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Rzadkie choroby metaboliczne - problemy czeste

dr hab. n. med. Beata Kie¢-Wilk, Katedra i Klinika Choréb Metabolicznych,
Uniwersytet Jagielloriski, Collegium Medicum, www.cm-uj.krakow.pl

W ostatnich latach wzrasta wiedza i §wiadomos$¢ spoteczna o chorobach
rzadkich, a réwnoczesnie poszerza sie zakres opieki zdrowotnej nad
pacjentami z tymi schorzeniami. Dotychczas panuje przekonanie ze rzadkie
choroby sg domeng pediatrii, zapomina sie ze dzieki rozwojowi medycyny
wielu pacjentéw z wrodzonymi schorzeniami osigga wiek dojrzaly. Wtedy
stajg przed problemem braku opieki specjalistycznej. Dorosty pacjent boryka
sie z problemami nietypowymi dla pediatrii dlatego tez wymaga opieki
innego niz dotychczas specjalisty. Pacjenci z rzadkimi chorobami
metabolicznymi sg bardzo szczegélnymi chorymi. Ze wzgledu na postepujacy
charakter ich schorzenia, np. wielonarzagdowos$¢ i nasilenie objawéw
wymagajg prowadzenia przez kilku specjalistéw, konieczne jest tworzenie

zespoléw wielodyscyplinarnych, ktére zapewnig im optymalng opieke.

Czy istnieje rozwigzanie?

Konieczne jest stworzenie os$rodkéw referencyjnych zajmujgcych sie
opiekg nad dorostymi pacjentami z rzadkimi chorobami metabolicznymi,
edukacja zaréwno kadry medycznej jak i samych pacjentéw i ich rodzin.
Konieczny jest rozwdj wspotpracy z wyspecjalizowanymi oSrodkami w Polsce
jak i w Europie w celu umozliwienia miedzynarodowych konsultacji
u do$wiadczonych specjalistéw w tej dziedzinie. Takg mozliwos¢ dajg
powstate w 2016 roku Europejskie Sieci Referencyjne (ERN). Zeby zapewnié¢
jak najlepszg opieke zdrowotng naszym chorym, nasz osrodek nalezy do ERN
ukierunkowanego na  rzadkie choroby metaboliczne  MetabERN

(the European. Reference Network for Rare. Hereditary Metabolic Disorders).
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Rare metabolic diseases - frequent problems

In the recent years, more and more has being discussed about the rare
diseases. The knowledge and social awareness about this issue is increasing,
and at the same time, the scope of health care over these patients is
widening. Until now, the prevailing conviction that rare diseases are the
domain of pediatrics, it is often forgotten that due to the development of
medicine, many of patients with congenital diseases reach a mature age.
Then they face the problem of lack of specialist care. An adult patient is
struggling with problems unusual for pediatrics and therefore requires
different care than previous specialist. Patients with rare metabolic diseases
are very specific. Due to the progressive nature of their illness, multi-organ
symptoms they require to be run by several specialists. Thus it is necessary

to create multidisciplinary teams that will provide them with optimal care.
Is there any solution?

It is necessary to create reference centers dealing with the care of adult
patients with rare metabolic diseases. Education for both medical staff the
patients themselves and it’s famiky is essential . The development of
cooperation with specialized European centers to enable international
consultations with European specialists in this field. The European
Reference Networks (ERN) provide this opportunity. To ensure the best
possible health care for our patients, our center belongs to ERN directed at
rare metabolic diseases MetbERN (the European. Reference Network for Rare.

Hereditary Metabolic Disorders).
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Znaczenie markeré6w molekularnych
w diagnostyce i ocenie rokowania u chorych
na nowotwory ukladu krwiotwérczego

dr hab. n. med. Paulina Wlasiuk, Zaktad Hematoonkologii Doswiadczalnej,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Definicja choréb rzadkich pozwala na zakwalifikowanie do tej kategorii
wilasciwie wszystkich choréb nowotworowych uktadu krwiotworczego.
Przelomem w diagnostyce i ocenie rokowania chorych na biataczki
i chloniaki staly sie wyniki badan, ktére byly podtozem do opracowania
nowej Kklasyfikacji choréb nowotworowych ukladu krwiotwdérczego
wprowadzonej przez Swiatowg Organizacje Zdrowia (WHO) w 2008 r.
Opierata sie ona na identyfikacji aberracji genetycznych, ktére wigzg sie
jednoznacznie z okreSlong jednostkg chorobowg i/lub pozwalajag na
okreSlenie przebiegu choroby. Od tego czasu wykryto szereg nowych
markeréw molekularnych zwigzanych z nowotworami hematologicznymi, co
miato skutek w postaci aktualizacji klasyfikacji WHO w 2016 roku.
Uwzgledniono w niej te markery, ktérych ocena pozwala na skuteczng
diagnostyke i dobdér odpowiedniego leczenia. Do najbardziej istotnych
z klinicznego punktu widzenia mozemy zaliczy¢ mutacje w genach TP53,
IGHV, MYD88, NOTCHI1 czy SF3B1. Ocena profilu molekularnego chorych juz
znajduje zastosowanie w projektowaniu badan klinicznych nowej generacji,
agléwnym celem tych badan jest opracowanie tzw. terapii

spersonalizowanych.
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The role of molecular markers
in the diagnosis and assessment of prognosis
in patients with hematopoietic tumors

The definition of rare diseases allows practically all neoplastic diseases of
the hematopoietic system to be classified in this category. A breakthrough in
the diagnosis and assessment of the prognosis of patients with leukemia and
lymphomas has been the results of studies that were the basis for developing
a new classification of hematopoietic neoplastic diseases introduced by the
World Health Organization (WHO) in 2008. It was based on the identification
of genetic aberrations that are associated with unambiguously with a specific
disease entity and/or allow to determine the course of the disease. Since
then, a number of new molecular markers associated with hematological
tumors have been detected which had the effect of updating the WHO
classification in 2016. It includes markers whose assessment allows for
effective diagnosis and selection of appropriate treatment. The most
important from the clinical point of view are mutations in the TP53, IGHV,
MYD88, NOTCH1 or SF3B1 genes. Evaluation of the molecular profile of
patients is already used in the design of next generation clinical trials, and
the main goal of these activities is to develop the so-called personalized

therapies.
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Chloniak angioimmunoblastyczny
- wyzwanie diagnostyczne

Marzena Kukla, marzenakukla@interia.pl, Studenckie Koto Naukowe przy Katedrze
i Klinice Hematoonkologii i Tranplantacji Szpiku, I Wydziat Lekarski z Oddziatem
Stomatologicznym, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Klaudia Kwiatkowska, klaudia.kwiatkowska95@wp.pl, Studenckie Koto Naukowe
przy Katedrze i Klinice Hematoonkologii i Tranplantacji Szpiku, I Wydziat Lekarski
z Oddziatem Stomatologicznym, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Agnieszka Szymczyk, agnieszka.szymczyk@umlub.pl, Katedra i Klinika Hemato-
onkologii i Transplantacji Szpiku, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Monika Podhorecka, monikapodhorecka@umlub.pl; Katedra i Klinika Hemato-
onkologii i Transplantacji Szpiku, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Waldemar Tomczak, waldemar.m.tomczak@gmail.com, Katedra Interny
z Zaktadem Pielegniarstwa Internistycznego, Uniwersytet Medyczny w Lublinie,
www.umlub.pl

Bartlomiej Wawrzycki, bartlomiej.wawrzycki@umlub.pl, Katedra i Klinika Derma-
tologii, Wenerologii i Dermatologii Dzieciecej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie,
www.umlub.pl

Chtoniak angioimmunoblastyczny z komoérek T (AITL, angioimmunoblastic
T-cell lymphoma) jest rzadkim nowotworem uktadu chtonnego. Heterogenny
obraz kliniczny, a takze trudnosci w réznicowaniu AITL z limfadenopatia
odczynowg sprawiajg, ze ustalenie rozpoznania stanowi wyzwanie
diagnostyczne. W pracy zaprezentowano przypadek kliniczny 50-letniego
chorego z limfadenopatig stwierdzong w styczniu 2016r. Na podstawie
badania histopatologicznego rozpoznano woéwczas odczynowe powiekszenie
weztdow chionnych z dominujgcg reakcjag w strefie T. W maju 2016r.
stwierdzono progresje zmian weztowych oraz drobnoguzkowe zmiany skérne.
W wycinkach skérnych pobranych do oceny histopatologicznej stwierdzono
wowczas monoklonalny rozrost plazmocytéw. Diagnostyka w kierunku
dyskrazji plazmocytarnych nie pozwolita jednak na ustalenie rozpoznania.
Obserwowano dalszg szybkg progresje zmian skérnych oraz wezlowych

- dominowaly rozsiane, miejscami zlewajgce sie grudki z towarzyszaca
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gorgczka. Wykluczono tto infekcyjne obserwowanych zmian, a w sierpniu
2016r. na podstawie kolejnego badania histopatologicznego wezta chtonnego
i wycinkow skoéry ustalono rozpoznanie AITL. Ze wzgledu na niespecyficzne
objawy Kkliniczne rozpoznanie AITL moze by¢é opdznione w czasie.
Diagnostyka réznicowa wymaga uwzglednienia infekcji wirusowych, choréb
autoimmunologicznych, reakcji polekowych i alergicznych oraz innych

choro6b limfoproliferacyjnych.

Angioimmunoblastic T-cell lymphoma
— a diagnostic challenge

Angioimmunoblastic T-cell lymphoma is a rare neoplastic disease of the
lymphoid tissues. Heterogeneous clinical presentation and difficulties to
differentiate AITL with reactive lymphadenopathy make that determining

the diagnosis is a diagnostic challenge.

We present the case of a 50-year old patient with lymphadenopathy reported
in January 2016. Based on the histopathological examination reactive
enlargement of the lymph nodes with a dominant reaction in the T zone was
recognised. In May 2016 the progression of changes in the lymph nodes and
nodules on the skin were observed. The histopathological analysis of the skin
biopsy revealed monoclonal proliferation of plasmocytes. However
diagnostic towards plasma-cell dyscrasias didn’t let determine the diagnosis.
Fast progression of skin lesions and changes in the lymph nodes was still
observed - dominated scattered, elsewhere merged papules accompanied by
fever. Infectious background of observed changes was ruled out, in August on
the basis of the next histopathological examination of the lymph node and

the skin biopsy AITL was diagnosed.

The clinical symptoms of AITL are not specific and, consequently, the
diagnosis can be delayed. Differential diagnosis encompasses viral
infections, dysimmune conditions, drug and allergic reaction and other

malignant lymphoproliferative diseases.
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Aktualny stan wiedzy na temat raka
watrobowokomdrkowego - przeglad piSmiennictwa

Grzegorz Adamczuk, grzegorzadamczuk@umlub.pl, Samodzielna Pracownia
Biologii Medycznej, Uniwerystet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Ewelina Humeniuk, ewelina.humeniuk@vp.pl, Samodzielna Pracownia Biologii
Medycznej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Kamila Szymarnska, kamila.szymanska@umlub.pl Katedra i Zaktad Biochemii
i Biologii Molekularnej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Marta Ostrowska, martaostrowska@umlub.pl, Katedra i Zaktad Toksykologii,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Agnieszka Korga, a.korg@interia.pl, Samodzielna Pracownia Biologii Medycznej,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Rak watrobowokomérkowy (hepatocellular carcinoma, HCC) jest
nowotworem zto$liwym wywodzgcym sie z komodrek wiasciwych watroby,
czyli hepatocytéw. Rozwija sie przede wszystkim na podtozu marskosci
watroby. Pomimo wielu mozliwo$ci zapobiegania jego rozwojowi, w czasie
ostatnich dekad, na calym Swiecie, stale obserwujemy wzrost wskaznikéw
zachorowalnosci i umieralnosci. Gtéwnymi czynnikami ryzyka prowadzgcymi
do rozwoju HCC jest wirusowe zapalenie watroby typu B lub C, badz tez ich
ewentualne rownoczesne wspétwystepowanie. Kolejnym waznym czynnikiem
ryzyka jest nadmierne spozycie alkoholu. Niestety elementem, ktéry stwarza
duzo probleméw zaréwno klinicystom jak i pacjentom jest fakt, iz prawie
potowa przypadkéw nowotworu przebiega bezobjawowo. Skuteczne leczenie
uzaleznione jest od wielkoSci guza i braku obecno$ci przerzutéw. Jedynie
wczesne rozpoznanie oraz zabieg chirurgiczny (resekcja bgdz transplantacja
watroby) daje wieksze szanse na catkowite wyleczenie. Chemoembolizacja
i termoablacja skuteczne sg tylko w przypadku niewielkich zmian i braku
mozliwosci leczenia chirurgicznego. Radioterapia stosowana jest tylko
w leczeniu objawowym, za$§ chemioterapia ma niewielkg warto$¢ tera-
peutyczng. Celem pracy bylo przyblizenie problemu jakim jest rak
watrobowokomoérkowy oraz aktualny przeglad pis§miennictwa w zakresie tego
tematu.
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The current state of knowledge on hepatocellular
carcinoma - review article

Hepatocellular carcinoma (HCC) is a malignant tumour originating from liver
cells — hepatocytes. It develops primarily on the basis of cirrhosis. Despite
many possibilities of its prevention, over the last decades around the world,

we have been constantly observing a rise in morbidity and mortality rates.

The main risk factors leading to the development of HCC is hepatitis B or C,
or their possible simultaneous coexistence. Other important risk factor is
excessive alcohol consumption. Unfortunately, the challenge for both
clinicians and patients is the fact that almost half of cases is asymptomatic.
The effective treatment depends on a size of a tumour and an absence of
metastases. Only early diagnosis and surgery (resection or liver transplan-
tation) gives a better chance of a complete cure. Chemoembolization and
thermoablation are effective only for minor changes and the lack of surgical
treatment options. Radiotherapy is used only in symptomatic treatment,

while a chemotherapy has little therapeutic value.

The aim of our study is to present the challenge of hepatocellular carcinoma

and the current state of knowledge on this subject.
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Czerniak oka
jako najczestsza pozaskorna lokalizacja czerniaka

Ewelina Humeniuk, ewelina.humeniuk@vp.pl, Samodzielna Pracownia Biologii
Medycznej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Grzegorz Adamczuk, grzegorzadamczuk@umlub.pl, Samodzielna Pracownia
Biologii Medycznej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Kamila Szymariska, kamila.szymanska@umlub.pl, Katedra i Zaktad Biochemii
i Biologii Molekularnej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Marta Ostrowska, martaostrowska@umlub.pl, Katedra i Zaktad Toksykologii,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Agnieszka Korga, a.korg@interia.pl, Samodzielna Pracownia Biologii Medycznej,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Czerniak oka jest rzadkim nowotworem zto§liwym, a jednoczes$nie stanowi
najczestszg pozaskérng lokalizacje czerniaka. Ponadto stanowi najczestszy
nowotwdr gatki ocznej u oséb dorostych. Wywodzi sie z komoérek pigmen -
towych, czyli melanocytéw, wystepujgcych gléwnie w blonie naczyniowej
oka. Najczesciej, bo w 82,5%, czerniak w obrebie galki ocznej dotyczy blony
naczyniowej. Czerniak spojéwki natomiast spotykany jest znacznie rzadziej.

Niestety, wiemy stosunkowo niewiele na temat czynnikéw ryzyka
czerniaka blony naczyniowej oraz czerniaka spojowki. Mozna przyjaé, iz
globwnym czynnikiem ryzyka wystepowania czerniaka galki ocznej sg
predyspozycje genetyczne. Szczegdlne ryzyko dotyczy oséb, u ktérych
w rodzinie wystepowaty juz przypadki zachorowan lub u ktérych wcze$niej
rozpoznano i leczono czerniaka. Wiadomo tez, ze narazone sg osoby o jasnej
karnacji skoéry, posiadajgce jasny kolor teczéwki oraz liczne znamiona
barwnikowe, ktére mogg znajdowal sie takze wewngtrz oka. Ciekawym
aspektem jest tez brak potwierdzonej roli promieniowania UV w powsta-
waniu czerniaka blony naczyniowej oka.

Objawy, tak jak i pdzniejsze leczenie nowotworu, zalezne sg od jego
lokalizacji oraz wielkosSci. Niestety, choroba moze przebiegaé¢ takze

bezobjawowo.
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Czerniak wystepujacy w galce ocznej jest chorobg rzadka i malo znang.
Jednak w jego przypadku, tak samo jak w innych chorobach nowotworowych,
wczesna diagnoza jest bardzo istotna dla skutecznego leczenia i zahamo-

wania rozwoju choroby.

Ocular melanoma as the most common extracutaneous
localization of melanoma

Ocular melanoma is a rare malignant tumour and simultaneously the most
common extracutaneous localization of melanoma. In addition, it is the most
common eye cancer in adults. It comes from pigment cells, i.e. melanocytes,
found mainly in the uvea. The most common ocular melanomas are related
to the uvea. They constitute 82.5% of melanomas associated with the

eyeball. Conjunctival melanoma is much less common.

Unfortunately, we know relatively little about risk factors for uveal
melanoma and conjunctival melanoma. It can be assumed that the main risk
factor for ocular melanoma is genetic predisposition. The special risk applies
to people in whose family there were cases of illness or people who were
previously diagnosed and treated with melanoma. It is also known that
people with fair skin complexion having a bright iris colour and numerous
pigmented lesions that can also be found inside the eye are subjected to
ocular melanoma. An interesting aspect is the lack of a prove of UV radiation

role in the formation of uveal melanoma.

Symptoms as well as subsequent cancer treatment depend on its location and

size. Unfortunately, the disease may also be asymptomatic.

Ocular melanoma is a rare and barely known disease. However, in this case,
just like in other cancers, early diagnosis is very important for effective

treatment and inhibition of the development of the disease.
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Hipoglikemia reaktywna u dorostych

Katarzyna Galaszkiewicz, k.galaszkiewicz@wp.pl, I Wojskowy Szpital Kliniczny
w Lublinie, www. Iwszk.pl

Marcin Szklanny, mr.szklanny@gmail.com, I Wojskowy Szpital Kliniczny w Lublinie,
www. Iwszk.pl

Damian Mazur, damianmazur93@gmail.com, Studenckie Koto Naukowe przy
Klinice i Katedrze Endokrynologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Aneta Szafraniec, aneta.szafraniec@gmail.com, Klinika i Katedra Endokrynologii,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Dominik Porada, porada.dominik@gmail.com, Klinika i Katedra Endokrynologii,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Ewa Obel, obel.ewa@wp.pl, Klinika i Katedra Endokrynologii, Uniwersytet Medyczny
w Lublinie, www.umlub.pl

Wstep: Hipoglikemia reaktywna idiopatyczna to objawowe obnizenie
stezenia glukozy w surowicy (<70 mg/dl) miedzy 2 a 5 godzing po positku
zawierajgcym duzg ilos¢ weglowodanéw. W diagnostyce nalezy oprzeé sie
o doktadny wywiad (obecno$¢ objawéw pobudzenia adrenergicznego oraz
neuroglikopenii), pomiary glikemii na glukometrze oraz wykonanie
przedtuzonego, 5-godzinnego testu obcigzenia 75-g glukozy z oznaczeniem
stezenia insulin.

Opis przypadku: Pacjentka lat 26, o prawidlowej masie ciata (BMI= 23,3
kg/m2), zostata poddana diagnostyce z powodu epizodéw hipoglikemii.
W wywiadzie 3 epizody zaslabniecia poprzedzone nasilonym lekiem,
kotataniem serca, zaburzeniami widzenia oraz zlewnymi potami (w trakcie
ostatniego glikemia=49 mg/dl). Napady wystepowaty po ok. 2 godzinach od
spozycia positku, nigdy po dlugotrwatej przerwie miedzy positkami. Wywiad
rodzinny w kierunku cukrzycy typu 2 dodatni. W 3 godzinie OGTT
stwierdzono epizod hipoglikemii, a takze nadmierny wzrost wydzielania
insuliny, op6zniony w stosunku do podwyzszenia glikemii. Wykluczono inne
potencjalne przyczyny hipoglikemii. Zalecono postepowanie dietetyczne

i wlgczono preparat metforminy, uzyskujgc dobrg kontrole glikemii.
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Whniosek: Pomimo licznych badan nad tym zaburzeniem nadal nie ma
jasnych wytycznych dotyczacych diagnostyki i terapii hipoglikemii reaktyw-
nej. Jednak podstawg leczenia nadal pozostaje postepowanie behawioralne.
Dodatkowo mozna rozwazy¢ dotgczenie do leczenia preparatow akarbozy

badz metforminy.

Idiopathic reactive hypoglycaemia in adults

Introduction: Idiopathic reactive hypoglycaemia is symptomatic serum
hypoglycaemia (<70mg/dl) between 2 and 5 hours after a carbohydrate-rich
meal. Performing thorough medical history examination (searching for
neuroglycopenia and adrenergic system activation), glucometer self control
and prolonged 5 hour oral glucose tolerance test with simultaneous analysis

of serum insulin levels is key to an accurate diagnosis.

Case report: Normal body weight (BMI=23,3 kg/m2) patient aged 26 was
admitted to the hospital due to hypoglycaemia episodes. Medical history
revealed 3 syncope episodes, preceded by severe anxiety, palpitations,
impaired vision and excessive sweating (glycaemia=49 mg/dl during last
episode). Episodes occurred about 2 hours after a meal, never happening
after prolonged interval between meals. Family history was positive for
diabetes mellitus type 2. In the third hour of OGTT, there was an episode of
hypoglycaemia and elevated insulin levels, delayed in relation to glycaemia
rise. Other causes of hypoglycaemia were excluded. Dietetic changes were

recommended and metformin medication was prescribed with good results.

Conclusion: Despite a lot of research into the the disorder there are still no
clear guidelines regarding diagnosis and treatment of reactive
hypoglycaemia. Behavioural therapy is still the basis of treatment of the
disorder. Adding metformin or acarbose medication may be considered in the

therapy too.
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Hipoplazja komoérek Leydiga spowodowana mutacjami
inaktywujgcymi w genie kodujgcym receptor
dla hormonu luteinizujgcego oraz ludzkiej
gonadotropiny kosméwkowej (LHCGR)

Kamila Szymariska, kamila.szymanska92@gmail.com, Katedra i Zaktad Biochemii
i Biologii Molekularnej, II Wydziat Lekarski z Oddziatem Anglojezycznym,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Ewelina Humeniuk, ewelina.humeniuk@vp.pl, Samodzielna Pracownia Biologii
Medycznej Katedry i Zaktadu Toksykologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie,
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Grzegorz Adamczuk, grzegorz.adamczuk3@wp.pl, Samodzielna Pracownia Biologii
Medycznej Katedry i Zaktadu Toksykologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie,
www.umlub.pl

Hormon luteinizujgcy (LH) wydzielany przez komoérki przedniego ptata
przysadki odpowiedzialny jest za kontrolowanie funkcji rozrodczych
organizmu - u mezczyzn stymuluje komorki Leydiga odpowiedzialne za
synteze testosteronu, u kobiet z kolei odpowiada za owulacje oraz luteinizacje
ciatka z6ltego. Ludzka gonadotropina kosméwkowa (hCG) produkowana
w okresie prenatalnym przez syncytiotrofoblasty tozyska indukuje produkcje
progesteronu, przez co odgrywa istotng role w utrzymaniu cigzy. Dziatanie LH
oraz hCG mozliwe jest dzieki obecno$ci na powierzchni komérek docel owych
receptora LHCGR wspdlnego dla obu ligandéw. Receptor LHCGR nalezy do
rodziny receptoréw zwigzanych z bialtkiem G (GPCR) - jest polipeptydem
o strukturze o helisy tworzgcym charakterystyczng domene transbtonows.
Mutacje w genie kodujagcym LHCGR nalezg do niezwykle rzadkich, niemniej
jednak wiekszo$¢ dotychczas poznanych mutacji stanowig mutacje
inaktywujgce. W wyniku zmniejszonej zdolnosci receptora do wigzania
hormonéw dochodzi do hipoplazji komérek Leydiga, a tym samym do
obnizenia poziomu androgenéw. W najciezszej postaci hipoplazji komoérek
Leydiga spowodowanej calkowitym brakiem odpowiedzi receptora na
stymulacje lutroping produkcja androgenéw nie wystepuje i nie dochodzi do
rozwoju drugorzedowych cech pilciowych meskich. Do innych objawow
hipoplazji komérek Leydiga zaliczamy pseudohermafrodytyzm, spodziectwo
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czy wnetrostwo. Celem niniejszej pracy bylo przyblizenie zagadnienia
hipoplazji komérek Leydiga - patofizjologii, objawdéw, diagnostyki oraz
sposobéw leczenia.

Leydig cell hypoplasia due to inactivating mutations
in gene encoding luteinizing

hormone/choriogonadotropin receptor (LHCGR)

Luteinizing hormone (LH) is secreted by the gonadotroph cells of the
anterior pituitary gland and plays a key role in the regulation of reproduction
- in males it stimulates the Leydig cells which are responsible for
testosterone synthesis, whereas in females it is responsible for ovulation and
luteinization of the corpus luteum. On the contrary, human chorionic
gonadotropin (hCG) is produced by syncytiotrophoblast cells of placenta
during prenatal development and it induces progesterone production, thus it
plays a significant role in maintaining pregnancy.

The actions of LH and hCG are possible due to the presence of the LHCGR
receptor on the surface of target cells. The LHCGR receptor belongs to the
family of G protein coupled receptors (GPCR) - it constitutes a polypeptide
with a helix structure that forms a characteristic transmembrane domain.
Mutations in the gene encoding LHCGR are extremely rare, but the majority
of the mutations known to date are inactivating mutations. Reduced binding
ability of the receptor results in Leydig cells hypoplasia and decreased level
of androgens. In the most severe form of Leydig cell hypoplasia, caused by
a complete lack of receptor response to lutropin stimulation, androgen
production is absent and no secondary male sex characteristics develop.
Other symptoms of Leydig cell hypoplasia include pseudohermaphroditism,
hypospadias or cryptorchidism.

The aim of this work is to present the issue of Leydig cell hypoplasia - its
pathophysiology, symptoms, diagnostics and methods of treatment.
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Metody diagnostyczne w chorobie Stargardta
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Katarzyna Nowomiejska, katarzynanowomiejska@lycos.com, Klinika Okulistykii
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Malgorzata Kowalczyk, makowal@op.pl, Klinika Okulistyki Uniwersytetu
Medycznego w Lublinie, www.umlub.pl

Choroba Stargardta jest chorobg dziedziczng, spowodowang mutacjg genu
ABCR, dotyczgca plamki siatkéwki, ktéra polega na zaniku fotoreceptoréow
i nabtonka barwnikowego w plamce obu oczu.

Praca miata na celu przedstawienie metod diagnostycznych stosowanych
w rozpoznawaniu choroby Stargardta oraz omoéwienie charakterystycznych
zmian w badaniach.Badania stosowane w diagnostyce choroby Stargardta to
wziernikowanie dna oka, tomografia siatkowki (OCT - optical coherence
tomography) pozwalajgca na ocene poszczegdlnych jej warstw,
autofluorescencja (FAF - fundus autofluorescence) obrazujgca nablonek
barwnikowy siatkowki, elektroretinografia (ERG) oraz badanie genetyczne.

Wyniki opracowano na podstawie badan 8 dzieci bedacych pod opiekg
Kliniki. We wziernikowaniu wystepowal brak odblasku z dna oka, z6tte cetki
na obwodzie siatkéwki i obraz ,kutego brgzu”. W OCT obserwowano zanik
fotoreceptoréw oraz $cieniczenie plamki. W FAF obserwowano zwiekszong
fluorescencje w dotku. ERG wykazywalo zredukowane odpowiedzi czopkowe
i precikowe, a mfERG (multifocal electroretinogram) obnizong wrazliwo$¢ na
bodzce w plamce.Rozpoznanie choroby Stargardta stawia sie na podstawie
wywiadu rodzinnego, badania genetycznego, badania ostrosci wzroku,

badania dna oka, autoflorescencji i ERG.
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Diagnostic methods in Stargardt's disease

Stargardt's disease is a hereditary macular degeneration caused by mutation
in the ABCR gene. The aim of this paper is to present methods used to
diagnose Stargardt's disease and to discuss typical signs observed in these
examinations.Methods used to diagnose Stargardt's disease are ocular fundus
examination, optical coherence tomography of ocular fundus (OCT), which
enables assessment of its layers, fundus autofluorescence (FAF) showing
retinal pigment epithelium, electroretinogram (ERG) and genetic testing.The
results were presented based on tests of 8 children, who are patients of the
Clinic. Lack of reflex from the fundus of the eye, yellow flecks on the
peripheral part of the retina and sign of ,beaton bronze” were observed in
the ocular fundus. In the OCT atrophy of the photoreceptors and thinning of
the retina were observed. FAF showed increased fluorescence in the fovea.
ERG showed decreased responses from cone cells and rod cells. mfERG
(multifocal electroretinogram) showed decreased sensitivity to stimulus in
the macula. Diagnosis of Stargardt's disease is based on family's medical
history, genetic testing, visual acuity examination, ocular fundus

examination, FAF and ERG.
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miRNA jako potencjalne cele terapeutyczne
w twardzinie ukladowej
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i Zaktad Patofizjologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, Polska, www.umlub.pl

Malgorzata Michalska-Jakubus, Katedra i Klinika Dermatologii, Wenerologii
i Dermatologii Dzieciecej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, Polska, www.umlub.pl
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Twardzina uktadowa (SSc) jest chorobg wielonarzagdowg, charakteryzujaca
sie obecno$cig zaburzen funkcji i morfologii naczyn, aktywacjg ukladu
immunologicznego oraz zaburzen funkcji fibroblastow, co skutkuje
wléknieniem skoéry i narzgdéw wewnetrznych. Objawy kliniczne obejmujg
wystepowanie pogrubienie faldu skdérnego, objaw Raynauda, owrzodzen
paliczkow, $réodmigzszowej choroby pluc, dysfunkcji serca i przewodu
pokarmowego oraz tetniczego nadci$nienia plucnego. Naszym celem bylo
zbadanie nowych biomarkeré6w miRNA we krwi pacjentéw z SSc w oparciu
o profilowanie miRNA.

Dotychczas nie ma skutecznego leczenia SSc, poniewaZ jej etiologia
i patogeneza nie sg do konca poznane. Liczne badania potwierdzajg, ze
miRNA sg zaangazowane w ekspresje biatek macierzy zewngtrzkomoérkowej
(ECM) i regulujg procesy widknienia oraz angiogenezy. MikroRNA (miRNA)
to jednoniciowe, niekodujgce RNA, ktére negatywnie modulujg ekspresje
gendow poprzez promowanie degradacji mRNA lub obnizanie produkcji biatka
poprzez represje translacji. Odkryto, ze miRNA w ptynach ustrojowych jest
charakterystyczne dla wielu stanach patologicznych, co sprawia, ze mogg by¢
traktowane jako swoiste biomarkery molekularne wykorzystywane

w prognostyce i diagnozie, jak rowniez w terapii SSc.
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W naszych badaniach staramy sie okre§li¢ zaangazowanie miRNA i jego role
w patogenezie SSc oraz wskaza¢ kierunki przyszitych badan i zastosowanie ich

w medycynie translacyjnej.

miRNAs as a potential therapeutic targets
for systemic sclerosis

Systemic sclerosis (SSc) is a multisystem disease characterized by vascular
abnormalities, immune system activation and fibroblast dysfunction. The
clinical manifestations include skin thickening, Raynaud's phenomenon,
digital ulcers, gastroesophageal reflux disease, interstitial lung disease and
cardiac diastolic dysfunction. There is no effective medical management of
SSc because the etiology and pathogenesis of SSc remains not fully
understood. We aimed to explore novel miRNAs biomarkers in the blood of

SSc patients based on the miRNA profiling.

Numerous evidences have confirmed that miRNAs are involved in the
expression of extracellular matrix (ECM) and regulate fibrosis and
angiogenesis. MicroRNAs (miRNAs) are single-stranded, noncoding RNAs
that negatively modulate gene expression by either promoting the
degradation of mRNA or down-regulating the protein production by
translational repression. miRNAs in body fluids have been found to be
changed in many pathologic states, creating new possibilities for molecular
diagnostics as blood-based biomarkers or even nucleic-acid-based drugs.
Identification of disease-specific biomarkers in serum is an easy, quick, and

non-invasive approach for molecular diagnosis of SSc.

In our research, we attempt to reveal the involvement of miRNA and their
targets in the pathogenesis of SSc and highlight directions for future
research and impact of basic science on clinical applications and

translational medicine.
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Mukowiscydoza - problem spoleczny i ekonomiczny
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Mukowiscydoza (Cystic Fibrosis - CF - zwldknienie torbielowate) jest
jedng z choréb rzadkich. Czestos¢é wystepowania CF w Polsce oceniana jest
na 1:2300. Mukowiscydoza jest chorobg dziedziczong w sposéb autosomalny
recesywny. Wystepujaca u oséb posiadajgcych nieprawidtowy allel genu na
chromosomie 7. Przyczyng choroby sg mutacje genu odpowiedzialnego za
synteze blonowego kanatu chlorkowego CFTR. Objawy zwykle pojawiajg sie
we wczesnym dziecinstwie. Za jakos¢ i dlugos$¢ zycia pacjenta z muko-
wiscydozg odpowiedzialne sg gloéwnie zmiany w ukladzie oddechowym.
Wspbiczesne metody terapeutyczne umozliwiajg osiggniecie wieku dorostego
przez 40% pacjentow. Wczesna diagnostyka choroby w postaci badan
przesiewowych oraz staly postep medycyny, niosg nadzieje na wydtuzenie
zycia chorych z mukowiscydozg. Wedlug analiz socjoekonomicznych
aspektéow funkcjonowania rodzin dzieci i mlodziezy z mukowiscydoza
w Polsce ujawniono, iz §rednie miesieczne wydatki przeznaczone na leczenie
dzieci wynosity okoto 1200 PLN. Do$wiadczenie choroby w rodzinie wigze sie

SciSle ze zmianami realizacji jej funkcji opiekunczo-zabezpieczajgcej,

31



Ogolnopolska Konferencja Naukowa Choroby rzadkie w XXI wieku
Lublin, 28 lutego 2018 r., Wystgpienia ustne

skupiajgcej sie gtéwnie na zadaniach pielegnacyjnych i zapewnieniu opieki
osobie chorej. Czesto wymaga rezygnacji z pracy jednego z cztonkdéw rodziny
na rzecz opieki nad chorym. Zwiekszenie wysitku rodzicéw w zakresie
realizacji funkcji opiekunczej moze skutkowa¢ zmniejszeniem ich

zaangazowania w innych obszarach funkcjonowania rodziny.

Cystic fibrosis - a social and economic problem

Cystic fibrosis (CF) is one of the rare diseases. The incidence of CF in Poland
is estimated at 1: 2300. Cystic fibrosis is a disease inherited in an autosomal
recessive manner. Occurring in people with abnormal gene alleles on
chromosome 7. The cause of the disease are mutations of the gene
responsible for the synthesis of CFTR chloride membrane channel.
Symptoms usually appear in early childhood. The changes in the respiratory
system are mainly responsible for the quality and life expectancy of a patient
with cystic fibrosis. Modern therapeutic methods allow reaching adulthood
by 40% of patients. Early diagnosis of the disease in the form of screening
and constant progress in medicine, bring hope for extending the life of
patients with cystic fibrosis. According to socio-economic analyzes of the
functioning of families of children and adolescents with cystic fibrosis in
Poland, it was revealed that the average monthly expenses for the treatment
of children amounted to around PLN 1,200. The experience of the disease in
the family is closely related to changes in the implementation of its care and
safety function, focusing mainly on care tasks and providing care to the sick
person. Often it requires resignation from the work of one of the family
members for the care of the patient. Increasing the efforts of parents in the
implementation of the caring function may result in a decrease in their

involvement in other areas of the family's functioning.
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Objawy okulistyczne reakcji przeszczep przeciwko
gospodarzowi (GvHD)
- opis przypadku i przeglad pismiennictwa
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Choroba przeszczep przeciw gospodarzowi (ang. graft-versus-host disease)
jest wynikiem reakcji zachodzgcej w organizmie biorcy przeszczepu pod
wplywem wprowadzonych, obcych antygenowo limfocytéw. Celem pracy byto
przedstawienie manifestacji okulistycznej GvHD.

Opis przypadku: 08.17 r. do Poradni Dzieciecej Kliniki Okulistyki UM
w Lublinie zglosit sie 7-latek ze $wiatlowstretem, bélem oczu i pogarsza-
jacym sie widzeniem.

W wywiadzie: Chlopiec leczony od 2014r. na ostrg biataczke
limfoblastyczng. Stan po chemio- i radioterapii oraz przeszczepie szpiku.
W 2015 r. niedotlenienie mézgu po ktérym rozpoznano obuoczny zaniki
nerwéw wzrokowych. 03.15 r. nadwzroczno$¢ i astygmatyzm krétkowzroczny -
korekcja okularowa. 06.17 r. zapalenie rogéwki OP. W badaniu okulistycznym
BCVA OP=0,5 BCVA OL=0,05 Obecne barwienie sie rogéwek obu oczu oraz
wrastajgce w kierunku centrum rogéwki naczynia.

Zalecono Hyalo gel 5xd, Dexafree 5xd, VitAPOS OPL. 10.17 r. pacjent bez
zadnych dolegliwosci. BCVAOP=0,5 BCVAOL=0,1

W badaniu: OP - przymglenie rogéwki, OL - barwienie sie rogéwki;
obuocznie obecne wrastajgce naczynia oraz zbledniecie tarczy nerwu
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wzrokowego. Zalecono osocze bogato ptytkowe 5xd. OCT: morfologia plamek
prawidlowa, VEP: obnizenie amplitudy P100 - neuropatia nerwu wzrokowego.

Wnioski: Objawy  okulistyczne choroby przeszczep przeciwko
gospodarzowi: suche zapalenie, owrzodzenia i ubytki nabtonka rogdéwki
a takze bliznowacenie, jatowe zapalenie i rozmiekanie spojowek.

Ophthalmic symptoms of reaction graft versus host
disease-description of case and the literature overview

Graft versus host disease is a reaction that occurs in the transplantation
recipient's organism due to the implementation of antigen-induced
lymphocytes. The aim of work was to present a manifestation of GvHD.

A case report: 08. 2017, a 7-year-old boy checked in to the Clinic of the
Children's Department of General Ophthalmology in Lublin because of
photophobia, eye pain and deteriorating vision.

In the interview: The boy has been treated since 2014. for acute
lymphoblastic leukemia ¢ Condition after chemio-, radiotherapy and bone
marrow transplantation. In 2015. hypoxia of the brain and binocular optic
atrophy. 03.2015. hyperopia and myopic astigmatism - glasses correction
* 06.2017. inflammation of the cornea in RE In examination: BCVA OP = 0.5
BCVA OL = 0.05 Staining of both eyes was noted with the growing in the
direction of the cornea center vessels.

Recommended: Hyalo gel 5xd, Dexafree 5xd, VitAPOS per night OPL 10.2017.
the patient without complaints BCVAOP = 0.5 BCVAOL = 0,1

Examinated: RE — haziness of the; LE - 1 staining of the cornea. Ingrown
vessels In both eses with paleness of the optic discs. Treatment with rich
platelet plasma for 5x days. OCT : morphology of the normal spots. VEP:
symmetrical reduction in P100 amplitude — optic neuropathy.

Conclusions: To symptoms of graft versus host disease: dry Kkeratitis,
scarring, sterile conjunctivitis, corneal epithelial defects, corneal ulceration
and melting.
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Obraz powiklan rzadkich endokrynopatii
na przykladzie akromegalii. Opis przypadku

Lukasz Choluj, I-ch11@o2.pl; Studenckie Koto Naukowe przy Katedrze i Zaktadzie
Epidemiologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Marta Molendowska, molendowska345@gmail.com; Studenckie Koto Naukowe przy
Katedrze i Zaktadzie Epidemiologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Zuzanna Czarnota, z_czarnota@op.pl; Studenckie Koto Naukowe przy Katedrze
i Zaktadzie Epidemiologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Akromegalia to endokrynopatia, ktéra poza bardzo znamiennym
fenotypem cechuje sie wystepowaniem szeregu objawdéw ze strony ukladu
sercowo-naczyniowego, stawéw, a takze powiktarn metabolicznych, wtérnych
do nadprodukcji czynnikéw wzrostowych (GH i IGF-1). Opis przypadku: 33
letnia pacjentka z aktywng akromegalia, w przebiegu makrogruczolaka
przysadki przyjeta do oddzialu celem oceny radykalno$ci zabiegu
operacyjnego. Akromegalie rozpoznano we IX 2016r., wobec typowych
objawoéw: powiekszenia rgk i stop, nadpotliwosci, bdli stawowych i ich
deformacji. Rozpoznanie potwierdzono w badaniach hormonalnych.
W badaniach obrazowych tarczycy, jamy brzusznej oraz jelita grubego nie
stwierdzono istotnych zmian. Wykazano obecno$¢ zaburzen metabolicznych
akromegalii w postaci nieprawidtowej glikemii na czczo. Rozpoczeto terapie
dtugodziatajgcym analogiem somatostatyny, po X iniekcjach leku uzyskano
potwierdzone w MRI zmniejszenie wymiaréw guza i zakwalifikowano chorg
do operacji. W przeprowadzonej pooperacyjnej ocenie nie wykazano jednak
hamowania stez. GH w tescie OGTT, co przy utrzymujgcych sie
podwyzszonych stez. IGF-1 potwierdzito przetrwaly obraz choroby i brak
radykalnosci zabiegu chirurgicznego. Wnioski: Pacjentka nie wykazuje
odleglych powiklan akromegalii jednak ze wzgledu na wiek i krétki okres
trwania choroby wszystkie niepokojgce objawy powinny by¢ weryfikowane ze

szczegblng starannoscig.
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A range of complications of rare endocrinopathies
by the example of acromegaly. A case study

Introduction: Acromegaly is an endocrinopathy, which apart from very
indicative phenotype, is characterised by a number of symptoms involving
cardiovascular system, joints and also metabolic complications, secondary to

an overproduction of growing factors (GH and IGF-1).

Case report: 33-year-old female patient with active acromegaly, due to
pituitary macroadenoma, was admitted to the hospital to assess the outcome
of surgery. Acromegaly was diagnosed in September 2016, based on typical
symptoms: enlargement of hands and feet, hyperhydrosis, joint pain and
their deformation. Diagnosis was confirmed with hormonal tests. No
significant pathologies were found in imaging of thyroid gland, abdomen and
colon. One of acromegalic metabolic disorders, in the form of impaired
fasting glucose, was revealed. The long-acting somatostatin analogue
therapy was initiated, and after ten injections, a MRI confirmed reduction of
tumour size, was achieved, than the Patient was referred for surgery.
However, during the post-operative evaluation, no sufficient inhibition of
GH level was observed in OGTT test, which together with elevated
concentration of IGF-1 confirms the diagnosis of active acromegaly and

a failed attempt at radical surgery.

Conclusion: The Patient does not exhibit any late-onset complications of
acromegaly, however because of her young age and short duration of disease,

all alarming symptoms should be verified with utmost care.
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Ostra bialaczka promielocytowa jako rzadka przyczyna
zespolu rozsianego wykrzepiania wewngtrznaczyniowego

Klaudia Kwiatkowska, klaudia.kwiatkowska95@wp.pl, Studenckie Koto Naukowe
przy Katedrze i Klinice Hematoonkologii i Transplantacji Szpiku, I Wydziat Lekarski
z Oddziatem Stomatologicznym, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Marzena Kukla, marzenakukla@interia.pl, Studenckie Koto Naukowe przy Katedrze
i Klinice Hematoonkologii i Transplantacji Szpiku, I Wydziat Lekarski z Oddziatem
Stomatologicznym, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Aleksandra Kosztyla, kosztylaa@gmail.com, Studenckie Koto Naukowe przy
Katedrze i Klinice Hematoonkologii i Transplantacji Szpiku, I Wydziat Lekarski
z Oddziatem Stomatologicznym, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Katarzyna Kowal, kowalkatarzynaa@gmail.com, Studenckie Koto Naukowe przy
Katedrze i Klinice Hematoonkologii i Transplantacji Szpiku, I Wydziat Lekarski
z Oddziatem Stomatologicznym, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Agnieszka Szymczyk, agnieszka.szymczyk@umlub.pl, Katedra i Klinika Hemato-
onkologii i Transplantacji Szpiku, I Wydziat Lekarski z Oddziatem Stomatologicznym,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Monika Podhorecka, monika.podhorecka@umlub.pl; Katedra i Klinika Hemato-
onkologii i Transplantacji Szpiku, I Wydziat Lekarski z Oddziatem Stomatologicznym,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Ostra biataczka promielocytowa (ang. acute promyelocytic leukemia, APL)
jest szczegbdlng postacig ostrej biataczki szpikowej, ktoéra cechuje sie
gwaltownym przebiegiem i jest uznawana za stan nagty w hematologii. Oprocz
klasycznych objawéw typowych dla ostrych biataczek (niedokrwistosé,
nawracajgce infekcje, matoptytkowo$¢ i neutropenia) bardzo czesto stwierdza
sie cechy rozsianego wykrzepiania wewngtrznaczyniowego (ang. disseminated
intravascular coagulation, DIC).

Dzieki dotgczeniu do standardowych schematéw chemioterapii kwasu all-
trans retinowego (ang. all-trans retinoic acid, ATRA) stosownych w pierwszej
linii leczenia oraz tréjtlenku arsenu (ang. arsenic trioxide, ATO) w przypadku

postaci nawrotowych i/lub opornych przyczynito sie do poprawy rokowania
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w tej grupie chorych, dlatego rozpowszechnianie wiedzy na temat stanowi
wazne zagadnienie kliniczne.

W pracy dokonujemy przegladu literatury dotyczacej obrazu klinicznego,
przebiegu, strategii terapeutycznych oraz trudnosci diagnostycznych, ze
szczegolnym uwzglednieniem objawéw i sposobéw leczenia DIC u chorych na
APL.

Acute promyelocytic leukemia as a rare cause of
disseminated intravascular coagulation syndrome

Acute promyelocytic leukemia (APL) is a special form of acute myelogenous
leukemia, which is characterized by a rapid course and is recognized as
a sudden condition in hematology. In addition to the classic symptoms
typical of acute leukemia (anemia, recurrent infections, thrombocytopenia
and neutropenia), the features of disseminated intravascular coagulation

(DIC) are very common.

Thanks to the inclusion of all-trans retinoic acid chemotherapy (ATRA) in
the first line of treatment and arsenic trioxide (ATO) in the case of recurrent
and / or refractory forms, it has contributed to improvement prognosis in
this group of patients, therefore the dissemination of knowledge about the

subject is an important clinical issue.

We review literature on the clinical picture, course, therapeutic strategies
and diagnostic difficulties, with particular emphasis on the symptoms and
methods of DIC treatment in patients with APL.
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Rzadki zespoél genetyczny - opis przypadku

Karolina Rozenek, kroz93@o2.pl, Studenckie Koto Naukowe przy Katedrze i Klinice
Endokrynologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Zuzanna Torun, zuzanna.torun@gmail.com, Studenckie Koto Naukowe przy
Katedrze i Klinice Endokrynologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Agnieszka Radzka, radzka.agnieszka@gmail.com, Studenckie Koto Naukowe przy
Katedrze i Klinice Endokrynologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Klaudia Brozyna, klaudiabrozynal9@gmail.com, Studenckie Koto Naukowe przy
Katedrze i Klinice Endokrynologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Anna Orzel, anna.k.orzel@gmail.com, Studenckie Koto Naukowe przy Katedrze
i Klinice Endokrynologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Zespot MELAS jest rzadkim zespotem genetycznym wynikajgcym z obecno$ci
mutacji w DNA mitochondrialnym. Jest dziedziczony w linii matczynej. Do
charakterystycznych objawdw tego zespotu nalezg: miopatia mitochondrialna,
encefalopatia, kwasica mleczanowa oraz wystepowanie incydentéw podobnych
do udaréw. Objawy czesto pojawiajg sie w dziecinistwie po okresie normalnego
rozwoju (80%), chociaz mogg sie rozpoczg¢ w dowolnym wieku. Wczesne
objawy moga obejmowac¢ ostabienie mie$ni, nawracajgce boéle glowy, utrate
apetytu, wymioty i drgawki. Czesto$¢ wystepowania choroby ocenia sie na 1:13
000. Rokowanie nie jest pomysine. Pacjenci sg narazeni na wystgpienie epizodu
udaropodobnego podczas ktérego mogg nawet umrzeé. Dochodzi do
postepujgcej utraty wzroku, stuchu, miopatii. Skutkiem tego jest stopniowy
rozwéj zaawansowanej niepetnosprawnosci. Nasz chory to 19-letni chlopiec
z rozpoznanym zespotem MELAS. Rozpoznano u niego liczne jednostki
chorobowe takie jak: niedoczynno$¢é przytarczyc, osteoporoze, niskorostos¢,
wtoérng niedoczynno$¢ nadnerczy, insulinooporno$¢, encefalopatie mitochon-
drialng, miopatie, obustronny niedostuch, zaburzenia wzroku, dyslipidemie,
hipogonadyzmhipogonadotropowy, hiponatremie w przebiegu wtérnego
zespotu SIADH oraz padaczke. Celem naszej pracy bylo przedstawienie
niezwykle interesujgcego przypadku bardzo rzadkiej choroby, ktéra jest trudna

w diagnostyce oraz ma dramatyczny przebieg.
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A rare genetic syndrome - case report

MELAS syndrome is a rare genetic syndrome resulting from the presence of
mutations in mitochondrial DNA. It is inherited in the maternal line.
Characteristic symptoms of this syndrome include: mitochondrial myopathy,
encephalopathy, lactic acidosis and the occurrence of stroke-like incidents.
Symptoms often appear in childhood after a period of normal development
(80%), although they can begin at any age. Early symptoms may include
muscle weakness, recurrent headaches, loss of appetite, vomiting and
convulsions.Our patient is a 19-year-old boy with a recognized MELAS
syndrome. He was diagnosed with several diseases such as: parathyroidism,
osteoporosis, short stature, secondary adrenal insufficiency, insulin
resistance, mitochondrial encephalopathy, myopathy, bilateral hearing loss,
visual impairment, dyslipidemia, hypogonadism, hypogonadotropy,
hyponatremia in the course of secondary SIADH syndrome and epilepsy.The
aim of our work is to present a very interesting case of a very rare disease

that is difficult to diagnose and has a dramatic course.
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Ukryte objawy w chorobie Huntingtona
jako wyzwanie diagnostyczne

Adrian Bartoszek, adrianbartoszek96@gmail.com, Wydziat Lekarski, Uniwersytet
Medyczny w Lodzi, www.umed.pl

Choroba Huntingtona (Huntington disease, HD) jest rzadka, genetyczng
chorobg neurodegeneracyjng spowodowang mutacjg w genie IT15, kodujagcym
biatko huntingtyne, polozonym na krétkim ramieniu chromosomu 4.
Dziedziczenie w HD jest autosomalnie dominujgce tzn. kazde dziecko
wrodzinie ma 50% ryzyka odziedziczenia i rozwoju HD. Oznacza to, ze
choroba moze wystepowaé w rodzinie u kilku os6b jednoczesnie i przez kilka
pokolen.. Obserwuje sie zjawisko antycypacji, czyli wcze$niejszego wystg-
pienia objawéw chorobowych i ciezszego jej przebiegu w kolejnych
pokoleniach. Trajektoria choroby w rodzinie z HD moze trwa¢ nawet 30 lat.
HD najcze$ciej rozpoczyna sie w wieku 35-40 lat, progresja choroby prowadzi
do niepelnosprawnos$ci w codziennym zyciu i $mierci w ciggu 15-20 Ilat.
Najczestszg przyczyng $mierci sg upadki, zapalenie ptuc i samobdjstwa.
Klasyczna posta¢ HD charakteryzuje sie zaburzeniami ruchowymi, objawami
neuropsychiatrycznymi i postepujgcym uposledzeniem funkcji poznawczych.
Czesto jednak objawy psychiatryczne i poznawcze mogg wyprzedzaé nawet
0 15 lat pelnoobjawowe zaburzenia ruchowe, ktére skutkujg opdznieniem
rozpoznania HD lub rozpoznaniem innej choroby. HD stanowi wyzwanie dla
pracownikow opieki medycznej z uwagi na rzadkie wystepowanie, nietypowe
objawy, mnogos¢ objawow, ukryty poczgtek, ogromny wpltyw na caly system
rodzinny. Celem pracy bylo przedstawienie objawéw HD, ktére najczesciej
powodujg trudno$ci diagnostyczne, co moze pozwoli¢ na rozpoznanie

choroby na wczesnym etapie i zrozumienie wptywu HD na system rodzinny.
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Hidden symptoms in Huntington's Disease
as a diagnostic challenge

Huntington's disease (HD) is a rare, genetic, neurodegenerative disease
caused by the mutation in the IT15 gene, coding the Huntingtin protein
(HTT), located on the short arm of the chromosome 4. Inheriting in HD is
autosomal dominant, i.e. every child in the family has a 50% risk of

inheriting and developing HD.

This means that the disease can occur among several people in a family
simultaneously and for several generations. The phenomenon of anticipation
is observed, i.e. the earlier occurrence of symptoms and more severe course
in subsequent generations. Trajectory of disease in a family with HD can last
up to 30 years. HD usually starts at the age of 35-40, progression of the
disease leads to disabilities in everyday life and death within 15-20 years.

The most common cause of death are falls, pneumonia and suicide.

The classic form of HD is characterized by movement disorders,
neuropsychiatric symptoms and progressive impairment of cognitive
functions. However, psychiatric and cognitive symptoms can often be up to
15 years ahead of full-blown motor disturbances, resulting in delayed HD

diagnosis or diagnosis of another disease.

HD is a challenge for health care workers due to the rare occurrence, unusual
symptoms and their multiplicity , a hidden beginning and a huge impact on

the entire family.

The aim of this work is to present HD symptoms which most often cause
diagnostic difficulties and may allow to diagnose the disease at an early

stage and understand the impact of HD on the family system.
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Zlozona karniosynostoza zaobserwowana na szczgtkach
kostnych Zolnierza z I WS - badania aDNA

Paulina Borowka, paulina.borowka@biol.uni.lodz.pl, Katedra Antropologii,
Wydziat Biologii i Ochrony Srodowiska, Uniwersytet Eédzki oraz Pracownia Biobank,
Wydziat Biologii i Ochrony Srodowiska, Uniwersytet £Eddzki, www.uni.lodz.pl

Justyna Marchewka, justyna.marchewka@gmail.com, Zaktad Biologii Cziowieka,
Uniwersytet Kardynata Stefana Wyszyriskiego w Warszawie, www.uksw.edu.pl

Klaudyna Krdélikowska, krolikowska.klaudyna@gmail.com, Pracownia Biobank,
Wydziat Biologii i Ochrony Srodowiska, Uniwersytet £ddzki, www.uni.lodz.pl

Dominik Strapagiel, dominik.strapagiel@biol.uni.lodz.pl, Pracownia Biobank,
Katedra Biofizyki Molekularnej, Wydziat Biologii i Ochrony Srodowiska, Uniwersytet
£6dzi, www.uni.lodz.pl

Anna Zalewska, azalew@op.pl, Instytut Archeologii i Etnografii Paristwowej
Akademii Nauk w Warszawie, www.iaepan.edu.pl

Kraniosynotoza zlozona (ang. complex craniosynostosis) to choroba
najczesciej o charakterze wrodzonym, ktéra wedle szacunkéw stanowi okoto
10 % wszystkich przypadkéw kraniosynotoz w Polsce, przy czym mozliwo$¢
obserwacji tego rodzaju zmian na materiale antropologicznym jest bardzo
rzadka. W niniejszej pracy analizie poddano osobnika z kraniosynostozg
ztozong, ktéry byl uczestnikiem walk w rejonie Bzury i Rawki (1914-1915).
Analiza antropologiczna wykazata, Ze szkielet nalezal do osobnika pici
meskiej, zmartego pomiedzy 25 a 30 r.z. u ktérego stwierdzono znaczng
deformacje puszki moézgowej polegajacag na wydtuzeniu jej wymiaréw
przednio-tylnego i wysoko$ciowego. Uksztaltowanie czaszki tego osobnika,
cho¢ bez wydluzenia wymiaru przednio-tylnego, obserwowane jest
w zespotach Aperta, Cruzona i Pfeiffera. W przypadku badanego osobnika,
konkretne wskazanie ktérego$ z wymienionych syndroméw na podstawie
ogledzin makroskopowych bylo utrudnione ze wzgledu na uszkodzenia czesci
twarzowej i brak kosci palcéw. Z tego powodu, opierajgc sie na tezie,
iz deformacja czaszki nie wplywata znaczgco na funkcjonowanie osobnika

zdecydowano sie na wykonanie badan w kierunku zespolu Aperta. Materiat
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pobrany do badan genetycznych obejmowal elementy blednika kostnego,
bedgcego zrédtem DNA do sekwencjonowania w niskim pokryciu metodg
NGS. Przeprowadzono dodatkowe prace w celu potwierdzenia wystepowania
SNP wigzanych z zespolem Aperta w genie receptora 2 czynnika wzrostu
fibroblastow FGFR2 (ang. Fibroblast Growth Factor Receptor 2).
W analizowanej sekwencji wykryto wariant tego genu - rs149200230, ktéry

ma charakter patogenny, zwigzany ze zmiang funkcji biatka.
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Nowa mutacja wywolujgca witreoretinopatie wysiekowa
rodzinng sprzezong z chromosomem X - opis przypadku

Katarzyna Wrona, Studenckie Koto Naukowe Kliniki Okulistyki Ogélnej, Uniwersytet
Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Katarzyna Zatuska, Studenckie Koto Naukowe Kliniki Okulistyki Ogdlnej,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Dominika Nowakowska, Klinika Okulistyki Ogolnej, Uniwersytet Medyczny
w Lublinie, www.umlub.pl

Jacek Ciechan, Klinika Okulistyki Ogélnej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie,
www.umlub.pl

Katarzyna Nowomiejska, Klinika Okulistyki Ogolnej, Uniwersytet Medyczny
w Lublinie, www.umlub.pl

Robert Rejdak, Klinika Okulistyki Ogélnej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie,
www.umlub.pl

Opis rzadkiego przypadku witreoretinopatii wysiekowej rodzinnej
sprzezonej z chromosomem X (XL-FEVR) wywolanej przez nieznang dotad
mutacje u niemowlecia bez powigzanej choroby okulistycznej lub uktadowej.
Metody: Opis przypadku i przeglad literatury. Podejrzenie Slepoty wywotato
niepokdj rodzicow pacjenta, przeprowadzono wiec badanie. Wystepowata
asymetria oczu, oczoplgs oraz tagodny Swiattowstret. Po dogtebnej
diagnostyce znaleziono u pacjenta nowg mutacje powodujgcg XL-FEVR. Jak
sie okazalo, wspomniana mutacja byla réwniez obecna u matki pacjenta,
ktéra najwyrazniej byla bezobjawowym nosicielem. U pacjenta rozpoznano
obustronne odwarstwienie siatkowki, obustronne zapalenie wnetrza gatki
ocznej, obustronng witreoretinopatie proliferacyjng i obustronne zmetnienie
rogowki. Powyzsza diagnoza doprowadzita do operacji polegajacej na
rekonstrukcji komory przedniej, witrektomii i usunieciu zaémy na obu
oczach. Wnioski: Odkrycie nowej mutacji dowodzi, iz XL-FEVR jest rzadkim
iwcigz nie do konica poznanym schorzeniem. Nalezy podja¢ odpowiednie
srodki w celu leczenia pacjenta oraz oszacowania ryzyka XL-FEVR u jego

rodzenstwa i potomstwa.
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The new mutation causing X-linked familial exudative
vitreoretinopathy - case report

Description of a rare case of X-linked familial exudative vitreoretinopathy
(XL-FEVR) triggered by an unknown until now mutation, in an infant without

any associated ocular or systemic disease.
Methods: Case report and review of literature.

Results: As the suspicion of blindness raised the anxiety of the patient’s
parents, the examination was performed. The asymmetry of the eyes,
nystagmus and mild photophobia were present. After the profound
diagnostics, a new mutation causing XL-FEVR has been found in the patient.
As it turned out, the said mutation was also present in patient’s mother, who
apparently was an asymptomatic carrier. The patient was diagnosed with
bilateral retinal detachment, bilateral endophthalmitis, bilateral
proliferative vitreoretinopathy and bilateral corneal opacification. The above
diagnosis has led to the surgery consisting of the anterior chamber

reconstruction, vitrectomy and cataract removal on both eyes.

Conclusions: The discovery of a new mutation proves that XL-FEVR is a rare
and still unknown disease. Appropriate measures should be taken to treat the
patient and to estimate the risk of XL-FEVR in siblings and offspring of the
affected.
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Bablowica wielojamowa jako istotny problem
diagnostyczny

Karolina Poletek, ka-mi-po@wp.pl, Studenckie Koto Naukowe przy Klinice Choréb
Zakaznych i Tropikalnych, Uniwersytet Jagielloriski Collegium Medicum, www.cm-
uj.krakow.pl

Jacek Czepiel, jacek.czepiel@uj.edu.pl, Klinika Chorob Zakaznych i Tropikalnych
Katedry Gastroenterologii, Hepatologii i Chorob Zakaznych, Uniwersytet Jagielloriski
Collegium Medicum, www.cm-uj.krakow.pl

Grazyna Biesiada, grazyna.biesiada@uj.edu.pl, Klinika Choréb ZakaZnych
i Tropikalnych Katedry Gastroenterologii, Hepatologii i Choréb ZakaZnych,
Uniwersytet Jagielloriski Collegium Medicum, www.cm-uj.krakow.pl

Michal Jedrychowski, michal.jedrychowski@uj.edu.pl, Klinika Choréb ZakaZnych
i Tropikalnych Katedry Gastroenterologii, Hepatologii i Choréb ZakaZnych,
Uniwersytet Jagielloriski Collegium Medicum, www.cm-uj.krakow.pl

Katarzyna Stazyk, Klinika Choréb ZakaZnych i Tropikalnych Katedry
Gastroenterologii, Hepatologii i Choréb Zakaznych, Uniwersytet Jagielloriski
Collegium Medicum, www.cm-uj.krakow.pl

Aleksander Garlicki, aleksander.garlicki@uj.edu.pl, Klinika Chorob ZakaZnych
i Tropikalnych Katedry Gastroenterologii, Hepatologii i Chorob ZakaZnych,
Uniwersytet Jagielloriski Collegium Medicum, www.cm-uj.krakow.pl

Bgblowica wielojamowa (alweokokoza) spowodowana jest spozyciem jaj
tasiemca Echinococcus multilocularis, dla ktérego czlowiek staje sie
zywicielem posrednim. Onkosfera przenika przez $ciane jelita do krgzenia
i najczes$ciej lokalizuje sie w watrobie gdzie powstaje wielotorbielowata
struktura, moggca nacieka¢ réwniez inne narzady. Dtugoletni bezobjawowy
przebieg i niecharakterystyczny obraz mogg przyczynia¢ sie do btednych
i opdznionych rozpoznan. W przebiegu naturalnym 90% pacjentéw umiera
w ciggu 10 lat, a praktycznie 100 % w ciggu 15 lat. U 35-letniej pacjentki po
leczeniu miesaka zrebowego macicy (2002 r.) i dwéch wznowach nowotworu
w kontrolnym badaniu USG uwidoczniono zmiane ogniskowg w watrobie.
Diagnostyke poszerzono o MRI i PET - wyniki budzily podejrzenie zmian
przerzutowych. Dopiero trzecia biopsja watroby wykluczyta wznowe
nowotworu i wskazala etiologie pasozytniczg. Badanie ELISA (IgG)
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w kierunku bgblowicy bylo dodatnie, co zostalo potwierdzone badaniem
Western-blot Em2plus. Wiaczono leczenie albendazolem, pacjentka pozos-
taje w obserwacji. Alweokokoza jest potencjalnie $miertelng chorobg
stwarzajgcg wiele trudno$ci diagnostycznych. Niecharakterystyczne objawy
i wyniki badan obrazowych mogg budzi¢ podejrzenie nowotworu lub prze-
rzutéw zwlaszcza u pacjentéow z wywiadem onkologicznym. Wczesne
rozpoznanie umozliwia wtasciwe leczenia. Bgblowica powinna stanowi¢
element diagnostyki réznicowej zmian ogniskowych w watrobie.

Alveolar echinococcosis as a significant diagnostic problem

Alveolar echinococcosis is caused by the larval stages of cestodes
(tapeworms) of Echinococcus multilocularis. The oncosphere penetrates the
intestinal wall and migrates through the circulatory system into especially
the liver, where a polycystic structure is formed. It may also infiltrate other
organs. Long-term asymptomatic course and non-characteristic symptoms
may contribute to erroneous and delayed diagnoses. In the natural course,
90% of patients die within 10 years, and practically 100% within 15 years.
During a control ultrasound examination of a 35-year-old female patient
after treatment of uterine sarcoma (2002) and two recurrences of the
neoplasm, focal lesions in the liver were visualized. Diagnostics were
extended by MRI and PET - the results were suspicious of metastatic
changes. Only the third liver biopsy excluded the diagnosis of tumor
recurrence and indicated the parasitic etiology. The ELISA (IgG) for
echinococcosis was positive, which was confirmed by Western blot Em2plus.
Albendazole treatment was administered, the patient remains in
observation. Alveococcosis is a potentially deadly disease that creates many
diagnostic difficulties. Nonrepresentative symptoms and imaging results may
raise suspicion of neoplasm or metastases, especially in patients with
oncological history. Early diagnosis enables proper treatment.
Echinococcosis should be an element of differential diagnosis of focal lesions
in the liver.
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Potencjalna przyczyna powiklan
w przebiegu dolka tarczy nerwu wzrokowego

Katarzyna Baltaziak, k.baltaziak@gmail.com Studenckie Koto Naukowe przy
Klinice Okulistyki Ogdlnej, II wydziat lekarski, Uniwersytet Medyczny w Lublinie
www.umlub.pl

Lucyna Baltaziak, lucy.baltaziak@yahoo.com Klinika Okulistyki Ogolnej,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.spsk1.lublin.pl

Robert Rejdak, robertrejdak@yahoo.com Klinika Okulistyki Ogélnej, Uniwersytet
Medyczny w Lublinie, www.spsk1.lublin.pl

Dominika Nowakowska, dominika.nowakowska85@gmail.com Klinika Okulistyki
Ogdlnej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.spsk1.lublin.pl

Katarzyna Nowomiejska, katarzynanowomiejska@lycos.com Klinika Okulistyki
Ogolnej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.spsk1.lublin.pl

Tomasz Pikula, tpikula@interia.pl Zaktad Diagnostyki Obrazowej i Radiologii
Interwencyjnej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.spsk1.lublin.pl

Badanie pacjentéw z ODP za pomocg OCT, MRI i zdje¢ kolorowych.
Wprowadzenie ODP jest rzadkg, wrodzong anomalig tarczy nerwu
wzrokowego, polegajacg na ubytku tarczy na skutek cze$ciowego nie
zamkniecia sie goérnego brzegu szczeliny embrionalnej. ODP wystepuje
zazwyczaj jednostronnie. Jego powiklaniem moze by¢é makulopatia. Jej
przebieg jest nieprzewidywalny, a przyczyna nie zostala do konca
wyjasniona. Makulopatia w przebiegu dotka tarczy charakteryzuje sie
obecnoscig plynu Srdodsiatkdbwkowego i podsiatkéwkowego powodujac
pogorszenie widzenia. Zrédlo pochodzenia ptynu jest ciggle niewyjasnione.
Uwaza sie, ze ptyn moze pochodzi¢ z ciata szklistego, moze to by¢ takze ptyn
moézgowo-rdzeniowy, przeciek z mnaczyn krwiono$nych Ilub przeciek
z naczyniéwki. Zbadano 4 pacjentéw z ODP okulistycznie, wykonano zdjecia
dna oka, OCT, MRI glowy i oczodotéw. W MRI u 3 pacjentéw Srednica nerwu
wzrokowego i pochewki mierzona 5 mm od twardowki byla prawidlowa.
Ujednej pacjentki stwierdza sie niewielkie uwypuklenie i poszerzenie

pochewki n. II, ponadto nerw w tej okolicy wykazuje drobne ogniska
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podwyzszonego sygnalu w sekwencji 3D CISS T2. Prawdopodobnie
u pacjentki z makulopatig ptyn w przestrzeni podsiatkéwkowej moze by¢
ptynem moézgowo-rdzeniowym. Korelacja pomiedzy uniesieniem siatkowki
a ubytkiem w blaszce sitowej tarczy nerwu wzrokowego moze potwierdzac

hipoteze o ptynie mézgowo-rdzeniowym.

A Potential Cause of Optic Disc Pit Complication

To evaluate the optic disc pit (ODP) by optical coherent tomography (OCT),
MRI and fundus color photography.

Introduction: ODP is a rare congenital abnormality presenting with indented
area of the optic nerve head probably arising from the incomplete closure of
the superior edge of the embryonic fissure. ODPs are usually unilateral. The
development of maculopathy is unpredictable with no known triggers. Optic
pit maculopathy is characterized by intra-retinal and sub-retinal fluid at the
macula causing visual deterioration. A source of the fluid is still unclear and
several competing theories have suggested it may be vitreous fluid,
cerebrospinal fluid a leakage from blood vessels at the base of the pit or

a leakage from the choroid.

Methods: In this prospective observational case series study of 4 patients
with unilateral ODP, a complete ophthalmic evaluation, fundus color

photography, OCT and head and orbit MRI were performed.

Results: MRI Measurement of optic nerve diameters and sheaths in
a distance of 5 mm from the posterior sclera were normal in three patients.
In one case, a slight convexed area and flaring of sheaths were observed in

left ON with focal enhancement in 3D CISS T2 sequences.

Conclusions and relevance: We speculate that sub-retinal fluid in patient
with maculopathy could source from CSF. A correlation between retinal
schisis and the gap in the lamina cribrosa in the ODP might support the

hypothesis of CSF as a source of the sub-retinal fluid collection.
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Rzadkie choroby odkleszczowe u ludzi

Aneta WoZniak, aneta.wozniak@umlub.pl, Katedra i Zaktad Biologii i Parazy-
tologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Zbigniew Zajqc, zbigniew.zajac@umlub.pl, Katedra i Zaktad Biologii i Parazytologii,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Joanna Kulisz, joanna.kulisz@umlub.pl, Katedra i Zaktad Biologii i Parazytologii,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Katarzyna Bartosik, katarzyna.bartosik@umlub.pl; Katedra i Zaktad Biologii
i Parazytologii, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Do rzadkich choréb odkleszczowych, ktére ze wzgledu na patogeneze oraz
objawy kliniczne mogg sprawia¢ problemy natury diagnostycznej, nalezg
ludzka anaplazmoza granulocytarna, babeszjoza, bartonelloza, tularemia
i gorgczka Q. Czynnikiem etiologicznym anaplazmozy, znanej rowniez jako
erlichioza granulocytarna jest zaliczana do riketsji, gram ujemna bakteria
Anaplasma phagocytophilum. Rezerwuarem tych patogenéw w przyrodzie sg
jeleniowate a wektorem zakazen Ixodes ricinus. Mato specyficzne objawy
takie jak bole miesniowo-stawowe, kaszel, wysoka temperatura i bole glowy
utrudniajg trafng diagnoze. U oséb starszych, z obnizong odpornoscig moze
mie¢ przebieg bardzo ciezki i prowadzi¢ do $mierci. Do gram ujemnych
riketsji przenoszonych przez kleszcze, nalezy takze Coxiella burnetii
- czynnik etiologiczny gorgczki Q. Rozgnieciony kleszcz lub jego odchody
wtarte w skére mogg by¢ zrédtem zakazenia Francisella tularensis wywolujacg
tularemie. Babeszjoza to choroba wywolywana przez pierwotniaki Babesia,
ktérych jedynym wektorem sg kleszcze. Ze wzgledu na objawy (wysoka
temperatura, potliwo$¢, anemia hemolityczna) i powinowactwo do

erytrocytéw bywa nazywana ,,malarig péinocy”.
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Rare human tick-borne diseases

Human granulocytic anaplasmosis, babesiosis, bartonellosis, tularemia and Q
fever belong to rare tick-borne diseases that may cause diagnostic issues

because of their pathogenesis and clinical symptoms.

Etiological agent of anaplasmosis (granulocytic erhlichiosis), is gram
negative bacterium Anaplasma phagocytophilum. These rickettsial pathogens
are transferred by tick vector, Ixodes ricinus, from its deer host. Non-specific
symptoms, as muscle-joint pain, cough, high fever and headaches make
diagnosis process difficult. In immunocompromised or older patients course
of illness could be very severe and lead to the death. Another gram negative
rickettsia, transferred by ticks is Coxiella burnetii — etiological agent of Q
fever. Crushed tick or its feces rubbed into the skin could be source of

infection of Francisella tularensis causing tularemia.

Babesiosis is disease caused by protozoan organisms - Babesia, with its only
vector — tick. Because of symptoms (high fever, sweating, hemolytic anemia)

and its affinity to erythrocytes is called as “malaria of the North”.
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Trudnosci diagnostyczne i terapeutyczne w zakazeniach
pratkami niegruzliczymi - opis przypadku klinicznego

Tomasz Krzanowski, tom.krzanowski@wp.pl, Katedra i Zaktad Chemii Organicznej,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Ewa Kedzierska, ewa.kedzierska@umlub.pl, Katedra i Zaktad Farmakologii
z Farmakodynamikq, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Justyna Stempkowska-Rejek, justyna.stempkowska@gmail.com, Katedra i Klinika
Chorob Zakaznych, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Monika Wujec, monika.wujec@umlub.pl, Katedra i Zaktad Chemii Organicznej,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

W pracy opisano przypadek kliniczny 35-letniej pacjentki, przyjetej
z objawami kacheksji, ostabienia i dtugotrwalym stanem podgorgczkowym.
W poradni wykonano szereg badan laboratoryjnych, w ktérych wykryto
obecno$¢ wirusa HIV. Pacjentke skierowano na oddziat w Klinice Choréb
Zakaznych w Lublinie, gdzie wykonano dalszg diagnostyke (USG, RTG, CT)
i rozszerzono badania laboratoryjne. Wykonano takze testy mikrobiologiczne
i serologiczne. Roéwnocze$nie wdrozono leczenie przeciwbakteryjne
i przeciwgrzybicze. Z krwi pobranej od pacjentki, wyizolowano antygeny dla
Aspergillus oraz wyhodowano Mycobacterium avium complex (MAC; pratki
okreslane jako Mycobacteria other than tuberculosis, MOTT), wykazujace
oporno$¢ na etambutol, streptomycyne, rifampicyne i izoniazyd. Z analizy
lekoopornosci rozszerzonej wyloniono skuteczne chemioterapeutyki
i zastosowano leczenie przeciwprgtkowe, ktére w konncowym schemacie dato
zadawalajgcy efekt. Jednoczesnie prowadzono terapie antyretrowirusowg
w celu zmniejszenia wiremii oraz podwyzszenia poziomu limfocytéw CD4.
Celem potwierdzenia skutecznos$ci leczenia wykonano posiewy krwi, oraz
diagnostyke obrazowg. Po hospitalizacji, pacjentke wypisano w stanie
zadawalajgcym. Opanowanie sepsy spowodowanej MAC nalezy uwazaé za
znaczgcy sukces. Przedstawiony przypadek wydaje sie potwierdza¢ zasadnos¢
prowadzenia diagnostyki w kierunku zakazen oportunistycznych, w tym
MOTT u pacjentéw wyniszczonych, m.in. ze stwierdzonym nabytym
niedoborem odpornosci.
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Diagnostic and therapeutic difficulties in infections
caused by nontuberculosis mycobacteria - a case report

The article presents a clinical case of a 35-year-old female patient, who was
admited to the diagnostic center with symptoms of cachexia, weakness and
long-term subfebrile state. A series of laboratory tests was performed in
which the presence of HIV was detected. The patient was relegate to the
Department of Infectious Diseases in Lublin, where further diagnostics and
laboratory tests were performed. In addition, microbiological and serological
tests were carried out, and antibacterial and antifungal treatment was
implemented. From the patient’s blood, antigens for Aspergillus and
Mycobacterium avium complex (MAC, belonging to Mycobacteria other than
tuberculosis — MOTT) were isolated. These microbes were resistant to
ethambutol, streptomycin, rifampicin and isoniazid. Effective
chemotherapeutics were identified and antituberculous treatment was
applied, which in the final diagram gave a satisfactory effect.
Simultaneously, antiretroviral therapy was conducted to reduce viral load
and increase CD4 lymphocyte level. In order to confirm the effectiveness of
the treatment, four blood cultures and imaging diagnostic were performed.
The patient was sign out of the hospital in a satisfactory condition.
Eradicating of the sepsis caused by MAC should be considered as

a significant success.

The presented case seems to confirm the expedience of conducting
diagnostics for infections, such as MOTT in debilitated patients, including

those with the acquired immunodeficiency syndrome.
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Zespol MEN 1 - nie tylko rzadki,
ale takze wprowadzajgcy w blad problem medyczny
— przypadek kliniczny

Karolina Poletek, ka-mi-po@wp.pl, Studenckie Koto Endokrynologii, Wydziat
Lekarski, Collegium Medicum Uniwersytetu Jagielloriskiego, www.cm-uj.krakow.pl

Gabriela Mielecka, gabriela.mielecka@gmail.com, Studenckie Koto Endokrynologii,
Wydziat Lekarski, Collegium Medicum Uniwersytetu Jagielloriskiego, www.cm-
uj.krakow.pl

Elwira Przybylik-Mazurek, elwira.przybylik-mazurek@uj.edu.pl, Katedra Endokry-
nologii, Szpital Uniwersytecki w Krakowie, www.su.krakow.pl

Zesp6t MEN1 wystepujacy z czestoscig 1:30000 nalezy do chordb rzadkich.
Przyczyng schorzenia jest mutacja inaktywujgca, ktdrej obecnos¢ sprzyja
powstawaniu nowotworéw w gruczotach dokrewnych. Nalezg do nich guzy
neuroendokrynne (NET) trzustki oraz gruczolaki przysadki, ktére towarzyszg
nadczynnos$ci przytarczyc. Rozpoznajac zespét MEN nie mozna zapominac
o mozliwo$ci wystepowania innych schorzen. Nalezy takze bra¢ pod uwage
rzadkie warianty w obrebie samego zespolu. 44-letnia kobieta z zespotem
MEN1 zostata przyjeta na oddzial endokrynologii w celu oceny gospodarki
hormonalnej i elektrolitowej. W 2002 roku wykonano nieradykalne wyciecie
guza przysadki wydzielajgcego ACTH i PRL. W 2011 roku pacjentka zostata
poddana zabiegowi resekcji obwodowej czesci trzustki z powodu NET,
rozpoznano takze pierwotng nadczynno$¢ przytarczyc. Diagnostyka
genetyczna i potwierdzitla zesp6t MENI1. Pézniejsze badania obrazowe
wykazaty m.in.: obecno$¢ resztkowych zmian w moézgowiu, guza nadnercza
lewego, guza trzustki oraz nieprawidtowosci w obrebie nerek. W trakcie
hospitalizacji rozpoznano cukrzyce i stwierdzono hiperkortyzolemie. Choroba
rzadka moze wspolistnie¢ ze schorzeniami nie wpisanymi w jej typowsg
symptomatologie, a wystepowanie mniej typowych wariantéw schorzenia
stanowi dodatkowe wyzwanie w procesie diagnostycznym. Regularne kontrole
pacjentow z zespolem MEN powinny by¢ nieodlgczny elementem

kompleksowej opieki, aby wczesnie wykrywac i leczy¢é nowe nieprawidlowosci.
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MEN 1 syndrome - not only rare but also misleading
- a clinical case

MEN1 syndrome occurring at a frequency of 1: 30,000 belongs to rare
diseases. The cause of the disease is an inactivation mutation, the presence
of which promotes the formation of tumors in the endocrine glands
- neuroendocrine tumors (NETs) of the pancreas and pituitary adenomas
that accompany hyperparathyroidism. Comorbid conditions must be
considered during diagnosis and treatment of MEN1 syndrome. Rare variants
of the disease should also be taken into account. A 44-year-old woman with
MEN1 syndrome was admitted to the endocrinology department to evaluate
hormone and electrolyte balance. In 2002, non-radical tumor excision of the
pituitary secreting ACTH and PRL was performed. In 2011, the patient
underwent resection of the peripheral part of the pancreas due to NET, and
primary hyperparathyroidism was diagnosed. MEN1 syndrome was confirmed
by genetic testing. Subsequent imaging examinations have shown the
presence of residual changes in the brain, the left adrenal tumor, the
pancreatic tumor, and kidney abnormalities. During hospitalization, diabetes
and hypercortisolism were diagnosed. A rare disease may co-exist with
diseases not included in its typical symptomatology, and the occurrence of
less common variants of the disease is an additional challenge in the
diagnostic process. Regular follow-up appointments of patients with the
MEN syndrome should be an inherent element of comprehensive care to

detect and correct new abnormalities early.
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