
Klinika Oczna 2002, 104(3-4) ISSN 0023-2157 Index 362646264 Klinika Oczna 2002, 104(3-4) ISSN 0023-2157 Index 362646

De fi cyt bio ty ni da zy jest opi sa ną w po ło wie lat 80. ge ne tycz ną 
cho ro bą me ta bo licz ną, któ ra nie le czo na bio ty ną (wi ta mi ną H) mo że 
pro wa dzić do nie od wra cal nych uszko dzeń ośrod ko we go ukła du 
ner wo we go i zgo nu (12). Na le ży do tej gru py ge ne tycz nych cho rób 
me ta bo licz nych, w któ rych od po wied nim po stę po wa niem moż na 
za po biec kli nicz ne mu ujaw nie niu de fek tu, a tak że sku tecz nie le czyć 
ob ja wy cho ro by, je śli wy stą pią (11). 

Wcze sne zi den ty fi ko wa nie wszyst kich pa cjen tów ob cią żo nych 
de fi cy tem bio ty ni da zy jest nie zmier nie waż ne. Cho ro ba prze bie ga 
fa li ście, ob ja wia jąc się drgaw ka mi, wy syp ka mi skór ny mi, utra tą 
wło sów, brwi i rzęs oraz wy su wa ją cym się na plan pierw szy po stę-
pu ją cym uszko dze niem ukła du ner wo we go i wzro ko we go (1,11). 

Opis przy pad ku
Dwu mie sięcz ne nie mow lę z nie ob cią żo nym wy wia dem pre- 

i per ina tal nym zo sta ło skie ro wa ne do Po rad ni Oku li stycz nej Dzie cię-
ce go Szpi ta la Kli nicz ne go (D. S. K.) w kwiet niu 1996 ro ku z po wo du 
ro pie nia oboj ga oczu. W ba da niu przed mio to wym stwier dzo no 
prze krwie nie spo jó wek oboj ga oczu i wy dzie li nę rop ną w wor ku 
spo jów ko wym, wy pa da nie brwi i rzęs oraz sła bą re ak cję dziec ka na 
dźwięk i przed mio ty. W le cze niu za sto so wa no miej sco wo an ty bio-
tyk, jak rów nież ma saż oko li cy wor ka łzo we go, uzy sku jąc po pra wę 
sta nu miej sco we go. Z uwa gi na sła by roz wój psy cho mo to rycz ny 
dziec ko skie ro wa no do Po rad ni Pe dia trycz nej DSK. Przed mio to wo 
z od chy leń od nor my stwier dzo no wy pa da nie wło sów oraz na wra-
ca ją ce in fek cje dróg od de cho wych ze zmia na mi osłu cho wy mi. 
W ba da niu neu ro lo gicz nym, po za uogól nio nym ob ni że niem na pię-
cia mię śnio we go, nie stwier dzo no ob ja wów ogni sko we go uszko-
dze nia OUN. 

W 3. mie sią cu ży cia po ja wi ły się pierw sze na pa dy drgaw ko we, 
któ re za czę ły się po wta rzać co dzien nie. W ba da niu oku li stycz nym 
dno oczu by ło pra wi dło we. Po 2 ty go dniach stan dziec ka po gor szył 
się – by ło bla de, apa tycz ne, go rącz ko wa ło, na skó rze po ja wi ły się 
wy kwi ty za krze po wo -z at or owe. Dziec ko zo sta ło przy ję te do Kli ni ki 
Neu ro lo gii Dzie cię cej. Wy ko na no na kłu cie lę dź wio we, uzy sku jąc 
za pal ny płyn mó zgo wo- rdz eni owy, jed nak z po sie wu bak te rii nie 
wy ho do wa no. Za sto so wa no an ty bio ty ko te ra pię z do brym efek tem 
– wskaź ni ki la bo ra to ryj ne po pra wi ły się. Pod ko niec le cze nia prze-
ciw za pal ne go po now nie po ja wi ły się na pa dy pa dacz ko we w po sta-

ci skło nów, któ re po wta rza ły się se ria mi kil ka ra zy dzien nie. W tym 
cza sie wi docz ne by ło dal sze opóź nie nie roz wo ju psy cho mo to rycz-
ne go. Po głę bio no dia gno sty kę neu ro lo gicz ną o USG gło wy, w któ-
rym nie stwier dzo no od chy leń od nor my, oraz ba da nie eeg, w któ-
rym stwier dzo no zmia ny na pa do we uogól nio ne. Pod sta wo we 
ba da nia la bo ra to ryj ne by ły w nor mie, dno oczu zaś pra wi dło we. 
Za sto so wa no le cze nie prze ciw pa dacz ko we, po cząt ko wo ben zo-
dwu aze pi ny i fe no bar bi tal, a wo bec bra ku efek tu kwas wal pro ino-
wy. Po kil ku ty go dniach le cze nie to oka za ło się nie sku tecz ne, wo bec 
cze go do łą czo no le ki ste ro ido we, co rów nież da ło tyl ko przej ścio wą 
po pra wę. Stan neu ro lo gicz ny dziec ka nie zmie niał się – na pa dy 
wy stę po wa ły na dal. W tym cza sie wy ko na no ba da nia w kie run ku 
cho rób me ta bo licz nych, uzy sku jąc wzrost po zio mu kwa su mle ko-
we go oraz kwa si cę me ta bo licz ną. 

Bio rąc pod uwa gę moż li wość cho ro by me ta bo licz nej, po kon sul-
ta cji te le fo nicz nej w ra mach scre enin gu se le kyw ne go wy su nię to 
po dej rze nie de fi cy tu bio ty ni da zy. Dziec ko skie ro wa no do Po rad ni 
Za bu rzeń Me ta bo licz nych Cen trum Zdro wia Dziec ka (CZD), gdzie po 
wy ko na niu ba dań spe cja li stycz nych stwier dzo no ob ni że nie po zio-
mu bio ty ni da zy do 0,14 nmol/min/ml, w pro fi lu zaś kwa sów or ga-
nicz nych w mo czu wy kry to bar dzo sil ny sy gnał kwa su 3-h ydro ks yizo-
w al eri an ow ego i okso glu ta ro we go oraz ma ły sy gnał 3-m et yl okr oto-
n yl ogl ic yny, co po twier dzi ło roz po zna nie de fi cy tu bio ty ni da zy. 

W le cze niu za sto so wa no pre pa rat bio ty ny w ta blet kach 5 mg, 
po cząt ko wo 4x dzien nie. Wy co fa no się z le ków prze ciw pa dacz ko-
wych, dziec ko za czę ło ro bić po stę py w roz wo ju. Pa cjent jest pod 
sta łą opie ką Po rad ni Neu ro lo gicz nej, Oku li stycz nej i La ryn go lo gicz-
nej. Obec nie roz wój psy cho ru cho wy nie od bie ga od nor my. W ba da-
niu oku li stycz nym 1 rok te mu stwier dzo no po gor sze nie ostro ści 
wzro ku. Ba da nie au to re frak to me trycz ne wy ka za ło wa dę wzro ku 
obu oczu +3,0 Dsph. Po wy rów na niu jej szkła mi ko rek cyj ny mi uzy-
ska no pra wi dło wą ostrość wzro ku. Na dnie oczu nie stwier dzo no 
zmian pa to lo gicz nych. 

Omó wie nie
De fi cyt bio ty ni da zy po le ga na za bu rze niu en do gen ne go od twa-

rza nia bio ty ny, któ ra jest ko fak to rem czte rech kar bok sy laz w ustro-
ju. Cho ro ba cha rak te ry zu je się he te ro gen no ścią prze bie gu i ob ra zu 
kli nicz ne go. 
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Wcze sne zi den ty fi ko wa nie wszyst kich pa cjen tów ob cią żo nych 
de fi cy tem bio ty ni da zy jest nie zmier nie waż ne. Zna czą cą po pra wę 
w przed obja wo wym wy kry ciu róż nych de fek tów me ta bo licz nych 
uzy ska no dzię ki wpro wa dze niu po pu la cyj nych ba dań prze sie wo-
wych no wo rod ków (4). Po szcze gól ne kra je obej mu ją pro gra ma mi 
po wszech ne go no wo rod ko we go scre enin gu od kil ku do kil ku dzie-
się ciu róż nych ge ne tycz nych cho rób me ta bo licz nych, w tym tak że 
de fi cyt bio ty ni da zy (2,10,11). Pod sta wo we wa run ki wpro wa dze nia 
po pu la cyj nych ba dań prze sie wo wych to względ nie wy so ka czę stość 
wy stę po wa nia cho ro by, do stęp ność sku tecz ne go le cze nia oraz 
ła twa me to da ba da nia dia gno stycz ne go. 

W cho ro bach me ta bo licz nych nie uwzględ nio nych w po pu la cyj-
nych ba da niach prze sie wo wych wcze sne roz po zna wa nie po le ga na 
ogra ni cze niu scre enin gu do grup ry zy ka, np. ro dzeń stwa pro ban ta 
oraz osób cho rych o po dej rza nej symp to ma to lo gii. Ta kie ba da nie 
prze sie wo we, w od róż nie niu od scre enin gu po pu la cyj ne go, na zy-
wa ne jest scre enin giem se lek tyw nym (3). W Pol sce od po nad 15 lat 
jest on pro wa dzo ny przez Kli ni kę Cho rób Me ta bo licz nych CZD (8). 

Do 1994 r. po nad 8 mln no wo rod ków na świe cie pod da no scre-
enin go wi, wy kry wa jąc 76 przy pad ków de fi cy tu głę bo kie go i jed no-
cze śnie 6 przy pad ków de fi cy tu czę ścio we go (bez ob ja wo we go) (11). 
Do tych czas w Pol sce roz po zna no na dro dze scre enin gu se lek tyw ne-
go głę bo ki de fi cyt bio ty ni da zy u 15 dzie ci i po przez pi lo ta żo wy 
scre ening po pu la cyj ny czę ścio wy de fi cyt bio ty ni da zy u 1 dziec ka 
(8,9, in for ma cja ust na od dr Jo lan ty Sy kut -C egie lskiej). 

Czę stość wy stę po wa nia głę bo kie go i czę ścio we go de fi cy tu bio-
ty ni da zy w po pu la cji pol skiej nie od bie ga od in nych kra jów, w któ-
rych zo sta ła oce nio na na 1: 100000 (5,6,7,11). 

Dość cha rak te ry stycz na wcze sna symp to ma to lo gia de fi cy tu bio-
ty ni da zy (wy stę po wa nie drga wek, utra ta wło sów, brwi i rzęs, 
hi per wen ty la cja i stri dor krta nio wy, wy syp ki skór ne), po do stry lub 
prze wle kły fa li sty prze bieg, a tak że szyb kie ustę po wa nie na wet 
za awan so wa nych zmian cho ro bo wych pod wpły wem le cze nia bio-
ty ną, po zwa la ją za ło żyć, że do brze zor ga ni zo wa ny i po wszech nie 
do stęp ny scre ening se lek tyw ny mo że za stą pić po pu la cyj ne ba da nia 
prze sie wo we (8). 

Re asu mu jąc, na le ży pod kre ślić, że na wet tak po zor nie ma ło zna-
czą cy ob jaw jak wy pa da nie brwi i rzęs mo że być symp to mem 
po waż ne go scho rze nia. Przed sta wio ny przez nas przy pa dek mo że 
mieć zna cze nie w po sze rze niu wie dzy na te mat de fi cy tu bio ty ni da-
zy. Istot ne jest rów nież in ter dy scy pli nar ne dzia ła nie le ka rzy pierw-
sze go kon tak tu, spe cja li stów pe dia trów, oku li stów, neu ro lo gów, 

der ma to lo gów i oto la ryn go lo gów w pro ce sie dia gno stycz no -lec zni-
czym. 
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