niemowlecia. W pdzniejszym czasie
nadmierna produkcja i wydalanie UA moga prowadzi¢
do powstania ztogéw w uktadzie moczowym z typo-
wymi objawami kamicy (kolkowe béle brzucha i oko-
licy ledzwiowej, krwinkomocz i krwiomocz), co z ko-
lei predysponuje do nawracajacych zakazen drog
moczowych czy uropatii przeszkodowej, a takze,
w perspektywie lat, do $rédmigzszowego zapalenia
nerek okre$lanego mianem tzw. nerki dnawej [16].
Nieliczne sg doniesienia o AKI spowodowanym obli-
teracja cewek nerkowych ztogami UA u dzieci z nie-
doborem HPRT [17,18]. Van Dael i wsp. opisali
chlopca z nawracajacymi epizodami AKI i nieznacz-
nie zwigkszonym wydalaniem UA z moczem [19].
Znany jest rowniez przypadek schytkowej niewydol-
nos$ci nerek wywotanej niedoborem HPRT u miodego
dorostego [20].

Rozpoznania niedoboru HPRT dokonuje si¢ na pod-
stawie typowego obrazu klinicznego, wynikow badan
biochemicznych, enzymatycznych (oznaczenie aktyw-
nosci HPRT i APRT) oraz testow molekularnych.
Analizy enzymatyczne i genetyczne dostepne sa z re-
guty jedynie w wysokospecjalistycznych osrodkach
i Z tego powodu w wigkszo$ci przypadkoéw stosuje si¢
badania przesiewowe okreslane jako ,,screening meta-
boliczny”. Podstawowym materiatem wykorzystywa-
nym w ozna-czeniach jest mocz, w ktorym kumuluja
si¢ metabolity przemian szlaku zasad purynowych.
W diagnostyce biochemicznej stosowane sg rdézne
metody badawcze — od prostych, dostepnych w kaz-
dym laboratorium (0znaczenia stezenia UA w moczu
i surowicy metodg kolorymetryczng) do wysokospe-
cjalistycznych, jak HPLC, tandemowa spektrometria
mas (MS/MS), chromatografia gazowa-spektrometria
mas (GCMS) czy spektroskopia rezonansu magne-
tycznego, za pomoca ktorych okreslamy stezenia
innych metabolitow puryn. Ostateczna diagnoza wy-
maga wykazania deficytu specyficznego enzymu i/lub
patogennej mutacji. Materiatem do analiz enzyma-
tycznych sg erytrocyty, limfoblasty lub fibroblasty.
Niedoborowi HPTR typowo towarzyszy ,,wyrownaw-
cze” podwyzszenie aktywnosci APTR. Stwierdzenie
okreslonej mutacji pozwala na potwierdzenie diagno-
zy, jednak jej brak nie wyklucza deficytu enzymu.
Badania enzymatyczne i genetyczne mozna wykonac
juz prenatalnie w materiale z biopsji kosmowki lub
amniopunkcji [1].

Wobec braku mozliwosci leczenia przyczynowego —
terapii genowej — jedynym aktualnym sposobem tago-
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dzenia skutkéw niedoboru HPRT jest postgpowanie
objawowe. Najblizsze leczeniu przyczynowemu sa
metody dostarczania deficytowego enzymu poprzez
substytucje lub przeszczep szpiku, pozostajace w fazie
eksperymentalnej. Pozostate sposoby leczenia polega-
ja na ograniczaniu produkcji i/lub rozcienczaniu szko-
dliwych metabolitow puryn. Odbywa si¢ to poprzez
wlasciwy dobdr diety (niskopurynowa), hamowanie
endogennej produkcji UA przez podawanie inhibitora
oksydazy ksantynowej — allopurinolu — oraz przy-
spieszanie eliminacji UA i metabolitow posrednich —
ksantyny i hipoksantyny (obfita podaz ptynow, alka-
lizacja moczu — skuteczna tylko w odniesieniu do UA).

U przedstawionego chorego nawracajace AKI kazdo-
razowo wigzano przyczynowo z wymiotami oraz bie-
gunka i dopiero retrospektywna analiza obrazu kli-
nicznego oraz wynikéw badan pozwolita na wysunie-
cie podejrzenia defektu metabolicznego. AKI w prze-
biegu niezytu zotadkowo-jelitowego ma najczesciej
etiologi¢ przednerkowa i wynika ze zmniejszenia fil-
tracji zwigzanej z upoS$ledzeniem przeptywu krwi
przez kiebuszki w warunkach hipowolemii. Wystepuje
w sytuacjach znacznego odwodnienia, a towarzysza
mu zwykle laboratoryjne wyktadniki zmniejszenia
przestrzeni ptynowej zewnatrzkomorkowej 1 zagesz-
czenia krwi (podwyzszenie stg¢zenia mocznika w su-
rowicy nieproporcjonalne do podwyzszenia stgzenia
kreatyniny, wysoki hematokryt), a takze zaburzenia
elektrolitowe i kwasica metaboliczna. W przypadkach
nietypowych, gdy stopien odwodnienia nie ttumaczy
uposledzenia czynno$ci nerek, lub tez AKI ma charak-
ter nawrotowy, trzeba poszukiwaé innych czynnikow
powodujacych niewydolnos$¢ nerek. Wsrdd nich nale-
zy wzig¢ pod uwage hiperurykemie i/lub hiperuryko-
zuri¢. Nadmierne wydalanie kwasu moczowego moze
prowadzi¢ w sytuacji zaggszczenia moczu o niskim
pH do krystalizacji moczanéw w cewkach nerkowych
i ich obliteracji. Oznaczanie stezenia UA w surowicy
i wydalania w moczu po normalizacji czynno$ci nerek
pozwala na przeprowadzenie wstepnej diagnostyki
roéznicowej. U dzieci interpretacje wynikow utrudniaja
zalezne od wieku zroznicowanie wydalania UA i jego
stezenia we krwi (tab. Ill). Nalezy pamietac, iz jedno-
razowe prawidlowe lub tylko nieznacznie podwyzszo-
ne wartosci oznaczen nie wykluczaja defektu HPRT.
Jego wstepne rozpoznanie jest jednak szczeg6lnie
istotne w kontekscie dostgpnosci prostych metod le-
czenia objawowego, ktorych skutecznos¢ potwierdzita
rowniez dwuletnia obserwacja przedstawionego cho-
rego.

W Polsce nie ma aktualnie mozliwosci wykonania
rutynowych badan enzymatycznych ani molekular-
nych u chorych z deficytem HPRT [21]. Czgsto$¢ roz-
poznawania tego niedoboru jest w naszym kraju kil-
kakrotnie nizsza niz w Europie Zachodniej, a jedyne
opisy dwojga dzieci z KSs bez objawow neurologicz-
nych pochodza z 2008 r. [15]. Niedobor HPRT jest
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Tabela lll. Prawidiowe stezenie kwasu moczowego w surowicy i wydalanie w moczu w zalezno$ci od wieku [wg 2]
Table lll. Serum uric acid levels and urinary excretion depending on age [acc. to 2]

Kwas moczowy Noworodki 34 lata 5-9 lat 10-14 lat Dorosli
o 3,6-68 M:2,4-4 .4 M: 2,6-4,6 M: 3,1-5,5 M: 3,9-6,3
Stezenie w osoczu (mg/d) K2642 K 2846 K 2953  K31-53
Dobowe wydalanie w moczu (mg/kg m.c.) do 19,6 9,7-17,3 8,0-15,0 5,2-12,8 do 10,0
Wydalanie ,bezwzgledne” UA/GFR (mg/ml) 0,85-2,53 0,23-0,45 0,23-0,45 0,23-0,45 0,31-0,50
Wydalanie frakcjonowane FeUA (%) 246-518 8,2-158 7,0-13,0 38-114 54-8,6
powszechnie kojarzony z typowym obrazem LNs zdo- na stronie internetowej Migdzynarodowej Grupy

minujaca komponenta neurologiczno-behawioralna,
tymczasem mozna przypuszczaé, iz wystepuje on tak-
ze wsrod niektorych chorych hospitalizowanych na
oddziatach pediatrii i nefrologii dziecigcej z powodu
kamicy moczanowej, zwlaszcza wowczas, gdy towa-
rzysza jej objawy stawowe. Wydaje si¢, ze W przy-
padkach AKI o niejasnej przyczynie réwniez wskaza-
na jest diagnostyka w kierunku zaburzen metabolizmu
puryn [22,23].

Ze wzgledu na rzadkie wystgpowanie tych schorzen,
a takze mozliwo$¢ uniknigcia powaznych konsekwen-
cji nadprodukcji UA, celowe wydaje si¢ utworzenie
krajowego rejestru pacjentow z niedoborami HPRT
oraz innymi zaburzeniami gospodarki purynowej i po-
wotanie referencyjnego osrodka diagnostyczno-lecz-
niczego. Do tego czasu mozna korzysta¢ z pomocy
kilku europejskich centrow, ktorych lista znajduje sig

Badawczej, co jednak wiaze si¢ z dodatkowymi kosz-
tami [12].

WNIOSKI

1. KSs jest schorzeniem o zréznicowanej symptoma-
tologii, z zawsze obecng manifestacjg nerkows.

2. Nawracajace epizody AKI z towarzyszaca hiperu-
rykemig i hiperurykozurig powinny nasuwaé podej-
rzenie KSs.

Autorzy sktadaja podzigkowanie dr. Wtodzimierzowi
Flontowi oraz personelowi laboratorium Szpitala
Migdzyrzeckiego za pomoc we wstgpnym opracowa-
niu materialu do badan i organizacji jego transportu.
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