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Introduction

20t Scientific and Training Conference of the Polish Society of Paediatric Nephrology was held in Wroclaw
between May 18 and May 20, 2023.

The Conference was organized by the Department of Paediatric Nephrology of Wroclaw Medical University.

The main subject of the conference were urinary tract infections (UTIs). In addition, the latest achievements
were presented, addressing other issues in pediatric nephrology and related fields.

The conference started with 2 workshops: “Current diagnostic and treatment guidelines for selected nephrolog-
ical rare diseases” and “New focus on urinary tract infection: From standards to dilemmas”. These tailored courses
offered a unique opportunity for professional development. The Young Nephrologists’ Forum, ,My patient with
atypical urinary tract infection: Diagnostic and therapeutic difficulties and complications’, was also held.

Distinguished specialists from Poland gave lectures on different aspects of urinary tract infections and se-
lected other nephrological diseases.

The program included 7 sessions on, among other things, urinary tract infections in different groups of pa-
tients (newborns, young adults, children with dysfunctional voiding, with neurogenic bladder and on renal re-
placement therapy), controversies in UTI diagnostic imaging and therapeutic management, atypical hemolytic
uremic syndrome, Fabry disease and X-linked hypophosphatemic rickets.

In addition, the results of most recent studies on glomerulopathies, acute kidney injury, chronic kidney dis-
ease, renal replacement therapy, and hypertension in children were discussed.

More than 50 papers, both original and case reports, were submitted to the conference.

Their abstracts are presented in this special issue of Advances of Clinical and Experimental Medicine.
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Adv Clin Exp Med. 2023;32(Special Issue 1)

Abstract

Background. Standard immunosuppression is expected to prevent de novo donor specific antibody (dnDSA)
production in low-risk patients.

Objectives. The study aimed to evaluate a cumulative effect of a triple immunosuppression (calcineurin
inhibitor/mycophenolate mofetil/prednisone (CNI/MMF/Pred)), as well as tacrolimus (TAC) Cg concentration
and TAC G coefficient of variation on the incidence of dnDSA production.

Materials and methods. A total of 67 transplanted patients were evaluated in retrospective (dnDSA
for-cause; n = 29) and prospective (dnDSA by protocol; n = 38) groups.

Results. In the retrospective group, the estimated glomerular filtration rate (eGFR) at first dnDSA detection
(median interval — 4.0 years post-transplant) was 41 mL/min/1.73 m?; 55% of patients presented biopsy-
proven chronic antibody mediated rejection (CAMR), and 41% lost the graft within next 2.4 years. Patients
from the prospective group presented 97% graft survival and eGFR of 76 mL/min/1.73 m? at 2 years follow-
up, and an overall incidence of 21% of dnDSA and 18% of acute (T-cell) rejection. None of the patients from
a prospective group developed cAMR, however, the probability of the eGFR decrease >30% from baseline
was higherin dnDSA(+) patients (log rank, p = 0.012). Within 2 years of follow-up, a median value of a Va-
sudev score (a cumulative value of exposure to the immunosuppressive drugs) was not significantly higher
in dnDSA(—) compared to dnDSA(+) patients (5.3 compared to 4.1). A median value of TAC Gy > 1-24 months
post-transplant was 7.9 ng/mL in dnDSA(—) and 7.1 ng/mL in dnDSA(+) patients (p = 0.008). Variability
of TAC o was higher in DSA(—) compared to DSA(+) patients from a prospective group (31 compared to 29;
p = 0.56). The median value of TAC Cy > 1-24 months post-transplant in prospective group and within
2 years before the appearance of dnDSA in the retrospective group, was significantly higher among dnDSA(—)
compared to all dnDSA(+) patients (74 ng/mL compared to 6.0 ng/mL; p < 0.0001).

Conclusions. The dnDSA(—) patients presented a higher exposure to TAC, but not to the combined im-
munosuppression. Variability of TAC (o concentration was similar in dnDSA(+) and dnDSA(—) patients.

Key words: Vasudev score, cumulative strength of immunosuppression, TAC variability and concentration,
dnDSA, kidney transplantation
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Streszczenie

Wstep. Standardowa immunosupresja powinna zapobiega¢ wytwarzaniu dnDSA (ang. de novo donor-
-specific antibodies) u pacjentdw z niskim/Srednim ryzykiem immunologicznym.

Cel pracy. Ocenatacznego wptywu potrojnej immunosupresji (CNI/MMF/Pred) oraz stezenia TAC Cyi wspét-
czynnika zmiennosci TAC Gy na czestos¢ wystepowania dnDSA.

Metody. Szes¢dziesieciu siedmiu pacjentéw po transplantacji oceniano w dwdch grupach: retrospektywnej
(dnDSA wykonywane ze wskazan; n = 29) i prospektywnej (dnDSA badane wedtug protokotu; n = 38).

Wyniki. W grupie retrospektywnej wartos¢ eGFR przy pierwszym wykryciu dnDSA (mediana 4 lat po prze-
szczepie) wynosita 41 mL/min/1,73 m?, u 55% pacjentéw potwierdzono cAMR, a 41% utracito przeszczep
w ciaqu 2,4 lat. W grupie prospektywnej przezycie czynnosc przeszczepu po 2 latach wynosito 97%, eGFR
w 2-letniej obserwacji wynidst 76 mL/min/1,73 m?, ogdlna czestos¢ wystepowania dnDSA wyniosta 21%
dnDSA, a ostrego odrzucania (T-komdrkowego) 18%. W zadnym przypadku nie stwierdzono cAMR, jednak
prawdopodobieristwo spadku eGFR > 30% od wartosci wyjsciowej byto wigksze u pacjentéw z dnDSA(+)
(log rank p=0,012). Mediana wartosci wskaznika Vasudeva (skumulowana wartos¢ ekspozycji na leki immu-
nosupresyjne) w ciggu 2 lat obserwacji byta wyzsza u pagjentéw dnDSA(—) w poréwnaniu do dnDSA(+) (5,3
vs4,1;NS). Mediana TAC Cy w okresie 1—-24 miesiecy po przeszczepieniu wynosita 7,9 u pagentéw z dnDSA(-)
vs 71 ng/mL u pagentéw z dnDSA(+) (p = 0,008). Zmienno$¢ TAC Cy byta wyzsza u pacjentow DSA(=) vs
DSA() z grupy prospektywnej, (31 vs 29; p = 0,56). Mediana wartosci TAC Cy w okresie 1-24 miesiecy
W grupie prospektywnej oraz w okresie 2 lat poprzedzajacych wystapienie dnDSA w grupie retrospektywnej,
bytaistotnie wyzsza wéréd pacjentéw z dnDSA(—) vs wszystkich zdnDSA() (74 vs 6,0 ng/mL; p < 0,0001).

Wnioski. Gtownym czynnikiem determinujacym wytwarzanie dnDSA byta mniejsza ekspozycja na takro-
limus, nie wykazano zwigzku obecnosci dnDSA z wskaznikiem Vasudeva. Zmiennosc stezenia TAC y byta
podobna u pacjentéw dnDSA(+) i dnDSA(—).

Stowa kluczowe: skala Vasudeva, skumulowana sitaimmunosupresji, stezenie i zmienno$¢ stezer tacro-
limusu, dnDSA, przeszczepienie nerki
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Background. Non-invasive diagnosis of urinary tract function in children is a challenge for the clinician.
The demand for such diagnostics applies both to patients with anatomical urinary tract damage — such
as neurogenic bladder and lower urinary tract defects — and to children with purely functional disorders
without organic damage. To date, non-invasive methods for monitoring urinary tract function include
micturition diary assessment, uroflowmetry studies and ultrasonography. However, these methods are inac-
curate, dependent on many variables and provide data over a short time period. Due to its invasive nature,
urodynamic testing has a narrow application in practice, and the results of a short examination are highly
dependent on the experience of the person performing it.

Objectives. To present assumptions and the initial stage of implementation of the design and manufacture
of a diagnostic device aimed at providing information on the function of the child’s urinary tract in a non-
invasive and continuous manner over a period of several hours.

Materials and methods. The design phase and manufacturing phase of a portable device recording
electrical potentials from the child's pelvis and simultaneously recording ultrasound results were carried
out. A design and prototype of a sensor mounting undergarment were developed.

Results. A device recording bioelectrical and ultrasound activity data with a set of electrodes and ultrasound
sensors has been designed and manufactured. Pilot recordings of the bioimpedance test have been performed
in a group of 10 volunteers recording the results at time intervals of 30 min over a 2-hour test period.

Conclusions. The prototype of a portable device for continuous recording of electrical potentials together
with multisensor ultrasound evaluation is intended to expand the possibilities of non-invasive assessment
of lower urinary tract function in children who would not be qualified for invasive urodynamic examinations.

Key words: lower urinary tract, functional assessment, non-invasive testing
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Streszczenie

Wstep. Nieinwazyjna diagnostyka czynnosc drég moczowych u dzieci jest wyzwaniem dla lekarza linicysty.
Zapotrzebowanie na taka diagnostyke dotyczy zaréwno pacjentdw z anatomicznym uszkodzeniem drdg
moczowych — takim jak pecherz neurogenny oraz wady dolnego odcinka drég moczowych — ale takze dzieci
zzaburzeniami czysto czynnosciowymi bez uszkodzenia organicznego. Dotychczasowe metody nieinwazyjne
monitorowania czynnosci drog moczowych obejmujg ocene dzienniczka mikgji, badanie przeptywu cew-
kowego oraz ultrasonografie. S3 one niedoktadne, zalezne od wielu zmiennych oraz dostarczajace danych
7 krétkiego okresu. Inwazyjna metoda — badanie urodynamiczne — ze wzgledu na swéj inwazyjny charakter
ma waskie zastosowanie w praktyce i jednoczesnie ma charakter badania krdtkiego a wynik w duzej mierze
zalezy od doswiadczenia osoby je wykonujacej.

Cel pracy. Prezentacja ma na celu przedstawienie zatozen oraz wstepneqo etapu realizacji zaprojektowania
i wytworzenia urzadzenia diagnostyczneqo dostarczajacego informacji o czynnosd drég moczowych dziecka
w spos6b nieinwazyjny i ciagty przez kilka godzin.

Materiat i metody. Przeprowadzono faze projektowania i wykonania przenosnego urzadzenia rejestrujg-
ceqo potendjaty elektryczne z miednicy dziecka oraz rownolegle rejestrujacego wyniki badania ultrasono-
graficznego. Opracowano projekt i prototyp bielizny mocujacej czujniki.

Wyniki. Dotychczas zostato zaprojektowane i wykonane urzadzenie rejestrujace dane dotyczace czynnosci
bioelektryczne oraz ultrasonograficznej wraz z zestawem elektrod oraz czujnikéw ultrasonograficznych.
Wykonano pilotazowe rejestracje badania bioimpedancji w grupie 10 ochotnikéw rejestrujac wyniki w in-
terwatach czasowych co 30 min w przedziale 2 h badania.

Whioski. Prezentowany projekt urzadzenia przenosnego do ciggtej rejestracji potencjatow elektrycznych
wraz z wieloczujnikowa oceng utrasonograficzng ma w swoim zatozeniu poszerzy¢ mozliwosci nieinwazyjnej
oceny czynnosci dolnych drég moczowych u dziedi, ktdre nie zostatyby zakwalifikowane do inwazyjnych
badari urodynamicznych.

Stowa kluczowe: dolny odcinek uktadu moczowego, ocena czynnosciowa, badania nieinwazyjne
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Streszczenie

Wstep. Glomerulopatia zwigzana z otytoscig rozpoznawana jest w oparciu o biopsje nerki, do ktdrej naj-
czesciej wskazaniem jest biatkomocz lub obnizony GFR. Korzystajac ze znanych biochemicznych markerow
funkgji nerek (kreatynina, cystatyna C), przy wykorzystaniu nowych wzor6w, wyliczymy GFR wedtug wzoru
Fillera oraz z formuty FAS, w odniesieniu do wieku lub wzrostu pacjenta. Wspétczynnik GFR liczony wedtug
wzoru FAS (full age spectrum) okazuje sie by¢ bardziej wiarygodnym narzedziem oceny filtracji u pacjentéw
nastoletnich, tranzytowanych do populagji dorostych pacjentow nefrologicznych.

Cel pracy. Ocena dotychczas stosowanych markerow uszkodzenia nerek, a takze nowych wzoréw GFR
U pacjentéw z potencjalnym uszkodzeniem nerek w przebiegu otytosci. Analiza wskaznikow otytosci i ich
zaleznosci z markerami metabolicznymi i nerkowymi.

Materiati metody. Do grupy badanej zakwalifikowano 60 pagjentw z otytoscia prosta. Do grupy kontrolnej
przypisano 20 pacjentéw z prawidtowg masa ciata. W obu grupach oceniano wskazniki metaboliczne oraz
markery uszkodzenia nerek. Oceniano takze u wszystkich podmiotéw GFR metoda Schwartza, Fillera, a takze
FAS w oparciu o wskaZnik wzrostu i wieku.

Wyniki. Stwierdzono istotng rdznice pomiedzy stezeniem kwasu moczoweqo, cystatyny Coraz wartoscig GFR
wyliczong w oparciu o wzor Fillera w grupie pacjentow z otytoscia, w poréwnaniu do grupy kontrolnej. Nie
stwierdzono istotnych roznic pomiedzy wartosciami GFR, wyliczonymi wedtug wzoru FAS, wzgledem wieku
i wzrostu. W grupie pagjentow z otyfoscig opisano dodatnia korelacje pomiedzy iloscig tkanki thuszczowe
awartoscig GFR FAS, wzgledem wieku oraz GFR wyliczonego ze wzoru Schwartza. Ponadto opisano dodatnia
korelacje pomiedzy wartosciami talia—obwad a stezeniem cystatyny C, GFR wedtug Fillera.

Whioski. Obnizony GFR wedtug Fillera wskazuje na uszkodzenie nerek u pacjenta z otytoscig bez NT i bez
mikroalbuminurii. Wraz ze wzrostem ilosci tkanki ttuszczowej dochodzi do zwiekszenia sie filtracji kiebusz-
kowej, ocenianej wzorem FAS, co wskazuje na inicjalizujaca uszkodzenie nerek w otytosci hiperfiltracje.

Stowa kluczowe: otytos¢, uszkodzenie nerek, GFR, markery metaboliczne
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Wstep. Nadcisnienie tetnicze jest jednym z czynnikow ryzyka rozwoju cukrzycowej choroby nerek.

Cel pracy. Ocena ciénienia tetniczego oraz analiza wskaznikéw sztywnosci tetnic i parametéw hemdyna-
micznych uzyskanych w ambulatoryjnym catodobowym pomiarze cisnienia tetniczego (ABPM) przy uzyciu
aparatu Mobil-0-Graph u mtodziezy z cukrzyca typu 1.

Materiat i metody. Grupe badang stanowito 40 pacjentow hospitalizowanych z powodu planowej kon-
troli cukrzycy. ABPM rozpoczynano w dniu wypisu ze szpitala. Grupe kontrolng stanowito 15 pacjentow
bez cukrzycy i bez otytosd, u ktérych wykluczono nadcisnienie tetnicze t3 samg metoda. Normy ciénienia
tetniczego dla ABPM uzyto wedtug Wuhl et al. Analizie poddano wskazniki sztywnosci tetnic (predkos¢ fali
tetna — PWV, obwodowe cisnienie tetna — PPp, wskaznik augmentacji znormalizowany dla czestosci akdji
serca 75/min — Alx@75, wielkos¢ odbicia— CR) oraz parametry hemodynamiczne (catkowity op6r obwodowy
—TVRoraz tetno — HR).

Wyniki. U 12 chorych stwierdzono nadciénienie tetnicze (HA), u 21 stan przednadcisnieniowy (preHA),
u 7 prawidtowe, tj. ponizej 90 centyla cinienie tetnicze (nBP). W grupie preHA oraz HA wykazano istotny
statystycznie wzrost PWV w poréwnaniu do nBP (odpowiednio 4,84 40,18 vs 4,49 0,18 m/s; p = 0,0007
14,91 40,16 vs 4,49 £0,18 m/s; p = 0,0002) oraz do grupy kontrolnej (odpowiednio: 4,84 +0,18 vs
458 +0,20m/s; p=0,001314,91 £0,16 vs 4,58 +0,20 m/s; p = 0,0004). U pacjentow z preHA wykazano
znaczacy wzrost PPp w poréwnaniu do nBP (p = 0,03) i w tej grupie wykazano najwyzsze dawki insuliny
bazowej. Najwiekszy wzrost albuminurii stwierdzono w grupie HA, ale nie byt on istotny statystycznie. Nie
wykazano zwigzku Alx@75, (R, TVR i HR z nadcisnieniem tetniczym.

Whioski. Sztywno$c tetnic wyrazona PWV wydaje sie by¢ gtéwna przyczyng nadcisnienia tetniczego
u mtodziezy z cukrzyca typu 11 znaczaco wzrasta juz u pacjentow ze stanem przednadcisnieniowym oraz
prawidfowa albuminurig. Dawka insuliny moze mie¢ wptyw na wzrost obwodowego cisnienia tetna. Utrzy-
manie cisnienia tetniczego ponizej 90. centyla wydaje sie by¢ optymalne dla zmniejszenia ryzyka powiktan
narzadowych.

Stowa kluczowe: nadciénienie tetnicze, predkos¢ fali tetna, cukrzycowa choroba nerek
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Wstep. Zakazenia drég moczowych (ZUM) opornymi szczepami bakterii s jednym z najbardziej dokuczli-
wych probleméw u dzieci z ciezkimi wadami wrodzonymi nerek i drég moczowych (CAKUT).

Cel pracy. W pracy zaprezentowano wyniki niestandardowego leczenia profilaktycznego fosfomycyna
niemowlat ze ztozonymi wadami ukfadu moczowego.

Materiat i metody. Przeanalizowano retrospektywnie dane 5 niemowlat ptci meskiej po interwencjach
urologicznych z powodu skomplikowanej wady uktadu moczowego. Analizowano czestos¢ ZUM, ich etiologie
i przebieg, czestosc i czas hospitalizacji z powodu ZUM, profilaktyke oraz wyniki leczenia z uwzglednieniem
niestandardowej terapii profilaktycznej fosfomycyna.

Wyniki. Sredni okres obserwacji wynosit 16 miesiecy. Srednia liczba ZUM podczas obserwacji wynosita 5
(2-6). Zakazenia szczepami wielolekoopornymi obserwowano u wszystkich chorych przed rozpoczeciem
profilaktyki fosfomycyna, Srednio 21 dni po zabiequ urologicznym. Ze wzgledu na nawracajace ZUM szczepami
wysokoopornymi lub o obnizonej wrazliwosci, pomimo standardowej profilaktyki, wprowadzono fosfomycy-
ne w dawce 50—70 mg/kg raz dziennie przez 4—9 miesiecy, co zmniejszyto czestos¢ zakazeri ogdlnie (3,6 vs
1,0,p=0,01), czestos¢ zakazen szczepami o zmniejszonej wrazliwosci (3,6 vs 0,0, p=0,00006) i koniecznos¢
hospitalizacji (3,6 vs 0,2, p=0,003). Fosfomycyne wprowadzono po 25 ZUM, w Srednim wieku 7 miesiecy,
po srednio 4 miesigcach nieskutecznej profilaktyki standardowej. Nie odnotowano zadnych istotnych skutkow
ubocznych leczenia ani rozwoju opornosci bakterii.

Whioski. U dzieci z wadami uktadu moczowego, azwhaszcza po interwencjach urologicznych w wywiadzie,
w przypadku nawracajacych ZUM szczepami o zmniejszonej wrazliwosci na antybiotyki mozna rozwazy¢
kilkumiesieczng niestandardowa profilaktyke fosfomycyna.

Stowa kluczowe: zakazenie ukfadu moczowego, wada ukfadu moczowego, profilaktyka
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Background. Mutation in the HNF7B gene is a common monogenetic cause of congenital anomalies of kidney
and urinary tract (CAKUT) and chronic kidney disease. Multi-organ gene expression is also responsible for
other complications (including diabetes, pancreatic anomalies and defects of reproductive organs). So far, no
precise tool has been developed to facilitate the selection of patients for molecular testing for HNF18 mutations.

Objectives. The aim of the study was to develop a model based on clinical and laboratory data that could
predict the HNFTB gene defect in children with CAKUT.

Materials and methods. Data from 234 children and young adults with suspected HNFIB mutations
from various pediatric nephrology centers around the world were collected and analyzed. In order to assess
the probability of HNFTB mutation occurrence, a predictive model was constructed using the random forest
method. A recursive feature elimination algorithm was used to select variables for the model, and its predictive
effect was verified with the receiver operating characteristic (R0C) curve.

Results. A total of 213 patients were analyzed: 109 patients with the HNFTB mutation (mut+) and 104 pa-
tients without the mutation (mut—). None of the kidney phenotypes unequivocally indicated the presence
of mutations, but bilateral kidney lesions were more frequently observed in the mut-+ group (odds ratio (OR):
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4.85). The most common abnormalities were hypomagnesemia and hypermagnesuria, reported in 59% and
65% of mut+ patients, respectively. Age-specific hypomagnesemia had a better discriminant value than
the age-independent value of 0.7 mmol/L (OR: 23.6 compared to 10.05, respectively). Pancreatic anomalies
were found almost exclusively in mut+ patients (OR: 13.95). None of the subjects had hypokalemia, but
the mean serum potassium concentration was significantly lower in the mut+ patients. Hypermagnes-
uria, hypomagnesemia, bilateral kidney lesions, pancreatic anomalies, and serum potassium were included
as the strongest variables in the model. The accuracy of the model was 82.66% (95% (I 81.68—84.52%),
its sensitivity was 93.67% and its specificity was 73.57%.

Conclusions. A predictive model was developed that can support the decision to qualify for genetic test-
ing for HNF1B mutation in children with CAKUT. Itis recommended to use age-appropriate reference values
of serum magnesium concentration.

Key words: CAKUT, hipomagnesemia, HNFB

Streszczenie

Wstep. Mutacja w genie HNFIB jest czesta monogenetyczng przyczyng wrodzonych wad nerek i ukfadu
moczowego (CAKUT) oraz przewlektej choroby nerek. Wielonarzadowa ekspresja genu odpowiada rowniez
za inne powikfania (m.in. cukrzyca, wady trzustki, wady narzadéw rodnych). Do tej pory nie opracowano
dokfadnego narzedzia ufatwiajaceqo selekje pacjentéw do badar molekularnych w kierunku mutacji HNFB.

Cel pracy. Opracowanie modelu opartego na danych klinicznych i laboratoryjnych, ktéry mogtby przewi-
dywac defekt genu HNF1B u dzieci z CAKUT.

Materiat i metody. Zebrano i przeanalizowano dane 234 dzieci i mtodych dorostych z podejrzeniem
mutacji HNF1B z roznych osrodkow nefrologii dzieciecej na catym Swiecie. W celu oceny prawdopodobieni-
stwa wystapienia mutacji HNFTB skonstruowano model predykcyjny metoda random forest. Do selekcji
zmiennych do modelu wykorzystano rekurencyjny algorytm eliminacji cech, a krzywa ROC zweryfikowano
jeqo efekt predykcyjny.

Wyniki. Analizie poddano 213 pacjentow [109 pacjentéw z mutacjg HNFIB (mut+) i 104 pacjentow bez
mutacji (mut—)]. Zaden z fenotypow nerkowych nie wskazywat jednoznacznie na obecnos¢ mutacji, ale
W grupie mut+ czesciej obserwowano obustronne zmiany w nerkach (OR 4,85). Najczestszymi niepra-
widtowosciami byty hipomagnezemia i hipermagnezuria, ktére odnotowano odpowiednio u 59% i 65%
pacjentéw mut+ Hipomagnezemia zdefiniowana w oparciu o odpowiednie dla wieku normy miafa lepsza
wartos¢ dyskryminacyjna niz niezalezna od wieku wartos¢ 0,7 mmol/I (OR odpowiednio 23,6 vs. 10,05).
Wady trzustki stwierdzono prawie wylacznie u pacjentow mut+ (OR 13,95). Zaden z badanych nie miat
hipokaliemii, jednak Srednie stezenie potasu w surowicy byto istotnie nizsze u pagjentow mut=+. Do modelu
z0staty wigczone: hipermagnezuria, hipomagnezemia, obecnos¢ obustronnych zmian w nerkach, anomalie
trzustkii stezenie potasu w surowicy, ktdre zostaty wybrane jako najsilniejsze zmienne. Dokfadnos¢ modelu
wyniosta 82,66% (95% CI: 81,68—84,52%), a jego czutosc 93,67% i swoistosc 73,57%.

Wnioski. Opracowano model predykcyjny, ktéry moze wspierac decyzje o kwalifikacji do badar genetycznych
w kierunku mutacji HNFIB u dzieci z CAKUT. Rekomendowane jest stosowanie odpowiednich dla wieku
wartosci referencyjnych stezenia magnezu w surowicy.

Stowa kluczowe: CAKUT, hipomagnezemia, HNFIB
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Background. Transcutaneous electromodulation (TENS) of the sacral spineis one of the options for the treat-
ment of children with overactive bladder (OAB).

Objectives. The aim of the study was to assess the usefulness of TENS, based on authors' experience.

Materials and methods. We retrospectively analyzed 22 children with OAB aged 5—14 (mean: 8) years,
in which the previous standard urotherapy supported by antimuscarinic drugs was effective but not toler-
ated — 5 patients (group 1), or was either partially effective or ineffective — respectively 12 and 5 patients
(groups 2a and 2b). Parents of patients/patients of bath groups were offered home TENS according to a typical
scheme, following a purchase with their own funds a portable apparatus, in groups 1and 2b in replacement
of, and in the group 2a as a supplement to hitherto therapy.

Results. In the group 1, all parents (5/5) bought the apparatus and permanent clinical improvement was
observedin 100% of children. In the group 2a, the device was purchased hy the parents of 7 out of 12 patients
(58%), and clinical improvement was observed only with the concomitant use of TENS and pharmacotherapy.
Inthe group 2b, all parents (5/5) bought the device, but TENS did not bring any effect.

Conclusions. Transcutaneous electromodulation seems to be a suitable method of choice for children with
OAB for whom antimuscarinics are effective but not tolerated. In the case of their partial effectiveness, TENS
brings positive effect only as adjuvant treatment. In drug-resistant patients, TENS does not appear to be
effective. The results can have practical implications for therapeutic decisions.

Key words: detrusor overactivity in children, transcutaneous electromodulation

20



Original papers

The use of TENS electromodulation
in the treatment of detrusor
overactivity in children:
Single-center experience

Doswiadczenia wiasne
stosowania elektromodulacji
TENS w leczeniu nadreaktywnosci
wypieracza u dzieci

Copyright

Copyright by Author(s)

Thisis an article distributed under the terms of the
Creative Commons Attribution 3.0 Unported (CCBY 3.0)
(https://creativecommons.org/licenses/by/3.0/)

Streszczenie

Wstep. przezskdrna elektromodulacja (TENS) odcinka krzyzowego kregostupa, jest jedng z opcji leczenia
dzieci z nadreaktywnoscig wypieracza (OAB).

Cel pracy. Ocena uzytecznosci TENS w materiale wiasnym.

Materiat i metody. Retrospektywnej analizie poddano 22 dzieci w wieku 514 (Srednia 8) lat z 0AB,
uktorych dotychczasowa standardowa uroterapia wspomagana lekami antymuskarynowymi byta skuteczna,
ale nietolerowana (5 pacjentow — grupa 1), badZ czesciowo lub nieskuteczna (odpowiednio 1215 pacjentéw
— grupy 2a i 2b). Rodzicom/pacjentom obu grup proponowano domowa elektromodulacje TENS wedtug
typowego schematu za pomoca zakupionego ze $rodkéw whasnych przenosnego aparatu, w grupach 1 oraz
2b zamiast, a w grupie 2a jako uzupetnienie dotychczas stosowanej terapii.

Wyniki. W grupie 1 aparat zakupili wszyscy rodzice (5/5), a trwata poprawe kliniczng stwierdzono u 100%
dzieci. W grupie 2a aparat zakupili rodzice 7 na 12 (58%) pacjentow, a poprawe kliniczng obserwowano
u wszystkich z nich, przy réwnoczesnym stosowaniu TENS i farmakoterapii. W grupie 2b aparat zakupili
wszyscy rodzice (5/5) jednak elektromodulacja TENS nie przyniosta efektu u zadnego pacjenta.

Whioski. Elektromodulacja TENS wydaje sie by¢ metoda z wyboru dla dzieci z OAB, u ktérych srodki anty-
muskarynowe sg efektywne, ale nietolerowane. W przypadku ich czesciowej skutecznosci, TENS przynosi
pozytywny jedynie jako leczenie uzupetniajace. U pacjentow z opornoscig na $rodki antymuskarynowe
elektromodulacja TENS nie wydaje sie efektywna. Uzyskane wyniki mogg mie¢ wymiar praktyczny w po-
dejmowaniu decyzji terapeutycznych.

Stowa kluczowe: nadreaktywnos¢ wypieracza u dziedi, elektromodulacja przezskoma
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Abstract

Background. Immunoglobulin A vasculitis (IgAV) is an autoimmune disease caused by the deposition
of immunologic complexes composed of IgA in small blood vessels. It causes skin, joint, abdominal, and
kidney (including IgA vasculitis nephritis (IgAVN)) changes. During the coronavirus disease 2019 (COVID-19)
pandemic, an increase in the incidence of some autoimmune diseases has been observed.

Objectives. To assess the impact of the COVID-19 pandemic on the incidence and clinical course of IgAV
in pediatric patients.

Materials and methods. A retrospective analysis of medical records of patients with IgAV from a single
university pediatric hospital diagnosed within 2 years before (group A) and 2 years after the announcement
of the COVID-19 epidemic in Poland (March 20, 2020) (group B) was conducted. We compared laboratory
results (urine, blood, serum, estimated glomerular filtration rate (eGFR)), hospitalization time, preceding
infection, severe acute respiratory syndrome coronavirus 2 (SARS-CoV-2) infection status, clinical presentation,
and allergic history. We compared the number of patients in groups A and B to the total number of patients
admitted to the hospital during analogous periods.

Results. The study included 174 patients: 117 admitted to the hospital within 2 years before (group A) and 57
admitted within 2 years after the announcement of the pandemic (group B). The mean age was significantly
lower in group B than in group A (5.51 £3.10 years compared to 6.98 +3.67 years, respectively; p = 0.01).
Hospitalization time was longer in group B than in group A (8.05 +8.40 days compared to 6.58 +6.16 days,
respectively); the difference was not statistically significant (p = 0.194). The incidence of IgAVN was higher
in group B than in group A (15.8% compared to 11.1%, respectively). The incidence of food allergy was
significantly higher in group B than in group A (20.8% compared to 8.8%, respectively; p = 0.03). There
were no significant differences in other investigated aspects. Only 3 patients had confirmed SARS-CoV-2
infection. The number of hospitalizations due to IgAV per total number of hospitalizations during that time
was significantly higher in group A than in group B (p < 0.05).

Conclusions. The COVID-19 pandemic resulted in a decrease in the number of hospitalizations due to IgAV,
which may suggest a general decrease in the number of cases. There were no significant differencesin the clin-
ical course of the disease, although a higher proportion of patients with IgAVN in group B may indicate
an increase in the incidence of severe IgAV cases.

Key words: COVID-19, IgAV, children
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Streszczenie

Wstep. Zapalenie naczyn zwiazane z IgA (IgAV) to choroba autoimmunologiczna wywotywana przez
odktadanie sie komplekséw immunologicznych zbudowanych z IgA w matych naczyniach krwionosnych.
Wywotuje zmiany skérne, stawowe, brzuszne oraz nerkowe (IgA vasculitis nephritis, IgAVN). W czasie
pandemii COVID-19 zaobserwowano wzrost wystepowania niektrych chorob autoimmunologicznych.

Cel pracy. Ocena wptywu pandemii COVID-19 na czestos¢ wystepowania oraz przebieg kliniczny zapalenia
naczyn zwigzaneqo z IgA u pacjentow pediatrycznych.

Materiati metody. Retrospektywna analiza dokumentacji medycznej pagjentéw jednego uniwersyteckiego
szpitala pediatrycznego z IgAV w ciggu 2 lat przed (grupa A) i 2 lat po ogtoszeniu stanu epidemii COVID-19
w Polsce (20 marca 2020) (grupa B). Pordwnalismy wyniki laboratoryjne (moczu, krwi, surowicy, eGFR), czas
hospitalizacji, wystepowanie poprzedzajacej infekdji, status zakazenia SARS-CoV-2, prezentacje kliniczng
i historie alergiczng. Poréwnalismy liczbe pacjentow z grupy A i B do ogdlnej liczby pacjentow przyjetych
do szpitala w analogicznych okresach.

Wyniki. Badanie objefo 174 pacjentow: 117 w ciggu dwdch lat przed (grupa A) i 57 w pierwszych dwdch la-
tach pandemii (grupa B). Srednia wieku byfa istotnie nizsza (p = 0,01) w grupie B (5,51 +3,10lat) niz w grupie
A (6,98 £3,67 lat). Czas hospitalizacji byt wyzszy w grupie B (8,05 £8,40 dni) niz w grupie A (6,58 6,16 dni),
ale réznica ta nie byfa istotna statystycznie (p = 0,194). Czestos¢ wystepowania IgAVN byta wyzsza w grupie
B (15,8%) niz w grupie A (11,19%). Wystepowanie alergii pokarmowej byto istotnie wyzsze (p=0,03) w grupie
B (20,8%) niz w grupie A (8,8%). Nie stwierdzono istotnych réznic w pozostatych badanych aspektach. Tylko
3 padjentéw miato potwierdzone zakazenie SARS-CoV-2. (zestosc zachorowan wymagajacych hospitalizadji
w stosunku do liczby hospitalizadji w tym czasie byta istotnie wyzsza w grupie A niz B (p < 0,05).

Whioski. Pandemia COVID-19 wywotata spadek hospitalizacji z powodu IgAV, co moze sugerowac ogolny
spadek liczby zachorowan. Nie stwierdzono znaczacych réznic w przebiegu klinicznym choroby, cho¢ wiekszy
udziat pacjentéw z IgAVN w grupie B moze oznacza¢ wzrost czestosc wystepowania ciezszych przypadkow
[gAV.

Stowa kluczowe: COVID-19, IgAV, dzieci

23



Fibromuscular dysplasia in children: A single-center experience

Dysplazja widknisto-miesniowa u dzieci — doswiadczenia wiasne

Piotr Skrzypczyk', Adam Bujanowicz?, Anna Ofiara', Michat Szyszka®, Agnieszka Tutka', Anna Maria Wabik',
llona Zagozdzon*, Remigiusz Krysiak®, Jarostaw Zytkowski¢, Matgorzata Pariczyk-Tomaszewska'

' Department of Pediatrics and Nephrology, Medical University of Warsaw, Poland

2 Student Scientific Group, Department of Pediatrics and Nephrology, Medical University of Warsaw, Poland
3 Department of Pediatrics and Nephrology, Doctoral School, Medical University of Warsaw, Poland

* Department of Pediatrics, Nephrology and Hypertension, Medical University of Gdarisk, Poland

5 Department of Pediatric Radiology, Medical University of Warsaw, Poland

811 Department of Clinical Radiology, Medical University of Warsaw, Poland

Advances in Clinical and Experimental Medicine, ISSN 1899—5276 (print), ISSN 2451-2680 (online) Adv Clin Exp Med. 2023;32(Special Issue 1)

Presenting author
Adam Bujanowicz

Corresponding author
Piotr Skrzypczyk

Address for correspondence
piotr.skrzypczyk@wum.edu.pl

Conflict of interest
None declared

Funding sources
None declared

Copyright

Copyright by Author(s)

Thisis an article distributed under the terms of the
Creative Commons Attribution 3.0 Unported (CCBY 3.0)
(https://creativecommons.org/licenses/by/3.0/)

Abstract

Background. Fibromuscular dysplasia (FMD) is a stenotic disease of the arteries — most often renal, carotid
and cerebral. The disease can occur at any age and is the most common cause of renovascular hypertension
in children.

Objectives. The aim of the study is to present the clinical course of FMD in patients of our department.

Results. Between the years 2016 and 2022, 7 patients with FMD (3 boys, 4 girls) were treated in our depart-
ment. Age at diagnosis ranged from 10/12 months to 15 9/12 years. All patients were referred to the hospital
due to arterial hypertension (6/7 with stage 2 hypertension). Patients presented various symptoms: hyperten-
sive crisis with heart failure (patient 10/12 months), headache (2 patients), vomiting (1 patient), hyperactivity
(1'patient), polydipsia and polyuria (1 patient). All patients had normal renal function, 5 out of 7 had hypoka-
lemia, 1 had hyponatremia, and 5 had metabolic alkalosis; all patients had hyperreninemia with secondary
hyperaldosteronism. Imaging examinations (ultrasound (US)/computed tomography (CT)) showed: critical
stenosis of the renal artery trunk in 2 patients, mild stenosis in T patient, and stenosis of the accessory arteries
or branches of the main arteries in the remaining patients. Stenosis of other vessels was found in 1 patient (left
middle cerebral artery). Surgical treatment was performed in 6 patients — in 2 patients, nephrectomy was
necessary, in 2 patients — embolization of the vessel, and in 2 — angioplasty. Before the procedure, patients
required multiple antihypertensive drug therapy (an average number of 3 and a maximum of 5 medications);
after the procedure, antihypertensive treatment was discontinued in 2 patients, and the number and dose
of drugs were reduced in the remaining patients.

Conclusions. Renal artery stenosis should be excluded in all pediatric hypertensive patients, regardless
ofage and symptoms. Patients with FMD require an individually selected therapeutic plan. Vessel emboliza-
tion is an effective method of treating stenoses of the peripheral branches of the renal arteries in the course
of FMD in children.

Key words: fibromuscular dysplasia, arterial hypertension, renovascular hypertension, children, interven-
tional radiology
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Streszczenie

Wstep. Dysplazja widknisto-miesniowa (FMD) to choroba cechujaca sie zwezeniami w tetnicach sredniego
i mateqo kalibru — najczesciej w tetnicach nerkowych, szyjnych i mézqu. Schorzenie moze wystapic w kazdym
wieku i jest najczestsza przyczyng nadcisnienia naczyniowo-nerkowego w wieku rozwojowym.

Cel pracy. Celem pracy jest przedstawienie przebiegu klinicznego FMD u pacjentdw pozostajacych pod
opiekg Kliniki.

Wyniki. W latach 2016—2022 pod opiekg osrodka byto 7 pacjentow z FMD (3 chtopcow, 4 dziewczynki).
Wiek w momencie rozpoznania wynosit od 10/12 do 15 9/12 lat. Wszyscy pacjenci zostali skierowani do
Kliniki z powodu nadcisnienia tetniczego (6/7 nadcisnienie tetnicze Il stopnia). Pacjenci prezentowali rézne
objawy w momencie rozpoznania choroby: przetom nadcisnieniowy z niewydolnoscia krazenia (pacjent
10/12 miesiecy), béle gtowy (2 pacjentow), wymioty (1 pacjent), nadmierne pobudzenie (1 pacjent), polidypsja
i poliuria (1 pacjent). Wszyscy chorzy mieli prawidtowg funkcje nerek, 5/7 hipokaliemig, jedna pacjentka
hiponatremie, 5/7 zasadowice metaboliczng; wszyscy mieli hiperreninemie z wtérym hiperaldosteronizmem.
W badaniach obrazowych (USG/TK) stwierdzono: krytyczne zwezenie pnia tetnicy nerkowej u 2 pacjentow,
zwezenie niewielkiego stopnia pnia tetnicy nerkowej u 1 pacjenta, a u pozostatych pacjentow stwierdzano
zwezenie tetnic dodatkowych lub odgatezieri tetnic gtéwnych. Zwezenia w innych tozyskach naczyniowych
stwierdzono u 1 pacjentki (tetnica srodkowa mézqu lewa). U wszystkich chorych wykluczono etiologie
zapalng zwezenia i zwezenia syndromiczne. Leczenie zabiegowe wykonano u 6/7 pacjentow — u 2 pacjen-
tow z krytycznym zwezeniem tetnicy nerkowej niezbedna byta nefrektomia, u 2 wykonano embolizacje
naczynia, a u 2 balonoplastyke zwezenia. Przed zabiegiem pacjenci wymagali srednio 3 (maksymalnie
5) lekéw hipotensyjnych, po zabiegu odstawiono leczenie hipotensyjne u 2 pacjentdw, a u pozostatych
zmniejszono liczbe i dawke lekow.

Whioski. Uwszystkich pacjentéw pediatrycznych z nadcisnieniem tetniczym niezaleznie od wieku i ciezkosci
objawdw nalezy wykluczy¢ zwezenie tetnicy nerkowej. Pacjenci z FMD wymagajg indywidualnie dobiera-
nego planu postepowania terapeutycznego. Embolizacja naczynia jest skuteczng metoda leczenia zwezen
obwodowych gatezi tetnic nerkowych w przebiequ FMD u dzieci.

Stowa kluczowe: dysplazja wioknisto-miesniowa, nadcisnienie tetnicze, nadcisnienie naczyniowo-
nerkowe, dzieci, radiologia interwencyjna
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Abstract

Background. Arterial hypertension (AH) occurs in about 4% of patients in the developmental age. There
is controversy regarding the prevalence of primary hypertension (PH) and secondary hypertension (SH)
in children.

Objectives. To characterize hypertensive patients hospitalized in 1 pediatric nephrology center.

Materials and methods. Among 657 patients hospitalized between the years 2018 and 2022 for suspected
hypertension, AH was diagnosed in 441 patients. The following were assessed: etiology of AH, age at diagnosis,
current age, blood pressure (Z-score), anthropometric and biochemical parameters.

Results. In the study group of 441 patients, there were 282 boys and 159 girls, age at diagnosis was
11.2 5.0, and current age was 12.5 +4.7 years. The causes of AH were: PH in 279 patients (63.3%), SH
in 162 cases (36.7%): renal — 109, drug-induced — 35, renovascular — 10, hormonal — 3, aortic coarctation
— 2, and other — 3. Patients with PH were older (14.2 +3.4 compared to 9.6 £5.1 years, p < 0.001), had
greater height Z-score (0.7 £1.0 compared to 0.0 £1.5, p < 0.001), body mass index (BMI) Z-score (1.3 #1.1
compared to 0.6 1.2, p < 0.001), and higher uricemia (5.8 £1.5 compared to 5.3 +2.1 mg/dL, p < 0.001).
The groups did not differ significantly in systolic blood pressure (SBP) Z-score and diastolic blood pressure
(DBP) Z-score. In children under 10 years of age, out of 120 patients with AH, 34 (28.3%) had PH; in children
aged >10 years, out of 321 patients with AH, 245 (76.3%) had PH. Primary hypertension was statistically
more frequent in boys than in girls (PH— 198 boys, 81 girls; SH— 84 boys, 78 girls; p=0.001). The diagnosis
of SHwas associated with a lower height Z-score (hazard ratio (HR): 1.49 (1.16—1.91), lower BMI Z-score (HR:
141 (112-191), 78)) and a younger age (HR: 1.33 (1.24—1.44)).

Conclusions. Currently, PH may be the most common etiology of hypertension in children. Higher BMI,
height and older age rather than blood pressure values suggest a diagnosis of PH.

Key words: arterial hypertension, primary hypertension, secondary hypertension, blood pressure, renal
function
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Wstep. Nadcisnienie tetnicze (NT) wystepuje w wieku rozwojowym u ok. 4% pacjentow Istnieja kontrowersje
odnosnie czestosc wystepowania nadcisnienia tetniczego pierwotnego (NTP) i wtémych postaci nadcisnienia
tetniczego (NTW) u pacjentéw pediatrycznych.

Cel pracy. Charakterystyka pagjentéw z nadcisnieniem tetniczym pozostajacych pod opieka jednego osrodka
nefrologii dzieciecej.

Materiat i metody. Sposrad 657 pacjentow hospitalizowanych w Klinice w latach 2018—2022 z podejrze-
niem NT nadcisnienie rozpoznano u 441 chorych. Oceniono: przyczyne NT, wiek w momencie rozpoznania
NT, aktualny wiek, wartosci ci$nienia tetniczego (Z-score) oraz parametry antropometryczne i biochemiczne.

Wyniki. W badanej grupie 441 pacjentéw byto 282 chtopcow i 159 dziewczynek; wiek rozpoznania NT
wynosit 11,2 +5,0 lat, aktualny wiek 12,5 4,7 lat. Przyczynami NT byty: NTP u 279 (63,3%), wt6rne
NT u 162 (36,7%): nerkopochodne — 109, polekowe — 35, naczyniowo-nerkowe — 10, hormonalne — 3,
koarktadja aorty — 2, inne — 3. Pacjenci z NTP w poréwnaniu do pacjentéw z NTW byli starsi (14,2 +3,4 lat
vs 9,6 +5,1 1at, p < 0.001), mieli wyzsza wartos¢ Z-score wzrostu (0,7 1,0 vs 0,0 £1,5, p < 0.001), Z-
-score BMI (1,3 1,1 vs 0,6 £ 1,2, p < 0.001) oraz wyzsze stezenie kwasu moczowego (5,8 +1,5 mg/
dlvs 53 £2,1 mg/dl, p < 0.001). Grupy nie réznity sie istotnie wartosciami SBP Z-score i DBP Z-score.
W grupie dzieci ponizej 10. roku zycia sposréd 120 pacjentow z NT 34 (28,3%) miato NTP, w grupie dzieci
w wieku >10 lat sposréd 321 chorych z NT 245 (76,3%) miato NTP. NTP statystycznie czesciej wystepowato
u chtopcéw niz dziewczynek (NTP — 198 chtopcow, 81 dziewczynek, NTW — 84 chtopcow, 78 dziewczynek,
p=0,001). W analizie metoda regresji logistycznej rozpoznanie wtdrnego NT wigzato sie 7 nizsza wartoscia
Z-score wzrostu (HR 1,49 [1,16—1,91], nizsza wartoscig Z-score BMI (HR 1,41 [1,12—1,78]) oraz mfodszym
wiekiem (HR 1,33 [1,24—1,44]).

Whioski. Nadcisnienie tetnicze pierwotne moze by¢ obecnie najczestsza etiologig nadcisnienia tetniczego
u dzieci. Na rozpoznanie NTP wskazujg wyzszy wzrost, wyzsza warto$¢ BMI, starszy wiek, a nie same
wartos cisnienia tetniczego.

Stowa kluczowe: nadcisnienie tetnicze, nadcisnienie tetnicze pierwotne, nadcisnienie tetnicze wtdrne,
cisnienie tetnicze, funkcja nerek
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Background. Patients with tuberous sclerosis complex (TSC) develop hamartomatous lesions in many
organs. In kidney, the most common lesions are angiomyolipomas (AMLs). Angiomyolipomas larger than
3 cm pose a risk of bleeding.

Objectives. The aim of the study was to assess the efficacy and safety of mTOR inhibitors in treating AMLs
in children with TSC.

Materials and methods. A retrospective study was conducted in 56 TSC patients between the years 2018
and 2022, 6 of whom required mTOR inhibitors. The nephrological indication for starting treatment was
AML size >3 cm in 3 boys (aged 9, 10 and 13) and 1 girl aged 17. In 2 patients (girl aged 16, boy aged 15),
treatment initiated in another center was continued. Sirolimus (3 patients), sirolimus followed by everolimus
(2 patients), and everolimus (1 patient) were used in treatment.

Results. The length of treatment with sirolimus ranged from 18 to 94 months (mean: 34), with everolimus
from 8 to 35 months (mean: 20). The mean drug concentrations were 3.45 ng/mL (norm (n): 3—6) for sirolimus
and 1.74ng/mlL (n: 5-15) for everolimus. Therapeutic drug doses were not achieved in 2 patients (oral cavity
inflammation). All patients experienced a reduction in kidney tumor dimensions, from a mean of 40.8 mm
to 32 mm. Two patients with drug-resistant epilepsy showed a reduction in seizure frequency. There was no
progression of central nervous system lesions. Adverse effects observed during treatment included recurrent
oral cavity inflammation in 2 patients, joint pain in 1 patient, which resolved after switching from sirolimus
to everolimus. All patients had normal kidney function, and no bleeding into the tumor was observed.

Conclusions. The use of mTOR inhibitors is an effective and safe method for treating large AMLs in children
with TSC. Even subtherapeutic doses of mTOR inhibitors may be effective in some pediatric patients with TSC
in slowing the progression of kidney lesions.

Key words: tuberous sclerosis complex, TSC, renal angiomyolipoma, AML, everolimus, sirolimus, mTOR
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Wstep. U chorych ze stwardnieniem guzowatym (tuberous sclerosis complex — TSC) dochodzi do rozwoju
zmian guzowatych w wielu narzadach — w nerkach powstaja naczyniakomiesniakottuszczaki (angiomioli-
poma — AML). AML powyzej 3 cm stwarzajg zagrozenie krwotokiem.

Cel pracy. Ocena skutecznosci i bezpieczeristwa leczenia inhibitorami m-TOR AML u dzieci z TSC.

Materiat i metody. Badaniem retrospektywnym objeto 56 pacjentow z TSC, bedacych pod opiekg Kliniki
w latach 20182022, wiréd ktdrych szesciu wymagato stosowania inhibitordw m-TOR. Wskazaniem ne-
frologicznym do rozpoczecia leczenia byty zmiany AML > 3 cm: zakwalifikowano 3 chtopcw (w wieku 9,
10113 lat) i jedna dziewczynke w wieku 17 lat, a u dwojki pacjentw (dziewczynka 16 lat i chtopiec 15 lat)
kontynuowano leczenie rozpoczete w innym osrodku. W leczeniu stosowano: sirolimus (3 pacjentéw),
sirolimus nastepnie ewerolimus (2 pacjentéw) i ewerolimus (1 pacjent).

Wyniki. Okres leczenia sirolimusem wynosit od 18 do 94 miesiecy (Srednio 34 miesiace), a ewerolimusem od
8 do 35 miesiecy ($rednio 20 miesiecy). Srednie stezenia lekdw wynosity: dla sirolimusu 3,45 ng/ml (n: 3-6),
a dla ewerolimusu 1,74 ng/ml (n: 5-15). Ze wzgledu na zapalenie jamy ustnej u 2 pacjentéw nie osiagnieto
terapeutycznych dawek lekéw. U wszystkich obserwowano zmniejszenie wymiarow guzow w nerkach
— z$rednio 40,8 mm do $rednio 32 mm. W okresie leczenia u zadnego z pacjentow nie stwierdzono krwa-
wienia do quza. U 2 chorych z padaczkg lekooporng zaobserwowano zmniejszenie sie czestosci i ciezkosci
napadéw. W trakcie leczenia nie byto progresji zmian w osrodkowym uktadzie nerwowym. U chorych
stwierdzono nastepujace dziatania niepozadane leczenia — nawracajace zapalenia jamy ustnej u 2 pacjentow
ihdle stawdw u 1 pacjentki — ktdre ustapity po zamianie sirolimusu na ewerolimus. U wszystkich pacjentow
parametry funkgji nerek pozostawaty w normie.

Whioski. Stosowanie inhibitorw mTOR jest skuteczng i bezpieczng metoda leczenia duzych zmian typu AML
u dzieci z TSC. Nawet subterapeutyczne dawki inhibitoréw mTOR moga by efektywne u czesci pacjentéw
pediatrycznych z TSCw hamowaniu progresji zmian w nerkach.

Stowa kluczowe: stwardnienie quzowate, TSC, naczyniakomigsniakottuszczak, AML, ewerolimus, sirolimus,
mlOR
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Background. Renal abscesses are rarely diagnosed in children. The treatment of renal abscesses <3 cm
is usually conservative; for larger abscesses, percutaneous drainage may be used.

Objectives. The aim of this study was to evaluate the symptoms and treatment outcomes of patients with
renal abscesses.

Materials and methods. We retrospectively assessed clinical symptoms, abscess size, management
strategy, and treatment results in 4 children radiologically diagnosed in the years 20162022 with intrarenal
abscess.

Results. Renal abscesses were diagnosed in 4 girls, aged 9.89 +6.29 years. In all patients, renal abscesses
were secondary to a urinary tract infection. The clinical symptoms of the abscess were abdominal pain (3/4)
and fever (3/4). Laboratory tests revealed elevated C-reactive protein (CRP) levels (9.823 7.81 mg/dL; nor-
mal <1 mg/dL), normal kidney function and leukocyturia in all patients. Urine culture showed the growth
of £. coliin 2 cases, P aeruginosa in 1 girl, and in 1 case the urine was sterile. In addition, 1 patient was found
to have trichomonas vaginalis. Two patients underwent blood culture, which was sterile. The size of the ab-
scesses was 34 +5.05mm. In 1 case, 4 abscesses were found. In 3 cases, scintigraphy was performed, which
showed a reduced percentage of kidney function (38 10.98%). One girl was diagnosed with a kidney abscess
in the second trimester of pregnancy. All abscesses were successfully treated with conservative treatment.
The treatment included polyantibiotic therapy (2—8 antibiotics), including ceftriaxone (2/4), gentamicin
(2/4), cefotaxime (1/4), cefuroxime (1/4), ceftazidime (1/4), metronidazole (1/4), amoxicillin/clavulanic acid
(1/4), vancomycin (1/4), meropenem (1/4), fluconazole (1/4), levofloxacin (1/4), amphotericin B (1/4), and
sulfamethoxazole/trimethoprim (2/4). The duration of treatment was 44.25 +31.28 days. In 2 patients,
vesicoureteral reflux grade lll and V to the infected kidney was found.

Conclusions. Renal abscesses occur secondary to urinary tract infection. Despite their size, renal abscess-
es >30 mm can be successfully treated conservatively, but require an individual approach based on clinical
data.

Key words: renal abscess, urinary tract infection
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Wstep. Ropnie nerek sa rzadko rozpoznawane u dzieci. Leczenie ropni nerek o wielkosci <3 cm jest zwykle
jest zachowawcze; w przypadku wiekszych ropni stosowany bywa drenaz przezskomy.

Cel pracy. Celem badania byfa ocena objawéw i wynikow leczenia pacjentéw z ropniami nerki.

Materiati metody. U4 dzieci w latach 2016—2022 z radiologicznie rozpoznanym ropniem wewnatrznerko-
wym, oceniono retrospektywnie: objawy kliniczne, wielkos¢ ropnia, strategie postepowania i wynikileczenia.

Wyniki. Ropnie nerki rozpoznano u 4 dziewczynek, w wieku srednio 9,89 46,29 lat. U wszystkich pa-
(jentek tworzenie sie ropnia byto wtdme do zakazenia drdg moczowych. Objawami Klinicznymi ropnia
byty: bdle brzucha (3/4) i goraczka (3/4). W badaniach laboratoryjnych wystepowato podwyzszone (RP
9,823 £7,81 mg/dl (norma: <1 mg/dl), prawidtowa funkcja nerek oraz leukocyturia u wszystkich pacjentek.
W posiewie moczu uzyskano wzrost £. coli w dwéch przypadkach, P. aeruginosa, a w jednym przypadku
mocz byt jatowy. Ponadto u jednej pacjentki stwierdzono obecnos¢ rzesistka pochwowego. U dwéch pa-
¢jentek wykonano posiew krwi, ktory byt jatowy. Wielkos¢ ropni wynosita Srednio 34 5,05 mm. W jednym
przypadku stwierdzono ropnie mnogie (4 ropnie). W trzech przypadkach wykonano scyntygrafie, w ktére]
stwierdzono obnizony procentowy udziat nerki w oczyszczaniu (Srednio 38 +10,98%). U jednej z pacjentek
rozpoznano ropien nerki w Il trymestrze cigzy. Wszystkie ropnie udato sie skutecznie wyleczyc za pomoca
leczenia zachowawczego. W leczeniu stosowano poliantybiotykoterapie (2—8 antybiotykow), w tym ce-
ftriakson (2/4), gentamycyne (2/4), cefotaksym (1/4), cefuroksym (1/4), ceftazydym (1/4), metronidazol
(1/4), amoksycyline z kwasem klawulanowym (1/4), wankomycyna (1/4), meropenem(1/4), flukonazol (1/4),
lewofloksacyna (1/4), amfoterycyna B (1/4) oraz sulfometoksazol/trimetoprim (2/4). Catkowity czas leczenia
trwat Srednio 44,25 +31,28 dnia. U dwdch pacjentek wykryto wade ukfadu moczowego w postaci odptywu
pecherzowo-moczowodowego stopier Il i V do nerki objetej zakazeniem.

Whioski. Ropnie nerek wystepuja wtomie do zakazenia uktadu moczowego. Mimo wielkosci >30 mm
moga by skutecznie leczone zachowawczo, ale wymagajg indywidualnego podejscia opartego na danych
Klinicznych.

Stowa kluczowe: ropiert nerki, zakazenie ukfadu moczowego
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Abstract

Background. Transplant-associated thrombotic microangiopathy (TA-TMA) is a severe complication of he-
matopoietic stem cell transplantation (HSCT), diagnosed in 16% of pediatric patients. It can lead to multi-organ
failure and death. A pathogenetic cornerstone of TA-TMA is complement activation, as evidenced by increased
(5b-9 blood concentration.

Objectives. The aim of the study was to evaluate the usefulness of measurement of (5b-9 plasma concen-
tration in diagnosis of TA-TMA in children treated with HSCT.

Materials and methods. A total of 100 children treated with allogeneic (allo)-HSCT between January 2021
and December 2022 (66 boys and 34 girls aged 0.3—18 years, 52 with malignant and 48 with non-malignant
disease) were prospectively screened for clinical and laboratory criteria of TA-TMA, as defined by Jodele.
Blood samples were collected before conditioning (day —7), and on days 0 (transplantation), and +7, +14,
+21, 428, +56, and 100 post-allo-HSCT. Plasma C5b-9 concentration was measured using the enzyme
immunoassay (EIA) method (MicroVue SC5b-9 Plus Enzyme Immunoassay”, Quidel, San Diego, USA; upper
limit of normal range: 244 ng/mL). After centrifugation, plasma was collected and frozen at —80°C.

Results. The (5b-9 concentration study was conducted in 68 children. One patient had TMA symptoms
before conditioning. His C5b-9 plasma concentrations on days —7 and 0 were very high (2180 and 1431 ng/
mL, respectively) and decreased to 271 ng/mL after eculizumab administration. The patient died on day +15
due to TMA and sepsis. Post-HSCT TA-TMA was diagnosed in 3 patients, 2 of whom had elevated (5b-9
(333and 777 ng/mL). Moreover, 23 patients without TMA had elevated C5b-9 concentration, usually on day
+7 (after 1 week of cyclosporine A treatment). Five patients died, including 2 patients with TMA, 1 with
suspected TMA and 1 with elevated C5b-9 without any other symptoms of TMA.

Conclusions. The incidence of TA-TMA in the Polish pediatric allo-HSCT population is low. A high (5b-9
plasma concentration correlates with the clinical course of TA-TMA. A preliminary study confirmed the diag-
nostic value of C5b-9 measurement. Further analyses aim to describe its prognostic implications.

Key words: allogeneic hematopoietic stem cell transplantation (allo-HSCT), transplant-associated thrombotic
microangiopathy (TA-TMA), complement, (5b-9 complex, children
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Wstep. TA-TMA jest ciezkim powiktaniem HSCT stwierdzanym u 16% pacjentéw pediatrycznych po takiej
transplantacji. Moze prowadzi¢ do niewydolnosci wielonarzadowej i zgonu. Gtdwnym mechanizmem pa-
togenetycznym jest aktywacja dopetniacza skutkujaca podwyzszeniem stezenia kompleksu C5b-9 we krwi.

Cel pracy. Celem pracy byta ocena przydatnosci oznaczana stezenia C5b-9 w osoczu w diagnostyce TA-
-TMA u dzieci po HSCT.

Materiat i metody. U 100 chorych leczonych allo-HSCT w Klinice w okresie 01.2021—12.2022 (66 chtop-
6w i 34 dziewczynek w wieku 0,318 lat, 52 z chorobg nowotworowg i 48 z innymi chorobami) przez
okres 100 dni po transplantacji prowadzono obserwacje objawéw klinicznych i laboratoryjnych TA-TMA wg
kryteriéw Jodele. Przed kondycjonowaniem (doba —7) oraz w dobach 0 (przeszczepienie), +7, +14, +21,
+28, +56 1 +100 po HSCT pobierano krew do oznaczenia stezenia C5b-9 metoda immunoenzymatyczng
(MicroVue SC5b-9 Plus Enzyme Immunoassay”, Quidel; gorny zakres normy 244 ng/ml). Po odwirowaniu
050cze mrozono i przechowywano w —80°C.

Wyniki. Badania C5b-9 wykonano dotychczas u 68 chorych. Jeden pacjent rozwingt TMA przed kondycjono-
waniem, stezenie (5b-9 byfo u niego w dobach —7 i 0 bardzo wysokie (2180 ng/mli 1431 ng/ml) i obnizyto
sie do 271 ng/ml po podaniu ekulizumabu. Zmart w dobie +15 z powodu TMA i sepsy. W trakcie obser-
wadji po HSCT TA-TMA rozpoznano u 3 pacjentow, u 2 oznaczono stezenie C5b-9, ktére byto podwyzszone
(333 ng/mli777 ng/ml). Jeden z nich zmart. Ponadto u 23 chorych bez rozpoznania TA-TMA stwierdzono
w pojedynczych pomiarach podwyzszone stezenie (5b-9, najczesciej w dobie +7 (po tygodniu stosowania
cyklosporyny A). W badanym okresie zmarto 5 chorych, w tym 2 z potwierdzonym TMA, 1z podejrzeniem
TMA i1z podwyzszonym stezeniem (3b-9 bez innych objawéw TMA.

Whioski. Czestos¢ wystepowania TA-TMA u polskich dzieci po allo-HSCT jest niska. Wysokie stezenie C5b-9
w osoczu koreluje z przebiegiem klinicznym TA-TMA. Wstepne obserwacje potwierdzaja zastosowanie
diagnostyczne oznaczenia osoczowego (5b-9 w TA-TMA; okrelenie jego znaczenia prognostycznego
wymaga dalszych badar.

Stowa kluczowe: allogeniczne przeszczepienie komadrek macierzystych krwiotwdrczych (allo-HSCT),
mikroangiopatia zakrzepowa zwigzana z transplantacja (TA-TMA), dopetniacz, kompleks (5b-9, dzieci
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Background. The definition of chronic kidney disease (CKD) that confirms the irreversibility of kidney damage
after 3 months, should ease the identification of patients in the early stages of the disease. The dominant
role of congenital anomalies of the kidney and urinary tract (CAKUT) in the etiology of childhood CKD may
facilitate an early diagnosis due to the relatively slow progression of renal impairment.

Objectives. The aim of the study was to evaluate the epidemiological and clinical data of children with CKD
diagnosed in the years 2013—2022 at the Department of Pediatric Nephrology in University Clinical Hospital
(Wroctaw, Poland).

Materials and methods. The data of 156 CKD patients aged 3 months—18 years and treated conservatively
were assessed. A comparative analysis of children older than 24 months was performed in 2 time intervals:
2013-2017 (69 children) and 2018—2022 (47 patients). Etiology of the disease, age and CKD stage at the time
of diagnosis were evaluated. The data of 40 children with CKD <24 months old were analyzed separately.

Results. In 2013—2017, patients >24 months developed CKD due to CAKUT (41%), unknown causes (21%),
genetic (18%) and systemic diseases (8%), primary glomerulopathies (9%) and neoplasms (3%). The causes
of newly diagnosed CKD in 2018—2022 period were: unknown (23%), CAKUT (26%), genetic diseases (22%),
glomerulopathies (15%), neoplasms (11%) and systemic diseases (3%). Although the patients in the early
stages of CKD were the most numerous (20132017 stage | — 30%; 20182022 stage Il — 32%), the participa-
tion of those diagnosed at stage V was also significant (2013—2017 — 4%, 2018—2022 — 21%). The dominant
causes of CKD in children under 2 years were CAKUT (57.5%) and genetic diseases (25%).

Conclusions. Effective diagnostics of CAKUT and genetic diseases contributes to the identification of early
stages of CKD among the youngest. High impact of unknown causes and increasing percentage of late CKD
diagnoses in 20182022 may result from specific pandemic and migration conditions.

Key words: chronic kidney disease, pediatric nephrology
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Streszczenie

Wstep. Definicja przewlektej choroby nerek (PChN), uprawniajaca do potwierdzenia nieodwracalnosci
ich uszkodzenia w przypadku utrzymywania sie zmian zaledwie przez 3 miesigce, teoretycznie umozliwia
szybka identyfikacje pacjentéw z PChN i objecie ich opieka we weczesnych stadiach choroby. Dominacja wad
w uktadzie moczowym jako czynnika etiologicznego PChN u dzieci powinna dodatkowo ufatwiac diagnoze
we wczesnych stadiach ze wzgledu na stosunkowo wolng progresje zmian.

Cel pracy. Ocena danych epidemiologicznych i klinicznych dzieciz PChN rozpoznanym w latach 2013—2022
w Klinice Nefrologii Pediatrycznej.

Materiat i metody. Analiz objeto dane 156 pacjentéw z PChN w wieku od 3 miesiecy do 18 lat leczonych
zachowawczo. Dokonano oceny poréwnawczej dzieci w wieku powyzej 2 lat w przedziatach czasowych
20132017 (69 dzieci) oraz 2018—2022 (47 pacjentéw), uwzgledniajac etiologie choroby, wiek pacjentéw
i stadium PChN w chwili postawienia rozpoznania. Ponadto osobno przeanalizowano dane 40 dzieci z PChN
rozpoznanym w wieku ponizej 2 lat.

Wyniki. W okresie 2013—2017 u pacjentéw w wieku powyzej 2 lat czynnikami etiologicznymi PChN byty
kolejno: wady strukturalne uktadu moczowego (33%), przyczyny nieznane (23%), choroby uwarunkowane
genetycznie (20%), choroby uktadowe (9%), pierwotne glomerulopatie (7%) i choroby nowotworowe (3%).
Wiatach 2018—2022 wsr6d przyczyn nowo rozpoznanych PChN przewazaty te nieznane (23%), wyprzedzajac
wady strukturalne uktadu moczowego (21%), choroby uwarunkowane genetycznie (21%), glomerulopatie
(14%) i choroby nowotworowe (11%). Najwyzszy odsetek stanowili pacjenci we wezesnych stadiach PChN
(20132017 stadium | — 30%; 2018—2022 stadium Il — 32%), udziat dzieci z PChN rozpoznanym w stadium
V wynosit 4% w latach 201320221 21% w okresie 2018—2022. W grupie pacjentéw w wieku ponizej 2 lat
dominujacymi przyczynami PChN byty wady strukturalne uktadu moczowego (57,5%) i choroby uwarun-
kowane genetycznie (25%).

Whioski. Skuteczna diagnostyka wad w uktadzie moczowym i schorzen o podtozu genetycznym przyczynia
sie do identyfikacji najmfodszych pacjentéw we wczesnych stadiach PChN. Na znaczacy udziat nieznanych
przyczyn PChN i wzrost odsetka poZnych diagnoz w latach 2018—2022 mogty mie¢ wptyw specyficzne
warunki pandemiczno-migracyjne.

Stowa kluczowe: przewlekfa choroba nerek, nefrologia pediatryczna
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Background. Continuous kidney replacement therapy (CKRT) is increasingly being used in children with
acute kidney injury (AKI). However, reports on the long-term outcomes of pediatric patients treated with
(KRT are scarce.

Objectives. To analyze short- and long-term treatment outcomes of CKRT in pediatric patients.

Materials and methods. A retrospective study included 68 children (28 girls, 40 boys) aged 0—18 years
who underwent CKRT at the Children’s Clinical Hospital of the Medical University of Warsaw (MUW) between
2015 and 2022. Clinical and biochemical parameters, indications for CKRT and treatment duration were
analyzed. Endpoints were patient mortality and diagnosis of chronic kidney disease (CKD).

Results. The mean age at CKRT initiation was 6.8 +6.5 years. The most common CKRT indications were
fluid overload (91.2%), anuria (82.4%) and biochemical features of AKI (80.9%). A continuous veno-venous
hemodiafiltration (CVVHDF) was the most commonly used modality (95.6%). Heparin (55.9%), citrate
(29.4%) and anticoaqulant-free procedures (14.7%) were performed. Mean treatment duration was 7.1 days
(3.8 procedures/patient). Overall mortality was 39.7%. Among patients hospitalized in the intensive care unit
(ICU), the overall mortality was 54.2%. In this group, septic shock, liver failure, fluid overload, and metabolic
acidosis predicted mortality in the multivariate analysis (R2 49.2%, p < 0.001). Over the course of follow-up
(28.3425.2months), 2 patients died. Chronic kidney disease was diagnosed in 26.8% of patients directly after
AKI. The remaining children did not present with CKD during the observation period (22.9 +21.2 months).
There were no differences in CKD occurrence regarding the underlying primary disease. In multivariate analysis,
the duration of CKRT (B = 0.35, p = 0.04) predicted CKD occurrence (receiver operating characteristic (ROC)
curve cut-off point: 10.9 days, sensitivity: 66.7%, specificity: 84.6%, p = 0.12).

Conclusions. Fluid overload, metabolic acidosis, septic shock, and liver failure are predictors of poor prognosis
in patients treated with CKRT in the ICU. Longer need for CKRT therapy may predispose to CKD development.
The normalization of estimated glomerular filtration rate (eGFR) within 3 months after AKI requiring CKRT
may predispose to normal kidney function in long-term observation.

Key words: AKI, CKD, CKRT
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Streszczenie

Wstep. Ciggte techniki leczenia nerkozastepczego (CKRT) s3 coraz czesciej stosowane u dzieci z ostrym
uszkodzeniem nerek (AKI), zwtaszcza w przypadku pacjentéw niestabilnych hemodynamicznie. Jednak
doniesienia dotyczace dtugoterminowych loséw pacjentéw pediatrycznych leczonych CKRT s3 skape.

Cel pracy. Analiza krétko- i dtugoterminowych wynikow leczenia CKRT u pacjentéw pediatrycznych

Materiati metody. Retrospektywnym badaniem objeto 68 dzieci (28 dziewczynek, 40 chtopcw) w wieku
0-18 lat, leczonych CKRT w Dzieciecym Szpitalu Klinicznym Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego
w latach 2015-2022. Analizie poddano parametry kliniczne i biochemiczne, wskazania do CKRT oraz czas
leczenia. Punktami koricowymi byty zgon pacjenta i rozpoznanie przewlektej choroby nerek (CKD).

Wyniki. Srednia wieku w momencie rozpoczecia CKRT wynosita 6,8 +6,5 roku. Wsréd bezposrednich wska-
zan do CKRT najczesciej wystepowato przewodnienie (91,2%), bezmocz (82,4%) oraz biochemiczne cechy AKI
(80,9%). Najczesciej stosowana metoda CKRT byfa CYVHDF (95,6%). Stosowano antykoagulacje heparynowg
(55,9%), cytrynianowg (29,4%) i zabiegi bez antykoaguladji (14,7%). Czas leczenia wynidst Srednio 7,1 dnia
(3,8 zabiegu/pacjenta). W catej grupie umieralnos¢ wynosita 39,7%, a wsréd pacjentéw hospitalizowanych
w OIT — 54,2%. W tej grupie w analizie wieloczynnikowej predyktorami zgonu byty wstrzas septyczny,
niewydolnos¢ watroby, przewodnienie i kwasica metaboliczna (R? 49,2%, p < 0,001). W dtugotermino-
wej obserwadji (28,3 25,2 miesiaca) 2 pacjentow zmarto (0,5%). U 26,8% pacjentéw rozpoznano CKD
bezposrednio po epizodzie AKI. U pozostatych dzieci nie stwierdzono CKD w okresie 22,9 +21,2 miesiecy
obserwadji. Nie stwierdzono roznic w wystepowaniu CKD zaleznie od wyjsciowej choroby podstawowej.
W analizie wieloczynnikowej jedynie czas leczenia CKRT (B = 0,35, p = 0,04) byt predyktorem wystapienia
(KD (punkt odciecia wedtug krzywej ROC 10,9 dnia — czutos¢ 66,7%, specyficznosc 84,6%, p = 0,12).

Whioski. Czynnikami ztego rokowania u pacjentéw leczonych CKRT w warunkach OIT s3 przewodnienie,
kwasica metaboliczna, wstrzas septyczny i niewydolnos¢ watroby. Koniecznos¢ dtuzszej terapii CKRT moze
predysponowac do wystapienia CKD. Normalizacja eGFR w ciagu 3 miesiecy po AKI wymagajacym CKRT
moze predysponowac do prawidtowe] funkcji nerek w dtugoterminowej obserwacji.

Stowa kluczowe: AKI, CKD, CKRT
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Background. Cystitis cystica (CC) is the most common form of chronic cystitis in children. It can present
as an active infection, micturition dysfunction or be asymptomatic. Treatment of cystitis cystica is difficult
and long-term.

Objectives. The aim of this study was to evaluate the results of cystitis cystica treatment.

Materials and methods. Between 2018 and 2022, 8 girls aged 2—16 years (mean: 8.5 years) with recur-
rent urinary tract infections over a period of 8—48 months (mean: 30 months) preceding diagnosis, with
micturition dysfunctions as daytime urinary incontinence (75%), bedwetting (50%), difficulty in bladder
emptying (25%), and with urine retention after micturition of 10—200 mL (mean: 48.5 mL), underwent
cystoscopy and were diagnosed with (C.

Results. Cystoscopy showed lesions characteristic of (C, and leukoplakia was diagnosed in 1 case. Treat-
mentincluded oral furazidine alternating with trimethoprim with sulfamethoxazole (in all cases), treatment
with intravesical gentamicin infusions (50%), intravesical treatment with chondroitin sulphate (50%), and
in 87.5% of cases, an oral probiotic (Urolact) was administered. The duration of (C treatment ranged from 6
to 24 months (mean: 16.5 months). Clinical improvement was achieved in all patients.

Conclusions. In girls with recurrent urinary tract infections and micturition disorders that are difficult
to treat, endoscopic examinations should be performed. The diagnosis of CC requires long-term treatment.

Key words: chronic cystitis, cystitis cystica, micturition dysfunction, recurrent urinary tract infections

38



Original papers

(ystitis cystica in children: Single-
center study from 2018-2022

(ystistis cystica u dzieci
— doswiadczenie wiasne
z lat 2018-2022

Copyright

Copyright by Author(s)

Thisis an article distributed under the terms of the
Creative Commons Attribution 3.0 Unported (CCBY 3.0)
(https://creativecommons.org/licenses/by/3.0/)

Streszczenie

Wstep. Cystitis cystica (CC) jest najczestszg forma przewlektego zapalenia pecherza moczowego u dzieci.
Moze przebiegac w formie aktywnej infekji, wywotywac zaburzenia mikdji lub by¢ bezobjawowe. Leczenie
cystitis cystica jest trudne i dtugotrwate.

Cel pracy. Celem badania byfa ocena wynikow leczenia dziei z cystitis cystica.

Materiat i metody. W latach 2018—2022 u 8 dziewczynek w wieku od 2 do 16 lat (Srednia: 8,5 lat)
7 nawracajacymi zakazeniami uktadu moczowego w okresie od 8 do 48 miesiecy (srednia: 30 miesiecy)
poprzedzajacymi rozpoznanie, z zaburzeniami mikcji pod postacig popuszczania moczu w dziert (75%),
moczenia nocnego (50%), trudnosciami z opréznianiem pecherza (25%), z zaleganiem moczu po mikgji od
10 ml do 200 ml ($rednia: 48,5 ml), wykonano cystoskopie i rozpoznano (C.

Wyniki. W cystoskopii stwierdzono zmiany charakterystyczne dla (C, aw 1 przypadku rozpoznano leuko-
plakie. W leczeniu stosowano doustnie furazydyne naprzemiennie z trimetoprimem z sulfametoksazolem
(uwszystkich), leczenie miejscowe wlewkami dopecherzowymi gentamycyny (50%), leczenie dopecherzowe
siarczanem chondroityny (50%), a u 87,5% podawano doustnie probiotyk (Urolact). Czas leczenia CC wynosit
od 6 do 24 miesiecy (Srednio 16,5 mies.). Poprawe stanu klinicznego uzyskano u wszystkich pacjent6w.

Whioski. U dziewczynek z nawracajacymi zakazeniami pecherza moczowego i zaburzeniami mikgji trudno
poddajacymi sie leczeniu nalezy wykonac badania endoskopowe. Rozpoznanie cystitis cystica wymaga
wielomiesiecznego leczenia.

Stowa kluczowe: przewlekte zapalenie pecherza moczowego, cystitis cystica, zaburzenia mikdj,
nawracajace zakazenia uktadu moczowego
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Abstract

Background. Immunoglobulin A nephropathy (IgAN) is the most common chronic glomerulonephritis
worldwide. In Europe, the condition is diagnosed in 20% of kidney biopsies performed in children.

Objectives. The aim of the study is to evaluate the relationship between serum (4 levels and the clinical
course and outcomes of IgAN.

Materials and methods. The study included 175 children (110 boys, 65 girls) from the Polish Pediatric IgAN
Registry, diagnosed based on kidney biopsy. Patients without complete clinical and histopathological data were
exduded from the study. Proteinuria (mg/kg/day), hematuria, and serum creatinine, albumin, IgA, (3, and (4 levels
were evaluated twice in the study group, at baseline and at the end of follow-up. Kidney biopsy was evaluated
using the Oxford classification, with a calculation of the MEST-C score. Depending on the serum (4 level, patients
were divided into 2 groups: group A with (4 < the reference range, and group B with (4 within the reference range.

Results. The mean age of IgAN diagnosis in children was 11.68 +4.09 years. No significant differences
between groups A and B were found in regard to the severity of proteinuria, creatinine, glomerular filtration
rate (GFR) level, and the intensity of IgA deposits in renal biopsy at baseline and at the end of follow-up.
In group B, GFR was significantly higher at the end of observation than at baseline; in group A, no such
relationship was observed (Student’s t-test). The Wilcoxon test showed a significant decrease in proteinuria
and hematuria at the end of observation period in both groups. The survival curve analysis using the Cox
proportional hazard model showed no difference in renal survival with normal GFR between groups A and B.

Conclusions. A reduced serum (4 level is not a prognostic factor in IgAN in pediatric patients. This finding
should be confirmed in a study with a larger sample size.

Key words: IgA nephropathy, (4, children
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Streszczenie

Wstep. Nefropatia IgA (IgAN) jest najbardziej rozpowszechnionym przewlektym ktebuszkowym zapaleniem
nerek na Swiecie, w Europie rozpoznawanym w 20% biopsji nerki wykonywanych w dzieciistwie.

Cel pracy. Ocena znaczenia stezenia sktadowej (4 dopetniacza w surowicy dla rokowania nefropatii IgA
u dzied.

Materiat i metody. Badaniami objeto 175 dziedi (110 chiopc6w i 65 dziewczat) sposréd 202 pacjentéw
Polskiego Rejestru Nefropatii IgA, u ktorych IgAN rozpoznano na podstawie biopsji nerki. Z badania wyklu-
czono pacjentéw bez kompletnych danych klinicznych i histopatologicznych. W badanej grupie analizowano
dwukrotnie, na poczatku i na zakoriczenie obserwadji biatkomocz (mg/kg/d), obecnos¢ krwinkomoczu;
w surowicy: kreatyning, GFR (ml/min/1,73 m?), albuminy, IgA, (3, (4. Biopsja nerki byta oceniana w mi-
kroskopie swietlnym i immunofluorescendji oraz klasyfikowana wg Klasyfikacji Oksfordzkiej, z obliczeniem
MESTscore. W zaleznodci od stezenia sktadowej (4 w surowicy pacjentéw analizowano w dwoch grupach:
A — (4 < normy, B — (4w normie.

Wyniki. Sredni wiek rozpoznania IgAN wynosit 11,68 +4,09 lat. Nie stwierdzono istotnych réznic miedzy
grupami A (n = 25) i B (n = 150) w stezeniu biatkomoczu, kreatyniny, GFR na poczatku i na zakoriczenie
obserwadji oraz w punktacji MEST-C. W grupie B GFR na zakoriczenie obserwacji byt istotnie wyzszy niz
na poczatku, zas w grupie A nie obserwowano takiej zaleznosci (t-test Studenta). Analiza za pomocg testu
Wilcoxona wykazata znamienne zmniejszenie biatkomoczu i krwinkomoczu na zakoriczenie obserwadji
w obu grupach. Analiza krzywych przezycia metoda proporcjonalnego hazardu Coxa nie wykazafa réznicy
w czasie przezycia nerek z prawidtowym GFR pomiedzy grupami A B.

Whioski. Obnizone stezenie (4 w surowicy nie ma wptywu na odlegte rokowanie u dziecizIgAN, ale wyniki
wymagajq dalszych badan obejmujacych wieksza grupe chorych.

Stowa kluczowe: nefropatia IgA, (4, dzieci
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Abstract

Background. In children over 5 years of age and those who have managed to get control of their bladder,
most of the voiding disorders are functional. A large part of these clinical problems undergo non-pharma-
cological treatment, based on the principles of standard urotherapy.

Objectives. The aim of the study was to develop an effective method of urotherapy during a multidisciplinary
visit (pediatric nephrologist -+ physiotherapist) in children with voiding disorders who initially failed to adhere
to standard urotherapy presented by family doctors or specialists.

Materials and methods. The study group consisted of 28 children aged 513 years with voiding dis-
orders (daytime incontinence and/or bed wetting). Fourteen percent of patients complained of bladder
and bowel dysfunction (BBD). In all of the children, previous lifestyle modification was unsuccessful. None
of them received pharmacological treatment. All patients had a combined consultation with a physician and
an urotherapist, during which doctors thoroughly explained to the patients the principles of proper hydration
throughout the day, the appropriate position during micturition and the principles of relaxation of the pelvic
diaphragm. We helped patients” parents choose the right aids to help them maintain the correct position
while urinating.

Results. Nineteen out of 27 patients (70.3%) reported complete resolution of symptoms (58% with day-time
symptoms, 21% with enuresis, 21% with day- and night-time problems). In 5 patients (17.9%), partial relief
of symptoms was achieved. All patients in this group presented symptoms of overactive bladder. The use
of additional oxybutynin turned out to be an effective treatment in all patients. Three patients (11%) did
not experience improvement, but they did not strictly follow the instructions. These patients had psychiatric
comorbidities that made the cooperation difficult.

Conclusions. In children who initially fail to adhere to the therapy of functional voiding disorders, the key
to the success is to incorporate a professional urotherapist to the multidisciplinary team and intensify training
and motivation, rather than change the treatment.
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Streszczenie

Wstep. U wiekszosci dzieci powyzej 5. roku zycia, ktére osiggnety tzw trening czystosdi, zaburzenia mikdji
maja charakter czynnosciowy. W znaczacej wiekszosci ulegaja one wyleczeniu po skutecznej modyfikacji
trybu zycia zgodnie z zasadami uroterapii standardowej.

Cel pracy. W ramach projektu POIR 04.01.04 00--0045/20 , Badanie uzytecznosci prototypu urzadzenia do
monitorowania i diagnozowania czynnosciowych zaburzeri dolnych drég moczowych za pomoca tomografii
elektrycznej” badalismy dzieci z zaburzeniami mikcji. Naszym celem byto wykazanie skutecznosci wielo-
specjalistycznej wizyty nefrologiczno-urologicznej potaczonej z poradg urofizjoterapeuty majacej na celu
wyjadnienie zasad uroterapii standardowej i zmotywowanie w zakresie jej zastosowania.

Materiati metody. Grupe badana stanowito 27 pacjentéw z zaburzeniami mikgji (moczenie dzienneinocne)
w wieku 513 lat. Wszyscy pacjenci juz przed pierwsza wizyta probowali zastosowac niefarmakologiczne
metody leczenia, gf6wnie ograniczenie spozywania ptynéw wieczorem. U Zadnego z pacjentow nie sto-
sowano leczenia farmakologicznego. Wszystkim pacjentom w ramach pierwszej wizyty udzielono porady
urofizjoterapeutycznej, na ktérej fizjoterapeutka trumaczyta dzieciom i rodzicom wptyw poprawnej pozydji
podczas mikeji, adekwatnego nawodnienia i requlacji rytmu wyproznien na prawidtowa funkcje pecherza mo-
czowego. Wiedza pacjentéw byfa weryfikowana i wzmacniana podczas péZniejszeqo spotkania z lekarzem.

Wyniki. Sposrod 27 pacjentow u 19 (71,4%) uzyskano catkowite ustapienie objawéw po 3 miesigcach
skutecznie zastosowanej uroterapii (u 58% z moczeniem dziennym, u 21% z moczeniem nocnym i 21%
zmoczeniem dziennym i nocnym). U 5 pacjentow (17,9%) uzyskano czesciowe ustapienie objawow. Wszyscy
7tej grupy mieli objawy pecherza nadreaktywnego, a pozniejsze zastosowanie oksybutyniny byto skuteczne.
Trzech pacjentéw (11%) nie odczuto poprawy, jednak wszyscy przyznali, ze nie wypetniali Sciéle przekazanych
zalecen. U wszystkich w tej grupie wystepowaty wspéttowarzyszace problemy psychiatryczne utrudniajace
wspotprace.

Whioski. Dobra motywacja pacjenta w zakresie modyfikacji przyzwyczajen i trybu zycia jest zwigzanaz ze
zrozumieniem zalecen, ktdre jest $ciéle zwigzane z czasem i sposobem przekazywania informacji. Uroterapia
standardowa to skuteczna metoda leczenia pacjentow z zaburzeniami mikcji bez powaznych probleméw
nefrologicznych.

Stowa kluczowe: uroterapia standardowa, urofizjoterapeuta
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Abstract

Background. Urinary tract infections (UTIs) are one of the most common bacterial infections in children.
In children aged <7 years, the prevalence of 1 episode of symptomatic UTI has been estimated at 3—7%
ingirls and 1-2% in boys, whereas 8—30% of them will have one or more episodes of UTI.

Probiotics appear to have a role in reducing uropathogen colonization, virulence and the need
for antibiotics in UTIs. There is limited clinical evidence to support the role of probiotics in preventing
recurrent UTIS.

Objectives. The main aim of this study is to determine whether probiotics (containing Lactobacillus rham-
nosus PLT and Lactobacillus plantarum PM1) are effective in preventing UTIin children compared to placebo.

Materials and methods. A superiority, double-blind, randomized, controlled trial is being conducted.
A total of 54 patients aged 3—18 years with recurrent UTIs in the year before the research (defined as >2
episodes of UTI with acute pyelonephritis/upper UTI, or 1 episode of UTI with acute pyelonephritis and >1
episode of UTI with cystitis/lower UTI, or >3 episodes of UTI with cystitis/lower UTI) were randomly as-
signed to receive a 90-day prophylaxis arm (probiotic containing L. rhamnosus PL1 and L. plantarum PM1)
ora 90-day placebo arm. Study duration was 9 months (3 months of intervention and 6 months of follow-up).

Results. The study groups did not differ in age, sex, diagnosis, renal function, or risk factors for UTI. Anin-
tention-to-treat analysis was performed. The study groups had a similar number of recurrences of UTI, fewer
episodes of UTI, and fewer days of antibiotic therapy than before the intervention. There were no statistically
significant differences in the decrease in UTI episodes between groups.

Conclusions. A multifactorial effect has an impact on the decrease of recurrent UTIs. The administration
of probiotics in the prevention of UTI requires further research.

Key words: urinary tract infections, prophylaxis, probiotics, Lactobacillus
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Streszczenie

Wstep. Zakazenia drog moczowych (ZUM) s3 jednymi z najczestszych zakazen bakteryjnych u dzieci.
U dzieci <7. roku zycia czestos¢ wystepowania jednego epizodu objawowego ZUM jest szacowana na
3—7% u dziewczynek i 1-2% u chtopcdw, a wiecej niz 1 epizod ZUM ma 8—30% dziedi. Probiotyki wydaja
sie mie¢ znaczenie w ograniczaniu kolonizacji uropatogenow, zmniejszaniu wirulencji i potrzeby stosowania
antybiotykow w ZUM. Istniej ograniczone dowody Kliniczne na poparcie roli probiotykow w profilaktyce
nawracajacych ZUM.

Cel pracy. Gtownym celem tego badania jest okreslenie, czy profilaktyka probiotykiem (zawierajacym
Lactobacillus rhamnosus PL1 i Lactobacillus plantarum PM1) jest skuteczna w zapobieganiu ZUM u dzieci
W poréwnaniu z placebo.

Materiat i metody. Badanie z randomizacj, z podwjnie slepg préba, z placebo. Piecdziesieciu czterech
pacjentéw w wieku od 3 do 18 lat, z nawracajacymi ZUM w roku poprzedzajacym badanie (definiowanymi
jako: >2 epizody ostrego odmiedniczkowego zapalenia nerek (O0ZN); lub 1 epizod 00ZN i >1 epizod
zapalenia pecherza moczoweqo; lub >3 epizody zapalenia pecherza) zostato losowo przydzielonych do
90-dniowego ramienia profilaktycznego (probiotyk zawierajacy L. rhamnosus PL1 i L. plantarum PM1)
lub 90-dniowego ramienia placebo. (zas trwania badania: 9 miesiecy (3 miesiace interwencji i 6 miesiecy
obserwadji).

Wyniki. Badane grupy nie réznity sie miedzy sobg pod wzgledem wieku, pfci, rozpoznania, funkji nerek
oraz czynnikow ryzyka ZUM. Przeprowadzono analize intention-to-treat. W badanych grupach stwierdzono
podobng liczbe nawrotéw ZUM, mniejsz3 liczbe epizodéw ZUM oraz mniejsza liczbe dni antybiotykoterapii
niz przed interwencja. Nie wykazano réznicistotnych statystycznie w zmniejszeniu epizodéw ZUM pomiedzy
grupami.

Whioski. Dziafanie wieloczynnikowe ma wptyw na zmniejszenie nawrotow ZUM. Podawanie probiotykow
w profilaktyce ZUM wymaga dalszych badan.

Stowa kluczowe: zakazenia ukfadu moczoweqo, profilaktyka, probiotyki, Lactobacillus
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Abstract

Background. A patient called a “late referral” is not only a medical, but also a psychological and economical
challenge. Itis a patient who is diagnosed in advanced stage of chronic kidney disease (CKD) shortly before
starting a renal replacement therapy (RRT).

Materials and methods. We analyzed the group of children on dialysis treated in the years 1996—2022.
Thirteen children (9% of all patients, 7 boys and 6 girls) aged 117 years (median: 9 years) began RRT as late
referral patients. Nine of them required RRT 5 days after the diagnosis of CKD.

Results. At the start of dialysis, the average estimated glomerular filtration rate (eGFR) was 6.88 mL/
min/1.73 m?, and an average hemoglobin (Hb) value was 7.8 g/dL. The causes of CKD included congenital
anomalies of the kidney and urinary tract (CAKUT) (38%), nephronophthisis (23%) and neurogenic bladder
(15%). The vasculitis was not precisely diagnosed in 1 patient, and unknown causes of CKD were noted
in 2 patients (14%).

The patients were sent to hospital because of weakness (38%), anemia (23%), hypertension (15%), short
stature (15%), infection (15%), and edema (7%). In a few patients, there was more then 1 clinical symptom
observed (weakness with dyspnea or with hypertension). The severe anemia was found in all children with
nephronophthisis.

The detailed patient history showed that the first symptoms had been observed fora few years up to 2 weeks
before the admission to the hospital. These included voiding problems, such as polyuria, nocturnal enuresis
in 53%, hypertension in 23%, and short stature in 15% of patients. Two patients did not present any clinical
symptoms. The patients’ clinical status was described as severe in 15% (dyspnea, tetany) of cases, severe—
average in 30%, and good or good enough in 46%. In the majority of the children, based on abnormal blood
pressure values or development abnormalities, the further diagnostic tests were necessary and CKD could be
diagnosed earlier, before the stage of end stage kidney disease.

The used RRT modality was: hemodialysis in 38% of the children and peritoneal dialysis in 62%. Subsequently,
most of the patients (84%) received a kidney transplant.

Conclusions. The analysis underlined that the diagnosis of CKD is still a challenge for non-nephrologists.
The disease is underdiagnosed in early stages, which precludes early proper treatment (nephroprotection)
and worsens the patient outcome. The CKD diagnosis has not been improved even with the instant access
to all medical information.

Key words: late refferal, ESRD, children

46



|II

Does a ,late referral” patient
still exist in clinical practice?

(zy pacjent ,late referral” jest
nadal problemem Klinicznym?

Copyright

Copyright by Author(s)

Thisis an article distributed under the terms of the
Creative Commons Attribution 3.0 Unported (CCBY 3.0)
(https://creativecommons.org/licenses/by/3.0/)
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Wstep. Pacjent okreslany mianem late referral (LR) stanowi wyzwanie nie tylko medyczne, ale réwniez
ekonomiczne i psychologiczne. Jest to pacjent rozpoczynajacy dializoterapie w krotkim czasie od rozpoznania,
bez wczesniejszej diagnozy przewlektej choroby nerek (PCHN).

Materiat i metody. Przeanalizowano chorych leczonych nerkozastepczo w okresie 1996—2022. W tym
czasie 13 chorych (7 chtopcow i 6 dziewczynek), w wieku 117 lat (mediana: 9 lat) rozpoczynato dializote-
rapie w trybie LR (co stanowito 9% wszystkich pagentow), w tym 9 pagjentdw wymagato leczenia w ciagu
5 dni od rozpoznania.

Wyniki. W chwili rozpoznania stwierdzono: redni éGFR 6,88 ml/min/1,73 m?i Srednia Hb 7,8 g/dl. Najczest-
sze przyczyny PChN obejmowaty: CAKUT (38%), nefronoftyze (23%) i pecherz neurogenny (15%); u 1 pacjen-
ta stwierdzono niespecyficzne zapalenie naczyri (7%), a u 2 pacjentow (14%) nie ustalono przyczyny choroby.
Przyczynami skierowania chorych do szpitala byto: ostabienie (38%), anemia (23%), nadcisnienie tetnicze
(15%), niedobor wzrostu (15%), infekda (15%), obrzeki (7%). (zes¢ pacjentéw miata jednoczesnie dwie
przyczyny (ostabienie z dusznoscia/nadcisnieniem tetniczym). Wszyscy pacjenci z nefronoftyza zostali
skierowani z powodu zaawansowanej niedokrwistosci.

Whikliwy wywiad pozwolit ustalic, ze pierwsze objawy obecne byty od kilku lat do 2 tygodni przed przyjeciem
do szpitala i byty to: zaburzenia oddawania moczu (poliuria, moczenie nocne) (53%), nadcisnienie tetnicze
(23%) i niedobor wzrostu (15%); 2 pacjentéw nie miato zadnych objawéw.

W chwili rozpoznania: u 15% stwierdzono stan ciezki (jeden z dusznoscia, jeden z tezyczka), u 30% stan
srednio-ciezki i Sredni, a u 46% stan dobry/dos¢ dobry. U wiekszosci pacjentow na podstawie podwyzszo-
nych pomiarow CTK i/lub nieprawidtowosc rozwojowych wskazane byto poszerzenie diagnostyki i mozliwe
postawienie rozpoznania przed stadium schytkowej niewydolnosci nerek. U chorych zastosowano hemo-
dializoterapie u 38%, dialize otrzewnowg u 62%, a 84% pacjentw otrzymata nastepnie przeszczep nerki.

Whioski. Powyzsza analiza wskazuje, ze pomimo dostepu do wiedzy i diagnostyki rozpoznawalnos¢ PCHN
przez lekarzy nie nefrologdw jest niewystarczajaca, co uniemozliwia wczesniejsze wprowadzenie leczenia
(w tym nefroprotekcyjnego) i istotnie pogarsza rokowanie pacjentow.

Stowa kluczowe: late referral, schytkowa niewydolnos¢ nerek, dzieci
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Background. Therapeutic monitoring of mycophenolic acid (MPA) in children with nephrotic syndrome
is not routinely performed. Frequent blood sample collection is the major difficulty in monitoring, since
MPA has been determined in plasma so far. Saliva may constitute an alternative matrix for pharmacokinetic
studies, the collection of which is non-invasive, easier and more convenient.

Objectives. The aim of the study was to develop a method for saliva MPA (sMPA) determination collected
from children with nephrotic syndrome, treated with mycophenolate mofetil (MMF), and to compare the SMPA
concentrations with total MPA (tMPA) and free MPA (fMPA) determined in plasma.

Materials and methods. The study included 10 children aged 4—15 years. Saliva samples were collected
before the next MMF dose administration and at Th, 2h, 3 h, 4 h, 6 h, 9 h, and 12 h. At the same time
points, blood samples were taken for plasma tMPA and fMPA determination. For SMPA determination,
high-performance liquid chromatographic (HPLC) method with fluorimetric detection (FLD) was developed.
The concentrations of tMPA and fMPA were determined based on previously used HPLC methods with
ultraviolet (UV) and FLD detection.

Results. The developed HPLCG-FLD method allows for the determination of sSMPA in the range of 0.005—
2.0 ug/mL. Saliva MPA has been shown to be stable when stored for 4 h in room temperature. In children,
sMPA values were within 0.0035—0.4238 ug/mL, while plasma tMPA concentrations ranged from 0.18
10 21.82 pg/mL. Free MPA concentrations in plasma were lower than those in saliva (0.0018—0.117 ug/mL).
Mean area under the sSMPA concentration compared to time (0—12 h) curve (AUCq_1;) was 0.342 pgxh/
mL, while mean fMPA and tMPA AUCy_, values were 0.281 ugxh/mL and 51.53 pgxh/mL, respectively.

Conclusions. The HPLG-FLD method meets validation requirements and can be used for SMPA determina-
tion in children with nephrotic syndrome. To assess the relationship between sMPA, tMPA and fMPA, further
studies on a larger group of children with nephrotic syndrome are required.

Key words: mycophenolic acid, saliva, therapeutic drug monitoring, nephrotic syndrome
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Wstep. Terapeutyczne monitorowanie kwasu mykofenolowego (MPA) u dzieci z zespotem nerczycowym
nie jest rutynowym postepowaniem. Jedng z gtéwnych trudnosci przy monitorowaniu jest czeste pobieranie
probek krwi, poniewaz w dotychczasowych badaniach MPA oznaczano wytgcznie w osoczu. Alternatyw-
ng matryca do badar farmakokinetycznych moze by¢ <lina, ktdrej pobieranie jest nieinwazyjne, znacznie
tatwiejsze i wygodniejsze.

Cel pracy. Celem pracy byto opracowanie metody oznaczenia MPA w slinie (SMPA) pobranej od dzieci
7 zespotem nerczycowym leczonych mykofenolanem mofetylu (MMF) oraz poréwnanie uzyskanych stezef
SMPA ze stezeniami MPA catkowitego (tMPA) oraz wolnego (fMPA) oznaczonymi w osoczu.

Materiat i metody. Stezenia SMPA, tMPA i fMPA oznaczono u 10 dzieci w wieku 415 lat. Probki sliny
pobierano przed podaniem kolejnej dawki MMF oraz 1,2, 3,4, 6,91 12 h po podaniu leku. W tych samych
punktach czasowych pobierano probki krwi w celu oznaczenia stezeri tMPA oraz fMPA w osoczu. Do oznacze-
nia SMPA opracowano metode HPLC z detekcja fluorymetryczng (FLD). Stezenia tMPA oraz fMPA oznaczono
W oparciu o wczesniej stosowane metody HPLC z detekcja w nadfiolecie (UV) oraz HPLG-FLD.

Wyniki. Opracowana metoda HPLG-FLD pozwala na oznaczenie SMPA w zakresie od 0,005 ug/ml do 2,0 g/
ml. Wykazano stabilnos¢ SMPA w prébkach przechowywanych przez 4 h w temperaturze pokojowej. U dzieci
wartosci SMPA wynosity od 0,0035 ug/ml do 0,4238 pg/ml, podczas gdy stezenia tMPA w osoczu wynosity
od 0,18 ug/ml do 21,82 ug/ml. Stezenia fMPA w osoczu byty nizsze niz w Slinie i wynosity od 0,0018 pg/
ml do 0,117 pg/ml. Srednia wartos¢ pola pod krzywq zaleznosci stezenie SMPA od czasu 012 h (AUG_,)
wyniosta 0,342 ugxh/ml, podczas gdy srednie wartosci AUCy_;, dla fMPA i tMPA wynosity odpowiednio
0,281 ugxh/ml i 51,53 pg><h/ml.

Whioski. Metoda HPLG-FLD spetnia wymogi walidacyjne oraz moze by¢ stosowana do oznaczania SMPA
u dzieci z zespotem nerczycowym. W celu ustalenia zaleznosci pomiedzy sSMPA, tMPA oraz fMPA wymagane
53 dalsze badania na liczniejszej grupie dzieci z zespotem nerczycowym.

Stowa kluczowe: kwas mykofenolowy; lina; terapeutyczne monitorowanie leku; zespét nerczycowy

49



Original papers

The assessment of bone metabolism in children with neurogenic
bladder secondary to myelomeningocele: An initial report

Ocena metabolizmu kostnego u dzieci z pecherzem neurogennym
na podtozu przepukliny oponowo-rdzeniowej — doniesienie wstepne

Agnieszka Postepska, Przemystaw Sikora

Department of Pediatric Nephrology, Medical University of Lublin, Poland

Advances in Clinical and Experimental Medicine, ISSN 1899—5276 (print), ISSN 2451-2680 (online) Adv Clin Exp Med. 2023;32(Special Issue 1)
Presenting author Abstract
Agnieszka Postepska

Address for correspondence
postepska.agnieszka@gmail.com

Conflict of interest
None declared

Funding sources
None declared

Copyright

Copyright by Author(s)

Thisis an article distributed under the terms of the
Creative Commons Attribution 3.0 Unported (CCBY 3.0)
(https://creativecommons.org/licenses/by/3.0/)

Background. Myelomeningocele (MMC) is a congenital defect of the neural tube. One of the most com-
mon complications of MMC are osteoarticular problems, including pathological fractures due to decreased
bone mineral density (BMD).

Objectives. The aim of the study was to analyze BMD in relation to selected parameters of calclum—phos-
phate metabolism and markers/modifiers of bone metabolism in children with MMC.

Materials and methods. The study comprised 11 children aged 5-18 (median: 11 years and 5 months)
years with MMC. A control group consisted of 11 age-matched children with non-organic voiding dysfunction.
In both groups, BMD of the total body less head (TBLH) and the L2—L4 segment of the lumbar spine were
measured by densitometry (DXA). In addition, selected serum parameters of calcium and phosphate metaho-
lism and BMDs, including alkaline phosphatase (ALP), benzoapyrene (BAP), sclerostin (SCL), procollagen type
I N-terminal propeptide (PINP), osteocalcin (0C), C-telopeptide of type I collagen (CTX-I), osteoprotegerin
(OPG), FGF23, and soluble form of Klotho protein (sKL) were measured. Urinary creatinine ratios in morning
urine samples were used to assess calcium and phosphate excretion.

Results. Decreased BMD (Z-score < —2) for TBLH was found in 3 (27.3%) subjects with MMC. There were
no significant differences in Z-score values between the study group and the control group. In comparison
to controls, patients with MMC showed significantly lower levels of PINP. The results of other evaluated
parameters did not significantly differ between both groups.

Conclusions. Lower serum PINP concentrations in children with MMC may indicate decreased bone formation
activity. However, the usefulness of PINP as a marker with relation to BMD in this group of patients needs
to be confirmed by further studies.

Key words: myelomeningocele, bone mineral density, PINP
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Streszczenie

Wstep. Przepuklina oponowo-rdzeniowa (MMC) jest wrodzong wadg cewy nerwowej. Do najczestszych
skutkéw MMC nalez3 powiktania kostno-stawowe, w tym ztamania patologiczne, ktdrych gtéwna przyczyng
wydaje sie byc obnizenie gestosci mineralnej kosci (GMK).

Cel pracy. Analiza GMK u dzieci z MMCw odniesieniu do wybranych markeréw/modyfikatoréw metabolizmu
kostnego (BTMs) oraz parametréw gospodarki wapniowo-fosforanowe].

Materiat i metody. Badanie przeprowadzono u 11 dzieci z MMC w wieku od 5 do 18 lat (mediana: 11 lat
i 5 miesiecy). Grupe kontrolng stanowito 11 dzieci dostosowanych wiekowo do grupy badanej, z nieorga-
nicznymi zaburzeniami oddawania moczu. W obu grupach wykonano badanie densytometryczne (DXA)
kregostupa ledZwiowego (L2—L4) oraz catego szkieletu z pominieciem gtowy (TLBH). Ponadto w surowicy
0znaczono poziomy wybranych parametrow gospodarki wapniowo-fosforanowej oraz BTMs, jak ALP, BAP,
SCL, PINP, OC, CTX-1, OPG, FGF 23 i sKL. Za pomoca wskaznikéw kreatyninowych, w rannej porcji moczu
oceniano wydalanie wapnia i fosforandw.

Wyniki. Obnizenie GMK (Z-score < —2), dotyczace jedynie TLBH, stwierdzono u 3 (27,3%) badanych
7 MMC. Nie wykazano przy tym istotnych roznic w wartoSciach Z-score pomiedzy grupg badang i kontro-
Ina. Stwierdzono istotnie nizszy (p < 0.005) poziom PINP (N-koricowy propeptyd prokolagenu) w grupie
badanej w poréwnaniu do kontroli. Wartosci pozostatych ocenianych parametrow nie réznity sie istotnie
pomiedzy grupami.

Whioski. Nizszy poziom PINP w surowicy dzieciz MMC moze wskazywac na zmniejszong aktywnos¢ procesu
kosciotworzenia. Jednak ocena przydatnosci tego markera w odniesieniu do GMK i ryzyka ztamari kostnych
w tej grupie pacjentow wymaga potwierdzenia w dalszych badaniach.

Stowa kluczowe: przepuklina oponowo-rdzeniowa, gestos¢ mineralna kosci, PINP
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Abstract

Background. Magnetic resonance urography (MRU) is a modern imaging method that allows for simultane-
ous morphological and functional assessment of the urinary system.

Objectives. The study presents a summary of the experience of 1 center in the use of MRU in the diagnosis
of hydronephrosis in children.

Materials and methods. From March 2021 to January 2023, a total of 112 MRU procedures were performed
in the Magnetic Resonance Unit of the Upper Silesian Child Health Center, Katowice, Poland. Congenital
hydronephrosis was the indication for examination in 59 cases. In the MRU method, dynamic imaging
is obtained after intravenous administration of a contrast agent (gadolinium compound). Dynamic sequences
show the degree of contrast enhancement and elimination, similarly to radionuclide diagnostics. Images
of the renal parenchyma, contrasting, secretion and excretion of the contrast are obtained by repeated scanning
in a specific time (maximum: 15—60 min). This enables the measurement of the split function of the kidneys
and the determination of excretion curves. The functional assessmentin MRU is comparable to that obtained
in dynamic renal scintigraphy, with additional precise anatomical assessment of the urinary system.

Results. The analyzed group included 36 boys and 23 girls. The mean age of the examined children was
6.18 +6.16 years. In 48 children (81.3% of the group), a significant obstruction of urine outflow was demon-
strated. In 3 cases, significant hypofunction (<15% of split function) of the affected kidney was found, which
made it possible to refrain from attempting repair operations (in 2 of them, nephrectomy was performed,
taking into account clinical indications). In 35 children (59.3% of the group), the MRU examination was
the basis for the qualification to and the conduct of surgical treatment.

Conclusions. The MRU procedure is a non-invasive diagnostic method that allows for a precise anatomical
assessment of the urinary system defect with simultaneous functional assessment (assessment of secretion
and excretion). Proper qualification for MRU based on the clinical presentation and ultrasound imaging
allows for abandoning other, invasive imaging methods, such as classic urography, computed tomography
or radioisotope examinations (application of the “as low as reasonably achievable” (ALARA) rule). The MRU
examination is a diagnostic tool helpful in the proper qualification of children with hydronephrosis for further
management — surgical treatment or long-term observation.

Key words: hydronephrosis, magnetic resonance urography
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Streszczenie

Wstep. Urografia rezonansu magnetycznego (Uro-MR) jest nowoczesna metodg obrazowania, pozwalajaca
na réwnoczesng ocene morfologiczng i czynnosciowa ukfadu moczowego.

Cel pracy. W pracy przedstawiono podsumowanie doswiadczeri jednego osrodka w wykorzystaniu Uro-MR
w diagnostyce wodonercza u dzied.

Materiat i metody. W okresie od marca 2021 roku do stycznia 2023 roku w Pracowni Rezonansu Ma-
gnetycznego Gomoslaskiego Centrum Zdrowia Dziecka wykonano 112 badan Uro-MR. W 59 przypadkach
wskazaniem do badania byto wrodzone wodonercze. W metodzie Uro-MR obrazowanie dynamicznie uzyskuje
sie po podaniu dozylnego Srodka kontrastowego (zwiazek gadolinu). Sekwencje dynamiczne pokazuja stopiert
zakontrastowania oraz eliminacje kontrastu, podobnie jak w badaniach izotopowych. Obrazy miazszu nerek,
kontrastowania, wydzielania i wydalania kontrastu uzyskuje sie poprzez wielokrotne skanowanie w okreslo-
nym czasie (max. 15-60 min). Pozwala to na pomiar rozdzielczej funkji nerek oraz wyznaczenie krzywych
wydalania. Ocena funkcjonalna w uro-MR jest pordwnywalna do uzyskiwanej w scyntygrafii dynamicznej,
7 dodatkowa precyzyjng oceng anatomiczng uktadu moczowego.

Wyniki. Analizowana grupa objefa 36 chiopcow i 23 dziewczynki. Sredni wiek badanych dzieci wynosit
6,18 16,16 lat. U 48 dzieci (81,3% grupy) wykazano istotne utrudnienie odptywu moczu. W 3 przypadkach
stwierdzono znaczng hipofunkcje (<15% udziatu w sekredji) nerki wodonerczowej, co pozwolito na odsta-
pienie od podejmowania préby operacji naprawczych (w 2 z nich wykonano nefrektomie uwzgledniajac
wskazania kliniczne). U 35 (59,3%) dzieci z analizowanej grupy badanie Uro-MR byfo podstawg do kwalifikacji
i przeprowadzenia leczenia operacyjneqo.

Whioski. Badanie Uro-MR jest nieinwazyjng metoda diagnostyczng pozwalajaca na precyzyjng ocene anato-
miczng wady zrownoczesna oceng czynnosciowa (ocena wydzielania i wydalania). Prawidtowa kwalifikacja
do badania Uro-MR na podstawie obrazu klinicznego i sonograficznego pozwala na rezygnacje z innych,
inwazyjnych, obciazajacych metod obrazowania, takich jak klasyczna urografia, tomografia komputerowa
(CT) czy badania radioizotopowe (zastosowanie requty ALARA). Badanie Uro-MR jest narzedziem diagno-
stycznym pomocnym we wiasciwej kwalifikadji dzieci zwodonerczem do dalszego postepowania — leczenia
operacyjneqgo lub dalszej obserwacji.

Stowa kluczowe: wodonercze, urografia rezonansu magnetycznego
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Abstract

Background. The diagnosis of urinary tract infections (UTIs) in the youngest children is a challenge because
of non-specific symptoms and concurrent congenital anomalies of the kidney and urinary tract (CAKUT).
An early diagnosis of UTI and the identification of predisposing factors allow for complex causative treatment
and prevention of recurrence.

Objectives. The aim of the study was to analyze the clinical picture and factors predisposing to UTIs in chil-
dren under 2 years of age.

Materials and methods. Data of 212 patients aged <2 years, hospitalized in the Department of Paediatric
Nephrology with a diagnosis of UTIin years 2016—2022, were assessed. The comparative analysis included
the age of a patient’s first UTI, coexistence with CAKUT, clinical severity, and etiology of infection.

Results. Gender distribution in the group was equal (M: 52.3%, F: 47.7%). The mean age of a patient’s first
infection was 4.9 months (M: 3.8, F: 6.3). Slight male predominance (55%) was observed among 125 children
with CAKUT. In the group without CAKUT, the gender proportion was comparable (M: 47%, F: 53%). Urinary
tract infection with fever affected 61% of children, but only half of them had CAKUT. In contrast, CAKUT
occurred in 70% of patients undergoing fever-free UTI. The most common diagnoses were hydronephrosis
(54%), vesicoureteral reflux (31%) and duplication of pelvicalyceal system (17%). Thirty-three percent
of children had more than T anomaly.

Escherichia coli was the dominant UTI pathogen, independent of CAKUT presence. However, congenital
anomalies eased infections caused by K. pneumoniae, £. faecalis or P. aeruginosa.

Conclusions. The presence of CAKUT did not correlate with gender or clinical course of UTI in patients under
2 years of age, although male gender determined the earlier onset of the first infection. A high proportion
of children with fever-free UTI and coexisting CAKUT is a significant argument for widespread abdominal
ultrasonography in children under 1 year of age.

Key words: children under 2 years of age, urinary tract infection, urinary tract abnormalities
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Streszczenie

Wstep. Diagnostyka zakazeri ukfadu moczowego (ZUM) u najmtodszych dzieci jest wyzwaniem z powodu
niespecyficznych objawdw i wspotwystepowania wad wrodzonych nerek i ukfadu moczowego (CAKUT).
Wezesne rozpoznanie ZUM i identyfikacja czynnikéw predysponujacych do jego rozwoju pozwala na kom-
pleksowe leczenie przyczynowe i zapobieganie nawrotom.

Cel pracy. Analiza obrazu klinicznego i czynnikéw sprzyjajacych ZUM u dziedi do 2. roku zycia.

Materiat i metody. Analizowano dane 212 pacjentéw ponizej 2. roku Zycia hospitalizowanych w latach
20162022 w Klinice Nefrologii Pediatrycznej z rozpoznaniem ZUM. Przeprowadzono ocene poréwnawcza,
dywersyfikujac pacjentow pod wzgledem ptci, wieku wystapienia pierwszego ZUM, wspétistnienia wad
uktadu moczoweqo, ciezkosci przebiequ klinicznego i etiologii zakazer.

Wyniki. Rozktad ptci w badanej grupie byt rownomierny (M: 52,3%, K: 47,7%). Sredni wiek podczas wy-
stapienia pierwszeqo zakazenia wynosit 4,9 miesigca i byt nizszy u chtopcow (M: 3,8 miesiaca, K: 6,3 mie-
sigca) Wsrdd 59% dzieci z potwierdzong wada uktadu moczowego nieznacznie przewazali chtopcy (55%),
aw grupie bez CAKUT udziat obu ptci byt por6wnywalny (M 47%; K 53%). Przebieg goraczkowy ZUM dotyczyt
61% dziedi, wsrod ktdrych tylko potowe stanowili pacjenci z rozpoznaniem CAKUT. Natomiast w grupie
7 ZUM o bezgoraczkowym przebiegu wady uktadu moczowego wystapity az u 70% dzieci. Najczesciej
diagnozowano wodonercze (47%), odptywy pecherzowo-moczowodowe (31%) i zdwojenie uktaddw
kielichowo-miedniczkowych (17%). U 33% pacjentow zdiagnozowano wspétistnienie co najmniej 2 wad.
E. coli byfa dominujacym patogenem niezaleznie od obecnosci CAKUT, ale wspétistnienie wady sprzyjato
zakazeniom wywotywanym przez K. pneumoniae, . faecalis i P. aeruginosa.

Whioski. Obecnos¢ wad uktadu moczowego nie korelowata z picig ani ciezkodcig przebiegu klinicznego
ZUM u pacjentéw do 2. roku zycia, chociaz pte¢ meska warunkowata wczedniejsze wystapienie pierwsze-
qo zakazenia. /naczacy odsetek dzieci z bezgoraczkowym ZUM i wspdtistniejacym CAKUT jest istotnym
argumentem przemawiajacym za powszechnym badaniem usg jamy brzusznej u dzieci do 1. roku zycia.

Stowa kluczowe: dzieci do 2. roku 2ycia, zakazenie uktadu moczowego, wady uktadu moczowego
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Abstract

Background. The activation of immunocompetent cells and subclinical inflammation plays pivotal role
inthe progression of chronic kidney disease (CKD). Growth differentiation factor-15 (GDF-15) is a marker of in-
flammation and an integrative signal in stress conditions. Elevated GDF-15 serum concentrations are associated
with CKD progression in adults. Epidermal growth factor (EGF) modulates the regeneration of injured renal
tubules. Decreased urinary EGF concentrations were observed in a variety of kidney diseases, including CKD.
Neopterin serves as a marker of cell-mediated immunity. Its elevated serum concentrations were observed
in adults with CKD. None of these markers were analyzed in the serum of children with pre-dialysis CKD.

Objectives. The aim of study was to assess the serum concentrations of EGF, GDF-15 and neopterin in children
with CKD on conservative treatment and verify their usefulness as predictors of CKD progression by means
of artificial neural network (ANN).

Materials and methods. The study group consisted of 153 pre-dialysis children with CKD stages 1--5.
The patient database was implemented into the ANN. The EGF, GDF15 and neopterin, as well as complete
blood count (CBC) and biochemistry, were included into the model. Serum creatinine and estimated glo-
merular filtration rate (eGFR), as direct classifiers of CKD stage, were excluded. Various models were tested,
regarding their accuracy, area under the receiver operating characteristic (AUROC) and Matthews correlation
coefficient (MCC) values.

Results. The EGF serum concentrations decreased, whereas GDF15 and neopterin values rose gradually
with CKD progression, keeping statistically significant inter-stage differences. The most precise ANN model
contained EGF, GDF15 and neopterin as input parameters, and classified patients into either CKD 1-3 or CKD
4-5 groups. This model has put new patients into appropriate classes with excellent parameters: accuracy
0f96.77%, AUROC of 0.9169 and MCC of 0.9157.

Conclusions. The presented model of ANN, with serum concentrations of EGF, GDF15 and neopterin as input
parameters, may serve as a useful predictor of CKD progression in children.

Key words: chronic kidney disease, EGF, GDF-15, neopterin
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Streszczenie

Wstep. Aktywacja ukfadu immunologicznego i subkliniczny stan zapalny odgrywaja wazng role w progresji
przewlektej choroby nerek (PchN). Growth differentiation factor (GDF) 15 i neopteryna s markerami stanu
zapalnego. U dorostych pacjentéw z PCHN zaobserwowano ich podwyzszone stezenie w surowicy. Naskor-
kowy czynnik wzrostu (epidermal growth factor — EGF) moduluje proces regeneracji cewek nerkowych.
Obnizone stezenie EGF w moczu stwierdzono u dorostych pacjentdw z PCHN o réznym podtozu. Nasze
wezesniejsze badania wykazaty obnizone stezenie EGF oraz podwyzszone stezenie GDF-15 i neopteryny
w surowicy dzieci przewlekle dializowanych.

Cel pracy. Celem pracy byta ocena stezeri EGF, GDF-15 i neopteryny w surowicy dzieci z PCHN leczonych
zachowawczo oraz okreslenie ich przydatnosci jako predyktoréw progresji PCHN przy uzyciu sztucznej sieci
neuronalnej (artificial neural network — ANN).

Metody. Badaniem objeto 153 dzieci z PCHN w stadium 1-5 leczonych zachowawczo. Baze danych im-
plementowano do ANN. Zmienne EGF, GDF15 i neopteryna, parametry morfologiczne i biochemiczne krwi,
markery gospodarki wapniowo-fosforanowej oraz parametry antropometryczne zostaty uwzglednione
w modelu, a stezenie kreatyniny i eGFR zostaty wykluczone jako bezposrednie wskazniki PChN. Przetesto-
wano rézne modele pod katem doktadnosci predykcji, pola pod krzywa odbiorcy-operatora (AUROC) oraz
wsp6tczynnika korelacji Matthewsa (MCC), oraz rekurencyjnie zmniejszano liczbe parametrow wejsciowych

Wyniki. Wraz z progresjg PChN surowicze stezenia EGF stopniowo malaty, podczas gdy stezenia GDF15
ineopteryny rosty. Model ANN, uwzgledniajacy EGF, GDF15 i neopteryne jako parametry wejsciowe, pozwolit
na kwalifikacje pacjentéw do podgrup z PChN w stadium 1-3 oraz PChN w stadium 4—5. Najdokfadniejszy
model, zawierajacy EGF, GDF15 i neopteryne jako parametry wejsciowe, klasyfikowat pacjentéw do grupy
PChN 1-3 albo 4-5 z doktadnoscig 96.77%, AUROC 0.9169 i wartoscig wspétczynnika korelagji Matthewsa
(MCC) na poziomie 0.9157.

Whioski. W oparciu o model ANN, surowicze stezenia EGF, GDF15 i neopteryny mogg stuzy( jako dodatkowe
narzedzia prognostyczne dla progresji PCHN u dzieci.

Stowa kluczowe: przewlekfa choroba nerek, EGF, GDF-15, neopteryna
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Abstract

Background. Complete blood count ((BC)-derived parameters, including systemic immune inflammation
index (SI), are universally available markers for the inflammation assessment in chronic kidney disease (CKD)
patients. Elevated SII has shown a predictive value for mortality risk among CKD adult patients. There are no
studies on Sllin the pediatric CKD population.

Objectives. The study aimed to analyze (B(-derived parameters in children with CKD and their usefulness
in the prediction of need for dialysis with the use of random forest classifier (RFC) method.

Materials and methods. Records for 27 pre-dialysis children with CKD stages 4—5 and 40 patients
on chronic dialysis (hemodialysis (HD) — 21, automated peritoneal dialysis (APD) — 19) were collected
retrospectively. The evaluated parameters were: hemoglobin, hematocrit, leukocyte, neutrophil, monocyte,
lymphocyte, platelet counts and mean platelet volume (MPV), SII, kidney function, standard biochemical
parameters, and C-reactive protein (CRP). The database was analyzed with the use of artificial intelligence
tools. The recursively selected subsets of input variables were the input of RFC. The GINI feature importance
was measured to determine the parameter with the highest contribution in the prediction.

Results. The best RFC model contained neutrophil count, MPV and SII as input variables, and achieved
the following values: area under the receiver operating characteristic (AUROC) — 0.9286, accuracy — 93.75%,
precision — 0.9437, recall — 0.9375, and Matthews correlation coefficient (MCC) — 0.87. The statistics for
each class were as follows: precision — 0.90, recall — 1.00 and F1-score — 0.95 for children with CKD stages
4-5 on conservative treatment; precision — 1.0, recall — 0.86 and F1-score — 0.92 for patients on chronic
dialysis. The values of GINI importance, measured for 40 random splits, for MPV, neutrophil count and S,
were 0.28, 0.32 and 0.39, respectively.

Conclusions. The best predictor of need for chronic dialysis was a RFC built up with the input variables
of neutrophil count, MPV and SII. In this model, the parameter with the highest contribution in the predic-
tion was SII.

Key words: chronic kidney disease, progression, chronic dialysis, complete blood count
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Streszczenie

Wstep. Parametry morfologii krwi, w tym wskaznik SIl (ang. systemic immune inflammation index), to uni-
wersalnie dostepne markery do oceny stanu zapalnego u pacjentéw z przewlektg chorobg nerek (PChN).
Podwyzszony wskaznik SIl ma wartos¢ predykcyjng w ocenie ryzyka zgonu u dorostych pacjentéw z PChN.
Do tej pory nie oceniano przydatnosci Sl w populadji pediatrycznej.

Cel pracy. Celem badania byta analiza parametréw morfologii krwi u dzieci z PChN i ich przydatnosci
w predykgji koniecznosci przewlektej dializoterapii przy uzyciu uczenia maszynowego.

Materiati metody. Pozyskano retrospektywnie dane 27 dzieciz PChN leczonym zachowawczo w stadium
4-5 oraz 40 pacjentéw leczonych przewlektymi dializami (HD — 21 dzieci, ADO — 19 dzieci). Oceniano
nastepujace parametry: hemoglobina, hematokryt, liczba leukocytéw, neutrofiléw, monocytow, limfocytéw
i ptytek, MPV, SII, funkcje nerek, podstawowe parametry biochemiczne oraz (RP. Dane zostaty przeanali-
zowane z wykorzystaniem narzedzi sztucznej inteligencji. Rekurencyjnie wybrane podzbiory zmiennych
wejsciowych byty danymi wejsciowymi modelu lasu losowego (random forest classifier — RFC). Zmierzono
wartos¢ wskaznika waznosci GINI celem okreslenia parametru o najwiekszym udziale w predykgji.

Wyniki. Model RFC, w ktérym danymi wejsciowymi byty liczba neutrofiléw, MPV i SII, okazat sie najlepszy
i 0siggnat nastepujace statystyki: AUROC 0,9286, doktadnos¢ 93,75%, precyzja 0,9437, czutos¢ 0,9375 i MCC
0,87. Wyniki dla kazdej klasy przedstawiaty sie nastepujaco: precyzja 0,90, czutos¢ 1,00 oraz miara 10,95 dla
dzieci z PChN w stadium 45 leczonych zachowawczo; oraz precyzja 1,0, czutos¢ 0,86 i miara 10,92 dla pa-
(jentéw dializowanych. Wartosci sredniego wskaznika waznosci GINI, zmierzone dla 40 losowych podziatow
danych trenujacych na podstawie MPV, liczby neutrofilow oraz Sl wynosity odpowiednio 0,28, 0,32 oraz 0,39.

Whioski. Najlepszym predyktorem progresji PChN w populacji pediatrycznej oraz koniecznosci przewlektej
dializoterapii byt model RFC z nastepujacymi zmiennymi wejsciowymi: liczba neutrofilow, MPV oraz SII.
W tym modelu najwiekszy udziat w predykgji miat SII.

Stowa kluczowe: przewlekta choroba nerek, progresja, przewlekta dializoterapia, morfologia krwi
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Abstract

Background. Relapses of idiopathic nephrotic syndrome (INS) are associated with multiple biochemical
alterations in both plasma and urine.

Objectives. This study aims to compare concentrations of selected inflammation markers such as tumor
necrosis factor alpha (TNF-a), interleukin-1B (IL-1B) and matrix metallopeptidase 9 (MMP-9) in saliva of pa-
tients with INS and control group.

Materials and methods. The study sample consisted of 44 children with INS and 35 children of similar
age as controls. Saliva samples were taken from all children, and IL-1B, TNF-a and MMP-9 concentrations
have been measured.

Results.
Marker Control
TNF-a [pg/mL] 6.71 £2.84 1.34 £041 <0.05
IL-1B [pg/mL] 7314297 1.35+0.35 <0.05
MMP-9 [pg/mL] 1724 £454 1004 £6.4 <0.05

Conclusions. Measured concentrations of inflammation markers in saliva of children with INS were sig-
nificantly higher than those in the control group. Saliva tests may be in many cases a viable non-invasive
alternative to blood tests.

Key words: nephrotic syndrome, inflammation markers, saliva
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Streszczenie

Wstep. W idiopatycznym zespole nerczycowym (IZN), w okresie ostrego rzutu choroby, wystepuje wiele
zaburzeri biochemicznych we krwi i w moczu.

Cel pracy. Celem pracy byto poréwnanie stezenia wybranych parametrow stanu zapalnego takich jak:
TNF-q, IL-1B oraz MMP-9 w dlinie pacjentéw z idiopatycznym zespotem nerczycowym (IZN) z dziecmi
z grupy kontrolnej

Materiat i metody. Badaniem objeto 44 dzieci z IZN oraz 35 dzieci z grupy kontrolnej, poréwnywalnych
pod wzgledem wieku. U wszystkich badanych pobrano prébki sliny, w ktérej wykonano oznaczenie stezer
IL-1B, TNF-a oraz MMP-9.

Wyniki.
Wskaznik | Grupa kontrolna
TNF-a [pg/ml] 6,71 £2,84 1,34 0,41 <0,05
IL-1B [pg/mi] 7314297 1,35 40,35 <0,05
MMP-9 [pg/ml] 1724 454 1004 6,4 <0,05

Whioski. Stezenia oznaczonych parametrow stanu zapalnego w slinie pacjentéw z IZN byty istotnie wyzsze
od wartosci stwierdzonych u dzieci z grupy kontrolnej. Wykonywanie oznaczer w slinie w wielu przypadkach
moze by( alternatywa do bardziej inwazyjnych oznaczer we krwi

Stowa kluczowe: zesp6t nerczycowy, markery zapalne, lina
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Abstract

Background. The SHOX gene mutations are the most common cause of proportional monogenic short
stature. Moreover, they can lead to bone dysplasias and extraskeletal abnormalities. The PTHLH gene encodes
a parathyroid hormone-related protein that plays a key role in the neuroendocrine requlation of cell growth,
bone development and calcium transport. Its mutations cause, e.q., humoral malignant hypercalcemia and
brachydactyly. We present a case of a 12-year-old boy with a malformation syndrome, nephrocalcinosis
(NC) and disorders of calcium and magnesium (Mg) metabolisms, the genetic background of which was
revealed only at the age of 9.

Case report. A case of a full-term boy from the 6™ pregnancy, 5 delivery, born with intrauterine growth
restriction ([UGR), congenital heart disease (ventricular septal defect (VSD), atrial septal defect (ASD) II),
postnatal breathing, and swallowing disorders requiring oxygen therapy and tube feeding was examined.
In the 2" month of life, NC was revealed and in the 19" month of life, the posterior urethral valves were
diagnosed and incised. Due to his short stature, at the age of 7, the treatment with growth hormone (GH) was
started. From the age of 8, he has remained under our department’s care, where low bone mineral density
and hypercalciuria (HC) had been diagnosed. After 12 months of successful HC treatment with hydrochlo-
rothiazide (HT), a tendency to hypomagnesemia requiring supplementation, and hypermagnesuria were
observed. At the age of 9, whole exome sequencing (WES) revealed heterozygous mutations — p.Lys29Thr
in the SHOX and p.Glu28Lys in the PTHLH genes. A thorough radiological analysis showed skeletal abnor-
malities described in the mutations of these genes. Currently, at the age of 12, despite GH therapy, the boy
remains short-statured, with average mental development, a stable NC, and normal kidney function. He still
requires HT therapy, Mg supplementation and doxazosin treatment for the features of bladder obstruction.

Conclusions. The presented case is an example of a mosaic of developmental disorders resulting from
the unique coexistence of pathogenic SHOX and PTHLH gene variants. It indicates the usefulness of WES
diagnostics in diagnosing atypical phenotypes.

Key words: short-stature, nephrocalcinosis, WES
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Streszczenie

Wstep. Mutacje genu SHOX s3 najczestsza przyczyna proporcjonalnej niskorostosci monogenowej. Ponadto
moga prowadzi¢ do dysplazji kostnych oraz nieprawidtowosci pozaszkieletowych. Gen PTHLH koduije biatko
zwigzane z parathormonem, ktore petni kluczowa role w neuroendokrynnej requlacji wzrostu komarek,
rozwoju koscii transportu jonéw wapnia. Jego mutacje moga powodowac m.in. humoralng hiperkalcemie
ztodliwg i brachydaktylie. Przedstawiamy przypadek 12-letniego, niskorostego chtopca z zespotem wad
wrodzonych, nefrokalcynoza (NK) oraz zaburzeniami gospodarki wapniowej i magnezowej, u ktdrego dopiero
w wieku 9 lat ujawniono ich genetyczne podtoze.

Opis przypadku. Chtopiec z CVI'i PV, urodzony o czasie z IUGR, wrodzong wadg serca (VSD, ASD 1),
pourodzeniowymi zaburzeniami oddychania i potykania wymagajacymi tlenoterapii i karmienia przez
zgtebnik. W 2. miesiacu zycia ujawniono NK, a w 19 miesigcu zycia rozpoznano i nacieto zastawki cewki
tylnej. Z powodu niskorostosdi, od 7 roku zycia rozpoczeto leczenie hormonem wzrostu (GH). Od 8 roku
Zycia pod opiekg naszej Kliniki. Wowczas rozpoznano obnizong gestos¢ mineralng kosci oraz hiperkalciurie
(HO). Po 12 miesiacach skutecznego leczenia HC hydrochlorothiazydem (HT) zaobserwowano tendencje do
hipomagnezemii i nadmierng nerkowa utrate magnezu (Mg), co wymagato suplementadji. W wieku 9 lat
badanie WES ujawnito heterozygotyczne mutacje p.Lys29Thr w genie SHOX oraz p.Glu28Lys w genie PTHLH.
Dokfadna analiza radiologiczna wykazata obecnos¢ zmian szkieletowych opisywanych w mutacjach tych
gen6w. Obecnie, w wieku 12 lat, mimo terapii GH chfopiec pozostaje niskorosty, ma prawidtowy rozwoj
umystowy, stabilny obraz NKi prawidtowa funkcje nerek. Nadal wymaga terapii HT i suplementacji Mg oraz
ze wzgledu na cechy przeszkody podpecherzowej otrzymuje doksazosyne.

Whioski. Przedstawiony przypadek jest przyktadem mozaiki zaburzen rozwojowych bedacej skutkiem
wyjatkowego wspétistnienia patogennych wariantéw genow SHOX i PTHLH. Wskazuje on na przydatnos¢
diagnostyki WES w wyjasnieniu nietypowych fenotypow.

Stowa kluczowe: niskorostos¢, nefrokalcynoza, WES
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Abstract

Background. Acute focal bacterial nephritis (AFBN) is a rare subset of acute pyelonephritis (APN), and
requires special management. Its frequency among children with APN is 2—4%. Imaging is crucial for
the diagnosis of the disease. The aim of the study was to present diagnostic and therapeutic difficulties
in AFBN in children.

Case report. The medical history of a 15-year-old girl with AFBN hospitalized in Miedzyrzecz, Poland,
in 2023 was analyzed. The patient, a resident of a care and educational center for children, who had been
suffering from back pain and sciatica for about 6 months, visited a nephrology outpatient clinic 2 months
afteralower urinary tract infection and was referred to the hospital for further evaluation. On admission, she
reported a 1-week history of fever and vomiting. Physical examination revealed abdominal pain on palpation,
apositive Goldflam’s sign and a positive Laséque’s sign. Mental status examination showed a depressed mood.
Laboratory examination revealed elevated leukocyte count and C-reactive protein (CRP) level, leukocyturia
and proteinuria. No changes were noted in abdominal ultrasonography (USG). The diagnosis of APN was
established and treatment with cefuroxime was introduced. As the patient’s general condition deteriorated and
(RPincreased, sepsis was suspected. Despite the fact that urine culture presented typical £. colj the treatment
was changed to cefotaxime and teicoplanin. C-reactive protein level and fever decreased, but abdominal pain
persisted. On the 9™ day, abdominal computed tomography was performed, the results of which showed
some hypodense lesions resembling abscess formation. The diagnosis evolved towards AFBN and glycopeptide
was replaced with ciprofloxacin, which was administered for 4 weeks. Improvement was confirmed by USG
and magnetic resonance imaging (MRI) scans. Advanced diagnostic evaluation revealed (3 deficiency.

Conclusions. In the case of severe and treatment-resistant APN, AFBN has to be considered. Abdominal
computed tomography (CT) is crucial for the diagnosis. In patients with AFBN, antibacterial treatment should
be extended to 2—6 weeks and an assessment of risk factors is required.

Key words: urinary tract infection, acute focal bacterial nephritis
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Streszczenie

Wstep. Ostre ogniskowe bakteryjne zapalenie nerek (ang. acute focal bacterial nephritis — AFBN) to rzadka
postac ostrego odmiedniczkowego zapalenia nerek (00ZN), wymagajaca szczegdlnego postepowania.
Wystepuje u 2—4% dzieci z 00ZN, a do rozpoznania konieczne jest wykorzystanie badan obrazowych.
Przedstawiono problemy w postepowaniu diagnostycznym i leczniczym u dziecka z AFBN.

Opis przypadku. Analizowano historie 15-letniej dziewczynki leczonej w Oddziale w Miedzyrzeczu
w 2023 roku. Pacjentka — podopieczna placowki opiekuriczo-wychowawczej — zgtosita sie do poradni
nefrologicznej po przebytym 2 miesice wczedniej epizodzie zakazenia uktadu moczowego, z bélami plecéw
i objawami korzeniowymi od p6t roku. Z podejrzeniem dyskopatii oraz depresji zostata skierowana w trybie
planowym do diagnostyki szpitalnej. Przez tydzien przed hospitalizacja gorgczkowata i wymiotowata; ze
wzgledow socjalnych nie zgtosita sie do lekarza. Przy przyjeciu stwierdzono obnizony nastréj, bolesnos¢ uci-
skowaq brzucha oraz dodatnie objawy Goldflama i Laseque’a z teatralng agrawacja dolegliwosci. W badaniach
dodatkowych wykazano podwyzszone odczyny zapalne oraz leukocyturie i biatkomocz, obraz USG brzucha
byt prawidtowy. Rozpoznano 00ZN i wiaczono leczenie cefuroksymem. Stan chorej pogarszat sie, nasility sie
dolegliwosci bélowe i wzrosto stezenie CRP, w zwiazku z czym wysunieto podejrzenie posocznicy. Pomimo
wzrostu szerokowrazliwiej £. coli w moczu zmieniono antybiotykoterapie na cefotaksym z teikoplanina.
Odczyny zapalne i goraczka obnizyty sie, utrzymywaty sie jednak dolegliwosci bolowe. W 9. dobie leczenia
wykonano TK brzucha wykazujac kilka ognisk hipodensyjnych w nerkach, odpowiadajacych tworzacym sie
ropniom. Zmiany te uwidoczniono takze w kontrolnym USG. Rozpoznano AFBN i zmieniono glikopeptyd na
ciprofloxacyne, ktdra stosowano przez 4 tygodnie, w tym 7 dnifacznie z cefotaksymem. W USG obserwowano
ustepowanie zmian, potwierdzone badaniem NMR. W diagnostyce uktadu odpornosci wykazano niedobér
(3 dopeiacza.

Whnioski. W przypadku ciezkiego i opornego na leczenie 00ZN nalezy podejrzewa¢ AFBN. Wskazane jest
wéwczas rozszerzenie diagnostyki obrazowej o TK brzucha. Rozpoznanie AFBN wymaga przedtuzenia
antybiotykoterapii do 2—6 tygodni i diagnostyki wykluczajacej czynniki ryzyka.

Stowa kluczowe: zakazenie ukfadu moczowego, ostre ogniskowe bakteryjne zapalenie nerek
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techniques in neonatal patients in whom peritoneal dialysis is contraindicated or ineffective. The aim of this
work was to compare the use of CARPEDIEM™ and PrismaFlex in continuous veno-venous hemodialysis
in the neonate after cardiac surgery.

Case report. A male neonate on day 8 of life was transferred to the cardiac post-operative care unit after
surgery of complex heart defect (dominant transposition of the great vessels (TGA)). On postoperative day
1, peritoneal dialysis was started due to anuria. Due to the ineffectiveness of dialysis, persistent anuria and
increasing fluid overload, the method was changed to CKRT. A 4.5F dialysis catheter was inserted into the right
internal jugular vein and a continuous veno-venous haemodiafiltration (CYVHDF) procedure was initiated
using PrismaFlex (HF20 dialyzer) in heparin anticoagulation. Despite a normal transmembrane pressure
(TMP), the filter pressure was gradually increasing. After 9 h 25 min, the circuit clotted and the procedure
was terminated. The machine was changed to CARPEDIEM™ and CVVHD was started (HCDO15 dialyzer)
using heparin anticoagulation (10 j/kg/h). After 26 h, the dialyzer was replaced according to schedule, and
the procedure continued for a further 4 h 25 min. Due to the emergency cardiac intervention, the procedure
was terminated with a blood return, and CVVHDF was restarted with PrismaFlex (ST60 dialyzer) on extra-
corporeal membrane oxygenation (ECMO). Kidney replacement therapy was provided for a total of 9 days.
The patient died on day 17 due to cardiac failure, after several unsuccessful attempts of ECMO disconnection.

Conclusions. Of all the kidney replacement therapies used in the described patient, the CARPEDIEM™ CV-
VHD was the most effective and safest. The availability of dedicated devices may improve CKRT outcomes
in neonatal acute kidney injury (AKI) patients.

Key words: continuous kidney replacement therapy, dialysis, CKRT, CARPEDIEM, CVVHD, CVVHDF, neonate
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Streszczenie

Wstep. W leczeniu nerkozastepczym noworodkéw z ostrym uszkodzeniem nerek (AKI) metoda z wyboru
pozostaje dializa otrzewnowa. Rozwdj nowych technologii umozliwia zastosowanie technik ciggtego po-
zaustrojoweqo oczyszczania krwi (CKRT) u pacjentéw neonatologicznych, u ktdrych dializa otrzewnowa
jest przeciwskazana lub nieskuteczna. Celem pracy jest poréwnanie zastosowania aparatow CARPEDIEM™
i PrismaFlex w cigtej zylno-zylnej hemodializie u noworodka po zabiegu kardiochirurgicznym.

Opis przypadku. Noworodek ptci meskiej w 8. dobie zycia zostat przekazany do Oddziatu Opieki Po-
operacyjnej Kardiochirurgicznej po zabiequ korekgji ztozonej wady serca (dominujace przetozenie wielkich
naczyn — TGA). W 1. dobie po zabiegu, z powodu anurii rozpoczeto dialize otrzewnowa. Ze wzgledu na
nieefektywnos¢ dializy, utrzymujacy sie bezmocz i narastajace przewodnienie, podjeto decyzje o zmianie
metody na CKRT. Zatozono cewnik dializacyjny 4,5F do zyty szyjnej wewnetrznej prawej i rozpoczeto zabieg
CVVHDF z uzyciem aparatu PrismaFlex (dializator HF20) w antykoagulacji heparyng niefrakcjonowana.
Pomimo prawidtowego cisnienia przezbtonowego (TMP), obserwowano stopniowe narastanie cisnienia
na filtrze, a nastepnie po 9 h i 25 min stwierdzono zakrzep w filtrze z koniecznoscia zakoriczenia zabiequ.
mieniono aparat na CARPEDIEM™ i rozpoczeto CVVHD (dializator HCD015), z antykoaqulacja heparyna
niefrakgonowana (10 /kg/h). Po 26 h planowo wymieniono dializator i kontynuowano zabieg przez kolejne
41125 min. Z powodu koniecznosc nagtej interwendji kardiochirurgicznej, zabieg zakoriczono wykonujac
zwrot krwi, nastepnie ponownie rozpoczeto CYVHDF z uzyciem PrismaFlex (dializator ST60) w ukfadzie
ECMO. Leczenie nerkozastepcze prowadzono facznie przez 9 dni. Pagjent zmart w 17. dobie zycia z powodu
niewydolnosd krazenia, po kilkakrotnych nieudanych probach odtaczenia ECMO.

Whioski. Sposrad zastosowanych u pacjenta metod nerkozastepczych najefektywniejsza i najbezpieczniejsza
okazata sie CVVHD z zastosowaniem CARPEDIEM™. Dostepnos¢ dedykowanych aparatw moze poprawic
wyniki CKRT u pacjentéw neonatologicznych z AKI.

Stowa kluczowe: ciggte metody nerkozastepcze, CKRT, CARPEDIEM, CVVHD, CVVHDF, noworodki
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Wstep. Ostre zatrzymanie moczu jest rzadkim problemem u dzieci; etiologia jest zréznicowana, a w ok.
10% przypadkéw — nieznana. (zesciej dotyczy chtopcow i najczesciej zwiazane jest ze stanem zapalnym
drdg wyprowadzajacych mocz lub mechaniczng przeszkoda, wiacznie ze wspétistniejacym zaparciem.
Rzadsze przyczyny stanowia m.in. urazy i zakazenia uktadu moczowego oraz procesy rozrostowe okolicy
ledzwiowo-krzyzowej.

Opis przypadku. W pracy zaprezentowano przypadek 14-letniej, dotychczas w petni zdrowej dziewczynki,
ktéra zgtosita sie z powodu zatrzymania moczu. Epizod poprzedzony byt krwiomoczem i bélem brzucha,
nastepnie zmiany w moczu ustapity, ale dziewczynka nie miata mozliwosci oddania moczu — zacewnikowano
pecherzmoczowy uzyskujac wyptyw 900 mI moczu. Poczatkowo po rozcewnikowaniu i wdrozeniu a-blokera
i oksybutyniny uzyskano poprawe. Po tygodniu doszto ponownie do zatrzymania moczu — wéwczas objawy
nie wycofaty sie. Badanie urodynamiczne wykazato brak czucia pecherzoweqo i aktywnosci wypieracza
0raz WzmoZone napiecie zwieracza. Zatozono chorej state nadtonowe odprowadzenie moczu. Badanie
neurologiczne przedmiotowe oraz petne badanie osrodkowego uktadu nerwowego metoda rezonansu
magnetyczneqgo nie wykazaty odchyler. Wynik badania przewodnictwa nerwowego byt prawidtowy. Phyn
madzgowo-rdzeniowy miat prawidtowy obraz, jednak stwierdzono przeciwciata lgG reagujace z rekombi-
nowanymi antygenami sulfatydow. Podejrzewajac proces autoimmunologiczny przeprowadzono 3 sesje
leczenia immunosupresyjnego, bez wyrazneqo efektu. Kolejno do terapii dodano distygmine oraz baklofen
— W ciaqu tygodnia u dziecka powrdcito uczucie parcia na pecherz i mozliwos¢ samodzielnego oddania
moczu. Caty proces diagnostyczno-terapeutyczny trwat 6 miesiecy.

Whioski. Nieustepujace zatrzymanie moczu u dotychczas zdrowego dziecka budzi u nego ogromny niepokd;
oraz dyskomfort. Przeprowadzenie szybkiej diagnostyki jest mozliwe, jednak w przypadkach idiopatycznych
dopasowanie odpowiedniej terapii stanowi wyzwanie i wymaga cistej wspotpracy urologa, nefrologa i neu-
rologa. W przypadku braku efektu postepowania nalezy ponownie przeanalizowac catosc obrazu i odnies¢
go do najbardziej podstawowej wiedzy na temat unerwienia narzadéw zajetych procesem chorobowym.

Stowa kluczowe: zatrzymanie moczu, dziecko, diagnoza, terapia
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Wstep. Utrzymujacy sie ponad 2 lata krwiomocz, zarowno makro- jak mikroskopowy, wymaga zawsze
diagnostyki. SzczegéIng uwage nalezy zwr6ci¢ na jego rodzinne wystepowanie. Najczestsza przyczyng
krwiomoczu jest zakazenie uktadu moczowego. Moze on takze byc objawem nefropatii IgA, kamicy uktadu
moczoweqo, hiperkalciurii czy zaburzen krzepniecia. Istotng grupe patologii manifestujacych sie krwio-
moczem stanowia, zalezne od mutacji genetycznych, zaburzenia syntezy fancuchéw kolagenu (zespot
Alporta, zespot cienkich bton podstawnych). Choroby te to genetycznie uwarunkowane nefropatie zwiazane
7 zaburzeniem budowy bton podstawnych spowodowanym nieprawidtowa strukturg kolagenu typu IV.
Wyrozniamy ich kilka postaci zwigzanych z uszkodzeniami w roznych genach (COL4A3, COL4A4, COL4AS),
0 roznych sposobach dziedziczenia.

Opis przypadku. Opis dotyczy 12-letniego chtopca z krwinkomoczem rozpoznanym w 7. roku zycia,
w rutynowo wykonanym badaniu ogélnym moczu. W wykonywanych wielokrotnie badaniach labora-
toryjnych nie wykryto zaburzen w zakresie uktadu krzepniecia, stezenia sktadowych dopetniacza (3 i (4
oraz immunoglobuliny A. Nie wykryto przeciwciat ANA i ANCA. Miano ASO byto w normie. W moczu nie
obserwowano biatkomoczu oraz albuminurii i zaburzen w wydalaniu krystaloidéw. W badaniu USG Doppler
naczyn nerkowych wykluczono obecno$¢ patologii naczyniowych i zespotu , dziadka do orzechow”. Wywiad
rodzinny w kierunku krwinkomoczu byt obcigzony u matki i dziadka chfopca.

Whioski. W wykonanym metoda NGS badaniu genetycznym znaleziono wariant patogenny w 1 allelu genu
(OL4A4. Zaburzenia w zakresie tego genu mogq by¢ zwiazane z krwinkomoczem lub zespotem Alporta.
Krwinkomocz rodzinny dziedziczony jest w sposéb autosomalny dominujacy, wigc obecnos¢ uszkodzenia
w 1 kopii genu wystarczy do ujawnienia objaw6w. Natomiast zespot Alporta spowodowany taka mutacjg jest
dziedziczony w sposob autosomalny recesywny, wiec do wystapienia objawow konieczne jest uszkodzenie
obu kopii genu. Opisywany pacjent ma uszkodzong jedynie 1 kopie genu.

Stowa kluczowe: krwinkomocz, zespdt Alporta, mutacja genetyczna, zaburzenia syntezy kolagenu,
krwinkomocz rodzinny

69



(Case report

Early manifestation but late diagnosis
of HNF1B nephropathy: A case report

Wczesna manifestacja, pdzne rozpoznanie
nefropatii HNF1B — opis przypadku

Rafat Motyka', Matgorzata Urbariska-Kosiriska', Marcin Kotbuc?, Bodo B. Beck?, Marcin Zaniew'?

' Department of Pediatrics, Mother and Child Health Center, University Hospital, Zielona Gora, Poland
2 Department of Pediatrics, University of Zielona Gora, Poland

3 Institute of Human Genetics, University of Cologne, Germany

* Center for Molecular Medicine Cologne (CMMC), University of Cologne, Germany

Advances in Clinical and Experimental Medicine, ISSN 1899—5276 (print), ISSN 2451-2680 (online) Adv Clin Exp Med. 2023;32(Special Issue 1)
Presenting author Abstract
Rafat Motyka

Corresponding author
Marcin Zaniew

Address for correspondence
m.zaniew@cm.uz.zgora.pl

Conflict of interest
None declared

Funding sources
None declared

Copyright

Copyright by Author(s)

Thisis an article distributed under the terms of the
Creative Commons Attribution 3.0 Unported (CCBY 3.0)
(https://creativecommons.org/licenses/by/3.0/)

Background. The disease associated with a mutation of the HNFIB gene is rare. One of the characteristic
disorders described in this condition is MODY5 diabetes, which usually becomes apparent in adolescence. Con-
genital anomalies of the kidneys and urinary tract are also characteristic of this disease (HNF1B nephropathy).
Until now, only one case has been described, the first symptom of which was transient neonatal diabetes.
Here, we present a case with a rare manifestation of HNF1B-related disease.

Casereport. The girl was born at 3246 weeks of gestation complicated by premature rupture of the amniotic
sac. She was hospitalized in the intensive care unit due to respiratory distress syndrome. During the hos-
pital stay, significantly elevated blood glucose concentrations requiring insulin therapy were observed (up
to the 5™ day of life). The ultrasound examination performed at that time showed bilateral renal dysplasia.
Low concentrations of serum Mg (0.65—-0.68 mmol/L) were observed. Up to 12 months of age, the girl was
followed up mainly in the outpatient diabetes clinic where the results of the fasting blood glucose and glycated
hemoglobin (HbATc) control tests were normal throughout the observation period. At the age of 4 years,
she was consulted by pediatric nephrologist and referred to a hospital for further evaluation that revealed
hyperuricemia (5.5 mg/dL). Metabolic tests of glucose homeostasis were found to be within the reference
range. The family history of kidney diseases and glycemic disorders was negative. Due to the wide spectrum
of abnormalities, including transient glycemic disorders as well as kidney dysplasia and disorders of Mg
and uric acid metabolism, a suspicion of a disease related to the HNF1B gene mutation was raised. Genetic
tests confirmed the presence of deletion of this gene. The last check-up at the age of 4 years and 4 months
showed no hyperglycemia; pancreatic reserve for insulin secretion was intact. Kidney function remained
within normal limits.

Conclusions. The co-existence of kidney anomalies and transient hyperglycemia in neonates may suggest
HNF1B nephropathy, especially in the presence of hypomagnesemia.

Key words: HNFTB, hypomagnesemia, kidney dysplasia, neonatal diabetes mellitus
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Streszczenie

Wstep. Choroba zwigzana z mutacjg genu HNF1B nalezy do chordb rzadkich. Jednym z charakterystycznych
zaburzeri opisywanych w tej jednostce jest cukrzyca MODY5, ujawniajaca sie dopiero w okresie dojrzewania.
(Charakterystyczne dla tej choroby s rowniez wady nerek i uktadu moczowego (nefropatia HNFIB). Istnieja
jedynie pojedyncze przypadki chorych, u ktérych pierwszym objawem byfa przemijajaca cukrzyca nowo-
rodkowa. Celem pracy jest przedstawienie przypadku rzadkiej manifestacji choroby zwigzanej z defektem
genu HNFIB.

Opis przypadku. Dziewczynka byfa urodzona w 3246 tygodniu cigzy powiktanej przedwczesnym pek-
nieciem pecherza ptodowego. Hospitalizowana byta w oddziale intensywnej terapii z powodu zespotu
zaburzeri oddychania. Podczas pobytu obserwowano znacznie podwyzszone stezenia glikemii wymagajace
insulinoterapii (do 5. doby Zycia). Wykonane wowczas badanie ultrasonograficzne wykazato obustronng
dysplazje nerek. Z odchyleri zwracata uwageg niskie stezenia Mg w surowicy (0,65—0,68 mmol/l). Do 12.
miesiaca zycia dziewczynka byta pod kontrolg gtownie poradni diabetologicznej. Badania kontrolne glikemii
oraz HbATc przez caty okres obserwacji w poradni byty prawidtowe. W wieku niespetna 4 lat byta konsulto-
wana w poradni nefrologicznej, gdzie zalecono rozszerzenie diagnostyki. W trakcie hospitalizadji z odchyler
stwierdzano jedynie hiperurykemie (5,5 mg/dl). Parametry gospodarki weglowodanowej byty prawidtowe.
Wywiad rodzinny w kierunku wad nerek oraz zaburzer: glikemii byt ujemny. Ze wzgledu na szerokie spektrum
nieprawidtowosci obejmujacych przemijajace zaburzenia glikemii, wade nerek oraz zaburzenia gospodarki
Mg i kwasu moczowego wysunieto podejrzenie nefropatii HNF7B. Badania genetyczne u dziecka wykazaty
delecje genu HNFTB. Ostatnia kontrola w wieku 4 lat i 4 miesiecy nie wykazata hiperglikemii, a rezerwa
czynnosciowa komorek B trzustki oceniona w tescie z glukagonem byta w granicach normy. Czynnos¢ nerek
pozostawata w granicach normy.

Whioski. Wspdfistnienie wady nerek oraz przemijajacych zaburzer glikemii w okresie noworodkowym moze
sugerowac nefropatie HNF1B, szczegélnie w przypadku obecnosci hipomagnezemii.

Stowa kluczowe: cukrzyca noworodkowa, dysplazja nerek, hipomagnezemia, HVFB
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Abstract

Background. The aim of the study is to present rare causes of urolithiasis (UL) as well as to draw the at-
tention to the need of conducting an extended metabolic assessment in children.

Case reports.

(ase 1. A6-year-old girl was admitted for extended diagnostics due to UL and nephrocalcinosis. The exami-
nations performed less than a year ago in the pediatric ward showed hypercalciuria. Thiazides were used
in the treatment. An extended panel of tests was performed in our center (determination of oxalates and
citrates in the urine), the results of which showed the presence of hypocitraturia, which was the basis for
modifying the treatment (citrate supplementation) and performing the acidification test with furosemide.
Due to the absence of a decrease in urine pH in the test and the absence of overt metabolic acidosis, incom-
plete distal tubular acidosis was suspected. The performed molecular diagnostics revealed a heterozygous
mutation of the ATP6V1BT gene.

(ase 2. A 3.5-year-old hoy was admitted for diagnostics due to recurrent UL. The first manifestation of the dis-
ease occurred at the age of 2.5 years in the form of an episode of hematuria. Subsequently, the child was
hospitalized several times due to recurrent episodes of UL. Diagnostics did not show the risk of UL and
the child remained untreated. The first complete assessment (determination of cystine, citrates and oxalates
in the urine) was carried out 1 year after the diagnosis, and hypercalciuria, hypocitraturia and hyperoxal-
uria were demonstrated. Genetic tests revealed a mutation of the AGXT gene, and primary hyperoxaluria
type 1was diagnosed. Thiazide, citrate and vitamin B6 treatment was initiated. The patient is being treated
in a therapeutic program (lumasiran).

Conclusions. Urolithiasis in a child is an indication for full diagnostics to determine its cause, and identify rare
diseases associated with the condition. Incomplete metabolic assessment may result in a delayed diagnosis
and lack of causal treatment.

Key words: diagnostics, urolithiasis, nephrocalcinosis
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Streszczenie

Wstep. Celem pracy jest przedstawienie rzadkich przyczyn kamicy moczowej (KM) jak réwniez zwrdcenie
uwagi na koniecznosc przeprowadzenia u dzieci poszerzonej oceny metabolicznej.

Opis przypadkow.

Pacjent 1. Szescioletnia dziewczynka zostata przyjeta celem poszerzenia diagnostyki z powodu kamicy
nerkowej i nefrokalcynozy. Wykonane przed niespetna rokiem badania z wyzej wymienionych powodéw
w oddziale pediatrii wykazaty hiperkalciurie. W leczeniu stosowano tiazydy. W naszym osrodku wykonano
poszerzony panel badari (oznaczenie w moczu Szczawiandw oraz cytryniandw), ktéry wykazat dodatkowo
obecnos¢ hipocitraturii, co byto podstawa modyfikacji leczenia i zastosowania suplementacji cytrynianéw oraz
wykonania testu zakwaszania z furosemidem. Z uwagi na brak spadku pH moczu w tescie oraz brak jawnej
kwasicy metabolicznej wysunieto podejrzenie niekompletnej kwasicy cewkowej dystalnej. Przeprowadzona
diagnostyka molekularna ujawnita heterozygotyczng mutacje genu ATP6V1B1.

Pacjent 2. Trzyip6tletni chtopiec skierowany z powodu nawrotowej KM celem ustalenia przyczyny. Pierwsza
manifestacja choroby wystapita w wieku 2,5 roku pod postacig epizodu krwiomoczu. Nastepnie dziecko
byto kilkakrotne hospitalizowane szpitalach z powodu nawracajacych epizodéw KM. Przeprowadzona dia-
gnostyka nie wykazata stanu zagrozenia kamica. Dziecko pozostawato bez leczenia. Pierwsza kompletna
diagnostyka kamicy (oznaczenie w moczu cystyny, cytryniandw i szczawiandw) zostata przeprowadzona rok
od rozpoznania, wykazano hiperkalciurig, hipocitraturig oraz hiperoksalurie. Badania genetyczne ujawnity
mutacje genu AGXT, rozpoznano pierwotng hiperoksalurie typu I. Do leczenia wiaczono tiazydy, preparat
cytrynianéw oraz witamine B6. Aktualnie pagjent jest leczony w programie terapeutycznym (lumazyran).
W obu przypadkach przeprowadzona diagnostyka kamicy byfa niepetna. Obserwowane zaburzenia miaty
mieszany charakter, co stanowi potwierdzenie zasadnosci kompleksowej diagnostyki.

Whnioski. KM/nefrokalcynoza u dziecka jest wskazaniem do przeprowadzenia petnej diagnostyki celem
okreslenia jej podtoza oraz rozpoznania rzadkich chordb przebiegajacych z KM. Niepetna diagnostyka me-
taboliczna moze by przyczyng opéZnionego rozpoznania oraz braku zastosowania leczenia przyczynowego.

Stowa kluczowe: diagnostyka, kamica moczowa, nefrokalcynoza
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Background. Adalimumab is a recombinant human monoclonal antibody used in the treatment of Crohn’s
disease (CD). Regardless of its proven efficacy, it may cause acute kidney injury (AKI). We present a case report
of 2 patients with (D and drug-induced AKI due to adalimumab treatment.

Case reports. Two patients (P1, P2) were hospitalized with AKI. Indicators of AKI were respectively: P1
— creatinine: 3.95 mg/dL, estimated glomerular filtration rate (eGFR) (from creatinine): 16.2 mL/min/1.73
m?, cystatin C: 2.69 mg/dL, eGFR (from cystatin C): 28 mL/min/1.73 m%; P2 — creatinine: 1.28 mg/dL, eGFR
(from creatinine): 57 mL/min/1.73 m?, cystatin C: 1.55 mg/L, eGFR (from cystatin C): 51.8 mL/min/1.73 m?.
Neither patient had proteinuria. The results of ultrasonography (USG) showed that both patients had kidneys
with lengths at the upper limit (77-92 pc) and irregular outlines. Slightly diminished cortico-medullary
differentiation was observed in P1. Additionally, P1 presented anemia (Hb: 8.7 g/dL), thrombocythemia
(535 10°/L), mild metabolic acidosis, and leukocyturia. The P2 had elevated blood pressure (grade 1 hy-
pertension in office measurements, prehypertension in ambulatory blood pressure monitoring (ABPM)) and
hyperuricemia (6.9 mg/dL). In both cases, the duration of adalimumab therapy preceding AKl was 11 months,
with therapy already completed in P1and treatment discontinued in P2. In P1, prednisone was initiated and
abiopsy was performed, showing acute tubulointerstitial nephritis with symptoms of the onset of a chronic
process. Three pulses of methylprednisolone were administered, followed by maintenance prednisone treat-
ment. In P2, steroids were used only as part of (D therapy.

In P1, after discontinuation of adalimumab treatment and intensive corticotherapy, kidney function partially
improved (eGFR after 15 months: 31 mL/min/1.73 m?). In P2, after 3 months of discontinuation of adalimumab
treatment, kidney function improved (eGFR: 76 mL/min/1.73 m?), but did not return to normal.

Conclusions. Adalimumab treatment carries a risk of acute and chronic tubulointerstitial kidney injury,
therefore, the care of patients with (D should be interdisciplinary.

Key words: Crohn’s disease, adalimumab, tubulointerstitial nephritis, drug-induced acute kidney injury
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Streszczenie

Wstep. Adalimumab jest rekombinowanym ludzkim przeciwciatem monoklonalnym (anty-TNF-a) sto-
sowanym w terapii choroby Lesniowskiego—Crohna (ChLC). Niezaleznie od potwierdzonej skutecznosci
moze powodowac ostre uszkodzenie nerek (ang. acute kidney injury — AKI). W pracy przedstawiono opis
przypadkéw 2 pagjentdw z ChLC z polekowym AKI spowodowanym adalimumabem.

Opis przypadkow. Dwaj pagendi (P11 P2) zostali przyjeci do Kliniki z powodu AKI. Wskazniki AKI odpo-
wiednio: P1— stezenie kreatyniny 3,95 ma/dl; eGFR (z kreatyniny) 16,2 ml/min/1,73 m?, stezenie cystatyny
(2,69 mg/dl; eGFR (z cystatyny C) 28 ml/min/1,73 m? P2 — kreatynina 1,28 mg/dl — eGFR 57ml/min/1,73
m?, cystatyna C 1,55 mg/I — eGFR 51,8 mI/min/1,73 m?. U zadnego z pacjentow nie wystepowat biatkomocz,
U obu pacjentow w USG opisano nerki o nieréwnych zarysach oraz dtugosciach w gérnych granicach normy
(77-92pc); u P1 miaty one nieco zatarte zréznicowanie korowo-rdzeniowe. Dodatkowo u P1 stwierdzono
niedokrwistos¢ (Hb 8,7/dl), nadptytkowos¢ (535 tys/ul), niewielka kwasice metaboliczng oraz leukocyturie.
U P2 wystepowaty podwyzszone wartosci cisnienia tetniczego (1. stopiert w pomiarach gabinetowych, stan
przednadcisnieniowy w ABPM) i hiperurykemia (6,9 mg/dl). W obu przypadkach dtugosc terapii adalimuma-
bem, poprzedzajaca AKI, wynosita 11 miesiecy, przy czym u P1 terapia byfa juz zakoriczona, a u P2 leczenie
przerwano. U P1 wtaczono leczenie prednizonem, nastepnie wykonano biopsje, w ktorej rozpoznano ostre
srddmiazszowo-cewkowe zapalenie nerek z cechami poczatku procesu przewlektego. Podano 3 pulsy mety-
loprednizolonu, nastepnie kontynuowano leczenie prednizonem. U P2 glikokortykosteroidy byty stosowane
tylko w ramach terapii ChLC.

UP1 po zaprzestaniu leczenia adalimumabem i intensywnej kortykoterapii funkcja nerek ulegta czesciowej
poprawie (po 15 miesigcach eGFR 31 ml/min/1,73 m?). U P2 po 3 miesigcach od odstawieniu adalimumabu
funkcja nerek ulegta poprawie (eGFR 76ml/min/1,73 m?), niemniej nie wrdcita do normy.

Whioski. Leczenie adalimumabem niesie ryzyko wystapienia ostreqo i przewlektego cewkowo-srodmiaz-
sz0wego uszkodzenia nerek, dlatego opieka nad pacjentami z ChLC powinna by¢ interdyscyplinarna.

Stowa kluczowe: choroba Lesniowskiego—Crohna, adalimumab, Srédmiazszowe zapalenie nerek, polekowe
uszkodzenie nerek
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Streszczenie

Wstep. Zakazenie uktadu moczoweqo to czesto obserwowana infekcja bakteryjna wérdd dziec, a takze
istotny czynnik ryzyka rozwoju kamicy nerkowej. Kamica uktadu moczowego bardzo rzadko obserwowana
jest uniemowlat. Obecnos¢ ztogéw w badaniu USG w tej grupie wiekowej wymaga poszerzenia diagnostyki.
Celem pracy jest analiza obrazu klinicznego oraz wynikéw badar laboratoryjnych i obrazowych u pacjenta
Z nietypowym przebiegiem ZUM. Zaprezentowano wyniki badan laboratoryjnych i obrazowych oraz prze-
nalizowano dokumentacje pacjenta z hospitalizadji w Klinice.

Opis przypadku. Osmiomiesieczny chtopiec zostat przekazany do Kliniki z powodu podejrzenia kamicy
nerkowej w obrazie USG jamy brzusznej oraz przedtuzajacej sie infekdji ukfadu moczowego. Pacjent w chwili
przyjecia do szpitala nie prezentowat aktywnych cech infekgji, byt w trakcie antybiotykoterapii, otrzymywat
biodacyne i cefuroksym. W posiewie moczu stwierdzono P. aeruginosa 104 wrazliwy na stosowane anty-
biotyki. Pacjenta przekazano do Kliniki Nefrologii w celu poszerzenia diagnostyki. W wywiadzie rodzinnym
kamica nerkowa u ojca. Obraz USG jamy brzusznej potwierdzit poszerzenie UKM nerki lewej oraz obecnos¢
zwapniert i ztogow w dolnych kielichach. Ocena wielkosci wydalania jonéw w stosunku do stezenia kreaty-
niny byta prawidfowa, a cystyna w moczu nieobecna. Zaplanowano poszerzenie diagnostyki obrazowej
0 renoscyntygrafie, cystografie mikcyjng i urografie TK. Przeprowadzona zostanie takze dobowa zbiérka
MOCZU Z 0ceng stezenia szczawianGw, cytrynianw i jonow. Zaproponowano leczenie za pomoca litotrypsji
pozaustrojowej lub techniki endoskopowej.

Wnioski. ZUM moze by¢ pierwsza manifestacja kamicy nerkowej, szczegdlnie u dzieci z dodatnim wy-
wiadem rodzinnym. Za nietypowy przebieg opisanego schorzenia odpowiadaja nieswoiste objawy niezytu
Zotadkowo-jelitowego, obecnos¢ w moczu atypowej dla tej grupy wiekowej bakterii oraz przede wszystkim
wiek pacjenta.

Stowa kluczowe: kamica nerkowa, ztogi, uktad kielichowo-miedniczkowy
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Streszczenie

Wstep. Ostre ktebuszkowe zapalenia nerek stanowig ok. 10~15% wszystkich typow ktebuszkowych zapaler
nerek, a zachorowalnos¢ szacuje sie na 0,3—28,5 przypadkéw na 100 000 dzieci rocznie. Wystepuja czesciej
u chfopcéw, ze szczytem zachorowan przypadajacym na wiek szkolny. Najczesciej poprzedzone sg infekcja
g6mych drog oddechowych lub skory. Gtéwna role wich powstaniu odgrywaja kompleksy immunologiczne,
ktdre uszkadzaja btone filtracyjna ktebuszka, wynikiem czego jest pojawienie sie w moczu biatka i krwinek
czerwonych. Choroba manifestuje sie najczesciej jako zespot nefrytyczny, czasem jako krwiomocz mikro- lub
makroskopowy, rzadziej biatkomocz osiaga wartos¢ biatkomoczu nerczycowego.

Opis przypadku. Dziewiecioletnia dziewczynka z wywiadem dtugotrwateqo przyjmowania ibuprofenu
7 powodu zapalenia ucha Srodkowego. Po 2 tygodniach stosowanego leczenia objawowego dziewczynka
oddata krwisty mocz — wéwczas do leczenia wigczono Augmentin, po ktérym dolegliwosc bolowe ucha
ustapity, natomiast utrzymywat sie zmieniony kolor moczu. W kontrolnym badaniu ogolnym moczu wyko-
nanym po tygodniu utrzymywat sie krwiomocz, pojawit sie rowniez biatkomocz, Posiew moczu pobrany po
2 dawkach antybiotyku byt jatowy. Z powodu krwiomoczu i biatkomoczu pacjentke skierowano do osrodka
nefrologicznego. Przy przyjeciu do Kliniki dziewczynka byta w stanie ogdlnym dosc¢ dobrym. W badaniu
przedmiotowym stwierdzono blados¢ powtok skérnych, podsychajace Sluzéwki jamy ustneji préchnice zebdw.
W pomiarach w momencie przyjecia wykazano prawidtowe wartosci cisnienia tetniczego. W badaniach
dodatkowych wyktadniki stanu zapalnego byty podwyzszone. W morfologii krwi widoczna byta znaczna
niedokrwistos¢ mikrocytarmna, podwyzszone stezenie kreatyniny i mocznika. Sktadowa dopetniacza (3 byta
obnizona (42 mg/dl) przy podwyzszonym mianie ASO. Odnotowano obnizone stezenie biatka i albuminy
(2,7 g/d). Lipidogram byt prawidtowy. W dobowej zbiérce moczu obserwowano nerczycowy biatkomocz
(3091 mg/d—126 mg/kg/d) z przewaga albumin. W badaniu ogéInym moczu stwierdzono aktywny osad.
Posiew moczu byt jatowy. Rozpoznano ostre kfebuszkowe zapalenie nerek. W trakcie hospitalizadji nie
notowano nadcisnienia tetniczego ani obrzekéw. W leczeniu stosowano ceftriakson oraz leki objawowe,
uzyskujac poprawe stanu klinicznego, stopniowa normalizacje wyktadnikéw funkji nerek i obnizenie stezenia
wydalanego z moczem biatka.

Whioski. Biatkomocz nerczycowy jest rzadkim objawem wystepujacym w przebiegu ostrego ktebuszkowego
zapalenia nerek, nalezy jednak pamietac, ze taka koincydencja moze sie wydarzy¢.

Stowa kluczowe: ostre kiebuszkowe zapalenie nerek, biatkomocz nerczycowy
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Abstract

Background. Nephrolithiasis is a commonly diagnosed urological disease in pediatric population. The pre-
disposing factors include mainly metabolic disorders, recurrent urinary tract infections (rUTls) and congenital
defects. Urinary tractinfections that are ineffectively treated or diagnosed too late can lead to stag-horn calculi.

Case report. We present a case of a 3-year-old boy with stag-horn calculi identified during the diagnostic
management of persistent leukocyturia. The boy presented a history of several rUTIs caused by Proteus
mirabilis spp. and Klebsiella pneumoniae spp. Based on laboratory tests and imaging studies, the patient was
diagnosed with right afunctional kidney and a serious risk of damage to the left kidney with a large stag-homn
calculi. A temporary nephrostomy was placed in the right kidney and bilateral ureteroscopic lithotripsy was
performed. The deposit was removed from the left kidney with the open method and the narrowed sections
of the ureters were excised. During the follow-up, no recurrence of UTI was observed. Estimated glomerular
filtration rate (eGFR) of the patient remained normal.

Conclusions. In case of rUTIs, kidney calculi may be diagnosed incidentally as they may produce no clear
dinical symptoms.

Key words: nephrolithiasis, struvite, stag-horn calculi, children
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Streszczenie

Wstep. Kamica ukfadu moczoweqo jest coraz czesciej rozpoznawanym schorzeniem urologicznym u dzieci.
W wiekszosci przypadkéw w populacji pediatrycznej mozna znalez¢ czynniki predysponujace do jej wy-
stapienia. Nalez3 do nich zaburzenia metaboliczne, nawracajace zakazenia ukfadu moczowego oraz wady
wrodzone. Zbyt pézno rozpoznane lub nieskutecznie leczone zakazenia uktadu moczowego mogg prowadzi¢
do powstania kamicy odlewowe].

Opis przypadku. Prezentujemy opis przypadku 3-letniego chtopca z kamicg odlewowa nerki rozpoznang
podczas diagnostyki utrzymujacej sie leukocyturii. W wywiadzie u chfopca wystapito kilka zakazen uktadu
moczoweqo o etiologii P mirabilis oraz K. pneumoniae. U pacjenta na podstawie przeprowadzonych badan
laboratoryjnych i obrazowych rozpoznano brak funkcji nerki prawej oraz powazne zagrozenie uszkodzeniem
nerki lewej, w ktdrej stwierdzono duzy kamiet odlewowy. Wykonano czasowa nefrostomie nerki prawej,
obustronng ureterolitotomie, URS-L i usunieto ztdg odlewowy z nerki lewej metodg otwartg oraz zwezone
odcinki obu moczowoddw. Pozwolito to na catkowite usuniecie ztogéw z uktadu moczowego. W czasie
dtugotrwatej obserwacji u chtopca nie obserwowano nawrotow zakazer ukfadu moczowego, a wartos¢
filtracji ktebuszkowej pozostaje w normie.

Whioski. W przypadku nawracajacych zakazer uktadu moczowego nalezy wykluczy¢ obecnos¢ ztogéw.
Kamica odlewowa nerki moze by¢ rozpoznawana incydentalnie, nie dajac wyraznych objaw6w klinicznych.

Stowa kluczowe: kamica nerkowa, kamienie infekcyjne, kamienie odlewowe, dzieci
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Abstract

Background. Correct results of prenatal examinations are not always a guarantee of the absence of a con-
genital urinary tract defect in the fetus. The first symptom of a possible defect may be a severe atypical
urinary tract infection in infancy.

Case report. We describe an example of nearly 4-month-old Aleksander, who reported to the district
hospital due to low-grade fever and worsening diuresis, which were the first symptoms of an ongoing
inflammatory process in the urinary system. The infection was complicated by an episode of acute kidney
injury that required dose adjustments of antibiotic therapy. Abdominal ultrasonography showed features
of massive hydronephrosis. A suspicion of a congenital urinary tract defect was raised — the boy was cath-
eterized, improving renal parameters and reducing stasis. A micturition cystography was performed, which
showed bilateral high vesicoureteral reflux. The result of the examination raised the suspicion of the presence
of posterior urethral valves, which were cut during hospitalization in the urology clinic of the local hospital.

Conclusions. The cited case shows that the duty doctor should not only not delay the rapid implementa-
tion of broad-spectrum antibiotic therapy in an appropriately adjusted dose, but also, paying attention
to the atypical course of the infection, consider the presence of a urinary tract defect and apply invasive
procedures in the on-call mode.

Key words: typical urinary tract infection, urosepsis, acute kidney injury, posterior urethral valves, vesico-
ureteral reflux
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Streszczenie

Wstep. Prawidtowe badania prenatalne nie zawsze s3 gwarancja braku obecnosci wady wrodzonej ukfadu
moczoweqgo U ptodu. Pierwszym objawem mozliwej wady moze by¢ ciezkie atypowe zakazenie uktadu
moczoweqgo w okresie niemowlecym. Celem pracy jest analiza obrazu klinicznego oraz wynikéw badan
laboratoryjnych i obrazowych u pacjenta z nietypowym przebiegiem ZUM. Prezentujemy dokumentacje
medyczna pacjenta hospitalizowanego w Klinice. Wyniki badar laboratoryjnych, wyniki badari obrazowych,
analiza dokumentacji medycznej pacjenta z okresu prenatalnego.

Opis przypadku. Niespetna 4-miesieczny Aleksander zostat zgtoszony sie do Szpitala Powiatowego z po-
wodu stanu podgoraczkowego i pogorszenia diurezy, ktdre byty pierwszymi objawami toczaceqo sie procesu
zapalnego w ukfadzie moczowym. Zakazenie byto powiktane epizodem ostrego uszkodzenia nerek, ktére
wymagato dostosowania dawki antybiotykoterapii. W badaniu USG jamy brzusznej stwierdzono cechy
masywnego wodonercza. Biorac pod uwage catoksztatt wysunieto podejrzenie wady wrodzonej uktadu
moczoweqo, chtopca zacewnikowano, uzyskujac poprawe parametrow nerkowych oraz zmniejszenie zastoju.
Wykonano cystografie mikcyjng, w ktdrej zobrazowano obustronne wysokie odptywy pecherzowo-mo-
czowodowe. Wynik badania nasunat podejrzenie obecnosci zastawek cewki tylnej, ktore zostaty przeciete
w warunkach Kliniki Urologii tutejszego szpitala.

Whioski. Przytoczony przypadek pokazuje, Ze niejednokrotnie lekarz dyzurny powinien nie tylko nie zwlekac
7 szybkim wdrozeniem szerokowidmowej antybiotykoterapii w odpowiednio dostosowanej dawce, ale
tez — zwracajac uwage na atypowy przebieg zakazenia — rozwazy¢ obecnos¢ wady uktadu moczowego
i zastosowac procedury inwazyjne w trybie dyzurowym.

Stowa kluczowe: Atypowe zakazenie ukfadu moczoweqo, urosepsa, ostre uszkodzenie nerek, zastawki
cewki tylnej, odptywy pecherzowo-moczowodowe
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Abstract

Background. Inborn errors of immunity are a group of genetically determined diseases in which gene
mutations cause increased susceptibility to infections, dysregulation of the immune system with symptoms
of autoimmunity and/or lymphoproliferation, or manifest as autoinflammatory diseases.

Casereport. A 13-year-old girl diagnosed with systemic lupus erythematosus (SLE) was referred to the lo-
cal clinic due to recurrence of lupus nephritis. A week hefore admission to the local hospital, the patient
developed weakness, nausea, vomiting, and hypertension. The results of laboratory tests were as follows:
proteinuria: 1250 mg/dL, hematuria, creatinine: 1.51 mg/dL (glomerular filtration rate (GFR): 35 mL/min),
urea: 138 mg/dL, white blood cell (WBC): 2.99x10%/uL, hemoglobin (Hgb): 109 g/dL, platelet count (P1):
12910°/L, hyponatremia, hypocalcemia, kalemia and blood gas: normal, and anti-nuclear antibodies (ANA):
1:2560. In ultrasound (US), increased echogenicity of the renal parenchyma was observed. The patient had
normal electrocardiogram (ECG) and echocardiography readings.

The patient was diagnosed with systemic lupus erythematosus at the age of 10. She presented with skin
and joint changes, pleurisy, anemia, proteinuria 2 g/day, hematuria, normal kidney function, lower im-
munoglobulin (Ig)G, (3 and (4, ANA: 1:5120, systemic lupus erythematosus disease activity index (SLEDAI)
of 15 points; positive double stranded DNA (dsDNA) were observed. A kidney biopsy revealed class [V lupus
nephritis. After 3 pulses of Solu-Medrol and 6 pulses of Cyclophosphamide, the normalization of the clinical
condition was achieved and the changes in the urine disappeared. Azathioprine was used for maintenance
treatment. Frequent infections were not observed. The patient had family history of multiple sclerosis (MS)
in the mother and mother’s sister, and there was psoriasis in the mother’s family.

During the recurrence of lupus nephritis, she presented severe edema in the legs and in the abdominal cavity,
and the presence of pleural effusion. The percentage of natural killer (NK) cells, IgA, 19G, IgM, (3, (4 were
decreased. The treatment included 10 pulses of Solu-Medrol and 2 doses of rituximab (RTX), which did not
resultin any improvement. It was decided to continue treatment with Cyclophosphamide, achieving improve-
ment in kidney function (GFR: 86 mL/min) and reduction of proteinuria to 39 mg/dL after the second pulse.

Conclusions?.: In patients with early-onset relapsed SLE with abnormal immunological screening, an inborn
error of immunity in the form of monogenic lupus should be considered.

Key words: systemic lupus erythematosus, inborn errors of immunity, children
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Streszczenie

Wstep. Wrodzone btedy odpornosci to grupa genetycznie uwarunkowanych chordb, w ktorych mutacje
gen6w powoduja zwiekszong podatnos¢ na infekgje i dysrequlacje uktadu immunologicznego z objawami
autoimmunizacji i/lub limfoproliferacji, lub manifestujg sie jako choroby autozapalne.

Opis przypadku. Trzynastoletnia dziewczynka z rozpoznaniem tocznia ukfadowego (SLE) zostata przeka-
zana do Kliniki z powodu nawrotu nefropatii toczniowej. Tydzied przed przyjeciem do szpitala powiatowego
odnotowano ostabienie, nudnosdi, wymioty, pogorszenie samopoczucia i nadcisnienie tetnicze. W bada-
niach laboratoryjnych wykazano: biatkomocz 1250 mg/dl, krwinkomocz-CPW, kreatynine 1,51 mg/dl (GFR
35 ml/min), mocznik 138 mg/dl, WBC 2,99 tys/ul, Hgb 10,9 g/dI, Plt 129tys/ul, hiponatremie, hipokalcemie,
kaliemig i gazometrie w normie, i ANA 1:2560 W USG wzmozona echogenicznos¢ migzszu nerek, prawidfowe
EKG1ECHO serca.

SLErozpoznano w 10. roku zycia: obserwowano zmiany skorne, stawowe, zapalenie optucnej, niedokrwistosc,
biatkomocz 2 g/d, krwinkomocz, prawidtowe wyktadniki funkcji nerek, obnizenie IgG, (3 (4, ANA 1:5120,
dodatnie dsDNA oraz 15 punktéw w skali SLEDAI. W biopsji nerki opisano wéwczas nefropatie toczniowa klasy
V. Po zastosowaniu 3 pulsow z Solu-Medrolu, a nastepnie 6 pulsow z Cyklofosfamidu uzyskano normalizacje
stanu klinicznego i ustapienie zmian w moczu. W leczeniu podtrzymujacym stosowano Azatiopryne. Nie
obserwowano czestych zachorowan na infekcje. Wywiad rodzinny obcigzony SM u mamy i siostry mamy
oraz tuszczyca w rodzinie matki.

W trakcie nawrotu nefropatii toczniowej stan dziewczynki byt sredni; prezentowata nasilone obrzeki podudzi
i w obrebie jamy brzusznej, a takze obecnosc¢ ptynu w optucnej. W przesiewowych badaniach immuno-
logicznych obserwowano obnizony odsetek oraz liczbe bezwzgledng komdrek NK, jak réwniez obnizenie
lgA, 1gG, IgM, (3 i (4. W leczeniu zastosowano 10 pulséw z Solu-Medrolu oraz 2 dawki RTx bez poprawy.
Zdecydowano o kontynuadji leczenia Cyclofofamidem, uzyskujac poprawe funkdji nerek (GFR 86 ml/min)
i obnizenie biatkomoczu do 39 mg/dl po 2. pulsie.

Whioski. U pagentéw z nawrotowym SLE 0 wczesnym poczatku z nieprawidtowymi wynikami przesiewo-
wych badar immunologicznych, nalezy rozwaza¢ wrodzony btad odpornosci pod postacig monogenowego
tocznia.

Stowa kluczowe: toczeri uktadowy, wrodzone btedy odpornosdi, dzieci
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Abstract

Background. Pyonephrosisis a rare type of urinary tract infection (UTI) in children with obstructive uropathy.
Obstructed outflow of the urine causes damage of the kidney parenchyma and impairs its function. Treat-
ment of pyonephrosis is difficult. In many cases, antibiotic therapy is ineffective and the patient requires
surgical intervention.

Case reports.

(ase 1. An 8-month-old girl was born at term with 10 Apgar Score. At the age of 7 months, she had a febrile
UTI due to £ coli and received Cefuroxime intravenously (iv.). Abdominal ultrasonography showed normal left
kidney (LK) and small renal pelvis (5 mm) in the right kidney (RK). After T month, she had a second episode
of UTI. Laboratory test confirmed urosepsis due to £. cofi. The irl was treated with Meropenem i.v. Abdominal
ultrasonography (USG) revealed normal LK (72 mm), RK (89 mm) with a much larger pelvis (32 mm) with
calyxes anterior—posterior (AP) dimension 20 mm. Renal scintigraphy showed impaired isotope intake in RK
— 5% and LK — 95%. Voiding cystourethrography showed 1" grade of vesicoureteral reflux to the RK. After
3months, abdominal ultrasound showed RK of 55 mm with dilatation of collecting system (pelvis — 10 mm,
calyxes — 5 mm). Three months later, the girl had a next relapse of UTI caused by £. coli. In USG, the enlarged
collecting system of the RK (pelvis — 30 mm, calyxes — 20 mm) and signs of pyonephrosis were detected.
Renal scintigraphy showed only 2% isotope uptake in RK. Right nephrectomy was performed. Six years
of the follow-up showed normal LK with no recurrence of UTI.

(ase 2. 3/12 boy was born at term with 10 Apgar Score. Prenatal ultrasound revealed right-sided pyelectasis.
The obstruction of right subpelvic junction was diagnosed and patient was qualified for ureteral pyeloplasty.
Antibacterial prophylaxis was recommended. Renal scintigraphy showed normal isotope uptake (LK — 509%,
RK — 50%), but with urinary outflow obstruction in the right kidney. Before surgery, the patient developed
urosepsis caused by £. coli. After 3 weeks of treatment with Meropenem i, pyeloplasty was performed.
Seven years of the follow-up showed normal abdominal ultrasound. Renal scintigraphy showed similar
isotope uptake in both kidneys (LK — 61%, RK — 39%).

Conclusions. Treatment of pyonephrosis s difficult and the prognosis regarding kidney function is uncertain.

Key words: hydronephrosis, pyonephrosis, nephrectomy, urinary tract infection, ureteropelvic junction
obstruction
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Streszczenie

Wstep. Roponercze jest rzadkim rodzajem zakazenia ukfadu moczowego (ZUM) u dzieci z uropatig zapo-
rowa. Utrudniony odptyw zakazonego moczu z uktadu moczowego powoduje uszkodzenie migzszu nerki
i uposledzenie jej funkgji. Leczenie roponercza jest trudne. W wielu przypadkach antybiotykoterapia jest
nieskuteczna i pacjent wymaga interwendji chirurgicznej.

Opis przypadkow.

1) Osmioip6tletnia dziewczynka urodzona o czasie, 10 punktow w skali Apgar. W wieku 7 miesiecy przebyta
goragczkowy ZUM o etiologii £. coli. W leczeniu zastosowano Cefuroksym. W USG jamy brzusznej stwierdzono:
nerka lewa (NL) bez zmian, w nerce prawej (NP) — miedniczka 5 mm. Po miesigcu ponownie gorgczka do
40°C. W badaniach cechy urosepsy o etiologii £. coli. W leczeniu zastosowano Meronem. W USG jamy brzusz-
nej wykazano: NL 72 mm — prawidtowa, NP 89 mm, miedniczka 32 mm, kielichy 20 mm. W scyntygrafii
nerek stwierdzono: NL 95%, NP 5%. Cystografia mikcyjna wykazata odptyw pecherzowo-moczowodowy
I stopnia do NP. Po 3 tygodniach leczenia w USG opisano: NP 55 mm, miedniczka 10 mm i kielichy 5 mm. Po
3 miesigcach nawrdt ZUM o etiologii £ coli. W leczeniu zastosowano Cefotaksym. W USG poszerzony UKM
NP — miedniczka 30 mm, kielichy 20 mm i roponercze. W scyntygrafii NP. 29%. Przeprowadzono nefrektomie
NP. Przez 6 lat obserwadji bez nawrotu ZUM, a NL jest prawidtowa.

2) Trzyipotletni chtopiec urodzony o czasie, 10 punktéw w skali Apgar. W USG widoczna prenatalnym pielek-
tazja prawostronna. Rozpoznano zwezenie podmiedniczkowe moczowodu prawego. W scyntygrafii nerek
stwierdzono: NL 50% i NP 50% z blokada odptywu moczu. Pacjent zostat zakwalifikowany do plastyki mied-
niczkowo-moczowodowej, zalecono profilaktyke przeciwbakteryjng Przed operacja chtopiec zagorgczkowat
do 40°C. W badaniach cechy urosepsy o etiologii £. coli. Po 3 tygodniach leczenia Meronemem wykonano
plastyke miedniczkowo-moczowodowa. Po 7 latach USG jamy brzusznej jest prawidtowe. W scyntygrafii
nerek wykazano: NL 61% i NP 39%.

Whnioski. Leczenie roponercza jest trudne, a rokowanie co do funkgji nerek niepewne.

Stowa kluczowe: wodonercze, roponercze, nefrektomia, zakazenie uktadu moczowego, zwezenie pod-
miedniczkowe moczowodu
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Abstract

Background. Due to the widespread use of ultrasound examinations of the abdominal cavity, the frequency
of detected renal cysts is constantly increasing. Solitary kidney cysts occur in about 10% of people. However,
abnormalities of the structure of the inferior vena cava (IVC) are very rare and are usually asymptomatic.
Congenital inferior vena cava agenesis (IVCA) promotes deep vein thrombosis. Venous thrombosis, IVCA
and kidney defects are typical for the KILT syndrome (kidney and IVC abnormalities with leg thrombosis).

Case report. A 17-year-old boy was born from 1 pregnancy and 1 delivery, at 37 Hbd, with a body
weight of 3000 g, and Apgar score of 10. Generally healthy, he had a typical urinary tract infection at the age
of 7. For about 6 months he complained of periodic abdominal pain. Abdominal ultrasonography revealed
a multilocular cyst in the right kidney (RK). Due to the atypical image of the cyst, the boy was referred
to the hospital. His general condition on admission was good and blood pressure was normal. No abnormalities
were found on the physical examination. In laboratory tests, parameters of kidney function and urinalysis
were normal. Ultrasound showed a thin-walled, oval cyst measuring 363025 mm in the region of the RK
hilum. However, during the ultrasound examination, it was reported that the cyst significantly decreased
in size during the Valsalva maneuver. Suspecting the vascular origin of the lesion, computed tomography
(CT) of the abdominal cavity was performed. The CT showed no hepatic and suprarenal sections of the IVC.
Numerous varicose-dilated collateral vessels, including renal veins, were found in the area of the RK hilum.
Collateral vessels in CT corresponded to the described cyst in the RK hilum. Abdominal and thoracic magnetic
resonance imaging (MRI) was performed to search for anomalies of other vessels. The MRI confirmed the con-
genital absence of the IVC with collateral circulation in the area of the RK hilum. The patient did not require
surgical treatment. However, due to the risk of future thrombosis, the patient was referred to a hematology
clinic for thrombophilia diagnosis.

Conclusions. Congenital absence of the [VC should be considered in the differential diagnosis of a complex
cystin the kidney.

Key words: inferior vena cava, agenesis, renal cyst, deep vein thrombosis, KILT syndrome
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Streszczenie

Wstep. Ze wzgledu na powszechne wykonywanie badan ultrasonograficznych jamy brzusznej czestosc
wykrywania torbieli w nerkach stale wzrasta. Pojedyricze torbiele w nerkach wystepuja u okoto 10% ludzi.
Nieprawidtowosc budowy zyty gtéwnej dolnej s3 bardzo rzadkie i przebiegajg najczesciej bezobjawowo.
Wrodzona agenezja zyty gtownej dolnej (IVCA) sprzyja zakrzepicy 2yt gfebokich. IVCA, zakrzepica zylna
i wady nerek tworza zespot KILT (kidney and [VC abnormalities with leg thrombosis).

Opis przypadku. Siedemnastoletni chtopiec urodzony z (1 PI, w 37 Hbd, z masg ciata 3000 g, majacy
po urodzeniu 10 punktow w skali Apgar. Ogélnie zdrowy, w wieku 7 lat przebyt typowe zakazenie uktadu
moczowego. Od okoto 6 miesiecy skarzyt sie na okresowe bole brzucha. W badaniu USG jamy brzusznej
stwierdzono torbiel wielokomorowg w nerce prawej (NP). Ze wzgledu na niejasny obraz torbieli chtopca
skierowano do szpitala. Stan ogdIny przy przyjeciu byt dobry, cisnienie tetnicze krwi prawidtowe. W badaniu
przedmiotowym nie stwierdzono odchyled. W badaniach laboratoryjnych parametry funkji nerek i badanie
moczu byty prawidtowe. W USG opisano cienkoscienna, owalng torbiel o wymiarach 36 < 30 X 25 mm
w okolicy wneki NP. W czasie badania USG zaobserwowano, Ze torbiel w czasie préby Valsalvy istotnie
zmniejsza sie. Podejrzewajac naczyniowe pochodzenie zmiany wykonano tomografie komputerowa (TK) jamy
brzusznej. W TK nie uwidoczniono watrobowego i nadnerkowego odcinka zyty gtownej dolnej. W okolicy
wneki NP stwierdzono liczne zylakowato poszerzone naczynia krazenia obocznego, w tym naczynia zylne
nerkowe. Naczynia krazenia obocznego w TK odpowiadaty opisanej torbieli we wnece NP. W poszukiwaniu
anomalii innych naczyn wykonano NMR jamy brzusznej i klatki piersiowej. NMR potwierdzit wrodzony brak
2yty gtéwnej dolnej z krazeniem obocznym w okolicach wneki NP. Pacjent nie wymaga leczenia chirur-
gicznego. Ze wzgledu na mozliwos¢ wystapienia w przysztosci zakrzepicy pacjenta skierowano do poradni
hematologicznej w celu diagnostyki w kierunku trombofli.

Whioski. W diagnostyce réznicowej torbieli wielkomorowej w nerce nalezy bra¢ pod uwage wrodzony
brak zyty gtownej dolnej.

Stowa kluczowe: zyta gtéwna dolna, agenezja, torbiel nerki, zakrzepica zyt gtebokich, zespdt KILT
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Abstract

Background. The cause of idiopathic infantile hypercalcemia (IHN) is abnormal vitamin D3 metabolism
associated with a mutation in the CYP24AT gene. The CYP24AT encodes 25-hydroxyvitamin D 24-hydroxylase,
a key enzyme for the degradation of 1,25(0H),Ds. In children with IHN, the increase in the concentration
of the active metabolite of vitamin D is an effect of the lack of conversion of excess 25(0H)D to the inactive
metabolite 24,25(0H);Ds. The active metabolite 1,25(0H),D; increases intestinal calcium absorption, bone
resorption and renal calcium reabsorption. Infantile hypercalcemia leads to hypercalciuria, kidney stones,
nephrocalcinosis, and chronic kidney disease. Vitamin D3 poisoning significantly increases the risk of renal
complications.

Case report. A 3-month-old boy was admitted to the Department of Nephrology of the Medical University
of Warsaw, Poland, due to urinary tract infection. For 2 days, he had a fever up to 38°C and leukocyturia
in urinalysis. The patient was born at term, with P1, D1, 10 Apgar score, and body weight of 3200 g. He was
breastfed on demand and received daily vitamin D3 in an unknown dose — the preparation was administered
with a pipette by his mother. The general condition of the patient on admission was medium to serious.
The patient was an areactive child, with blood pressure (BP) of 138/90 mm Hg and dehydrated on physical
examination. The laboratory tests demonstrated increased indices of inflammation, Ca of 24 mg%, inde-
terminable parathyroid hormone (PTH), 25(0H)D; > 1200 ng/mL, creatinine of 1.2 mq%, urea of 70 mg%,
hypercalciuria, and hyperphosphaturia. Nephrocalcinosis was seen on ultrasound. Cefuroxime, Hydrocortisone,
Calcitonin, Amlodipine, and hydration intravenously (iv.) were administered in the course of treatment.
The patient was fed with a mixture without vitamin D3. After 3 months of treatment, calcium concentration
decreased to 12 mg%. Undetectable PTH activity persisted for 3 years. Due to hypercalciuria, he received
Hydrochlorothiazide for 2 years. Hypercalciuria, hyperphosphaturia and hypocitraturia persisted in subsequent
24-hour urine collection. Treatmentincluded magnesium citrate, hydration and a phosphate-restricted diet.
After 15 years of observation, the child’s development is normal (body weight — 61 kg, height — 185 cm).
The laboratory tests show Ca of 11.4 mg%, normal kidney function and hypercalciuria of 5 mg/kg/db.
The abdominal ultrasound is normal. Genetic tests revealed mutations in the CYP24AT gene: c443T>(;
.1186C>T, responsible for IHN.

Conclusions. Vitamin D3 poisoning in a child with IHN leads to a hypercalcemic crisis. Hypercalcemia
ina child with IHN persists throughout life. The presence of mutations in the CYP24AT gene confirms hyper-
sensitivity to vitamin D3 in patients with IHN.

Key words: hypercalcemia, hypercalciuria, vitamin D, nephrocalcinosis, CYP24A1
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Streszczenie

Wstep. Przyczyng idiopatycznej hiperkalcemii niemowlat (IHN) jest nieprawidtowy metabolizm witaminy D3
Zwigzany z mutacjg w genie CYP24AT. CYP24AT koduje 24-hydroksylaze 25-hydroksywitaminy D, kluczowy
enzym degradacji 1,25(0H),D;. U dzieci z IHN wzrost stezenia aktywnego metabolitu witaminy D wynika
7 braku przeksztatcania nadmiaru 25(0H)D do nieaktywnego metabolitu 24,25(0H),D;. Aktywny metabolit
1,25(0H),D; zwieksza wchtanianie wapnia w jelitach, resorpcje kosci, reabsorpcje wapnia przez nerki. IHN
prowadzi do hiperkalciurii, kamicy nerkowej, nefrokalcynozy i przewlektej choroby nerek. Zatrucie witaming
D3 istotnie zwieksza ryzyko powiktan nerkowych.

Opis przypadku. Trzyiptletni chtopiec zostat przyjety do Kliniki Nefrologii Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego z powodu zakazenia ukfadu moczowego. Od 2 dni gorgczkowat do 38°C, a w badaniu ogolnym
moczu ujawniono leukocyturie. Chtopiec urodzony z C1i PI, uzyskat 10 punktow w skali Apgar, z masa ciafa
3200 g. Karmiony piersig na zadanie, otrzymywat codziennie witamine D3 w dawce nieznanej — preparat
podawano pipeta. Stan ogélny przy przyjeciu byt Sredni. Dziecko byto areaktywne: RR — 138/90 mm Hg,
w badaniu cechy odwodnienia. W badaniach laboratoryjnych wykazano: podwyzszone wskazniki stanu
zapalnego, Ca — 24 mg%, PTH — nieoznaczalne, 25(0H)D3 > 1200 ng/ml, kreatynine — 1,2 mg%, mocznik
— 70 mg%, hiperkalciurie i hiperfosfaturie. W USG widoczna byfa nefrokalcynoza. W leczeniu zastosowano
Cefuroksym, Hydrocortison, Kalcytonine, Amlodypine i nawodnienie dozylne; pacjent byt zywiony mieszanka
bez witaminy D3. Obnizenie stezenia wapnia do 12 mg% uzyskano po 3 miesigcach leczenia. Nieoznaczalna
aktywno$¢ PTH utrzymywata sie przez 3 lata. Z powodu hiperkalciurii przez 2 lata otrzymywat Hydrochlorotia-
zyd. W kolejnych DZM utrzymywata sie hiperkalciuria, hiperfosfaturia i hipocytraturia. W leczeniu stosowano
cytrynian magnezu, nawodnienie i diete z ograniczeniem fosforandw. Po 15 latach obserwacji rozwéj dziecka
jest prawidtowy; masa ciata 61 kg, wzrost 185 cm. W badaniach laboratoryjnych wykazano: Ca— 11,4 mg%,
prawidtowa funkge nerek i hiperkalciurie 5 mg/kg/db. USG jamy brzusznej jest prawidtowe. W badaniach
genetycznych stwierdzono mutacje w genie (YP24AT: c443T>C; c.1186C>T odpowiedzialne za IHN.

Whioski. Zatrucie witaming D3 u dziecka z IHN prowadzi do przetomu hiperkalcemicznego. Hiperkalcemia
udziecka z IHN utrzymuje sie przez cate zycie. Obecnos¢ mutacji w genie (YP24AT potwierdza nadwrazliwos¢
na witamine D3 u pacjentéw z IHN.

Stowa kluczowe: hiperkalcemia, hiperkalciuria, witamina D, nefrokalcynoza, CYP24A1
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Abstract

Background. Bardet—Biedl syndrome (BBS) belongs to ciliopathies. The incidence of the disease is 1:100,000
newboms. The disease is inherited in an autosomal recessive manner. There are currently 20 known genes
(BBS1—BBS20) responsible for BBS. Ciliopathy causes multi-organ changes, including kidney abnormalities.
In fetuses, an increase in the echogenicity of the kidneys can be observed with ultrasonography (USG).
In postnatal ultrasound, the most common changes in the urinary tract are renal dysplasia and congenital
anomalies of the kidneys and urinary tract (CAKUT) defects.

Case reports. We present the cases of 4 children with BBS (3 boys and 1girl). All children were born at term,
with normal body weight. Due to the abnormal picture of the kidneys in the prenatal USG, the children were
referred to the Department of Nephrology. Physical examination revealed polydactyly of the hands and feet
and hypogonadism; blood pressure (BP) was normal. Laboratory tests showed signs of renal failure in all
children (creatinine — 0.83, 1.02, 1.25,and 1.36 mg%). During the long-term follow-up (6 years), the course
of BBS varied significantly between children:

T patient: BBST+HYDIN, polydactyly, creatinine — 0.6 mg%, dysplastic kidneys (small), visual impairment,
slight mental retardation (ordinary state school);

2" patient: BBST, polydactyly, creatinine — 1.0 mg%, dysplastic kidneys (small), medullary borderline cysts
(observation of nephronophthisis), hypogonadism, severe mental retardation (special needs school);

39 patient: BBST (parents are McKusick—Kaufman syndrome (MKS) carriers), polydactyly, obesity, arterial
hypertension, visual impairment, creatinine — 0.85 mg%, dysplastic kidneys (large), retinitis pigmentosa,
hypogonadism, moderate mental retardation;

4™ patient: BBST, polydactyly, morbidly obese, creatinine — 0.83 mg%, dysplastic kidneys (large), hypogonad-
ism, moderate mental retardation.

All children with BBS have chronic kidney disease without biochemical features of kidney damage. Disease
management is limited to BP and glycemia control, appropriate diet and, in selected cases, the use of anti-
hypertensive drugs.

Conclusions. Children with BBS have different courses of the disease. Despite bilateral renal dysplasia,
the progression of chronic kidney disease is slow. Due to the multi-organ manifestation of the disease,
children require multi-specialty care.

Key words: Bardet—Bied! syndrome, dysplastic kidney, polydactyly, obesity, hypertension
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Streszczenie

Wstep. Zespdt Bardeta—Biedla (BBS) nalezy do ciliopatii. Czestos¢ wystepowania choroby wynosi 1:100 000
noworodkéw. Choroba dziedziczona jest w sposob autosomalny recesywny. Obecnie znanych jest 20 ge-
néw (BBS1-BBS20) odpowiedzialnych za BBS. Ciliopatia powoduje zmiany wielonarzadowe w tym zmiany
nerkowe. U ptodéw w USG obserwuije sie wzrost echogenicznosci nerek. W USG postnatalnym najczesciej
stwierdzanymi zmianami w ukfadzie moczowym s3 dysplazja nerek i wady typu CAKUT.

Opis przypadkow. Prezentujemy 4 dzieci z BBS (3 chtopcow i 1 dziewczynke). Wszystkie dzieci urodzity
sie 0 czasie, z prawidtowg masg ciata. Ze wzgledu na nieprawidtowy obraz nerek w prenatalnym USG
dzieci skierowano do Kliniki Nefrologii. W badaniu przedmiotowym stwierdzono polidaktylie dfoni i stép
i hipogonadyzm; RR byto prawidtowe. W badaniach laboratoryjnych: u wszystkich dzieci stwierdzono cechy
niewydolnosci nerek (kreatynina — 0,83, 1,02, 1,251 1,36 mg%). W czasie dtugofalowej obserwadji (6 lat)
przebieq BBS znacznie roznit sie miedzy dziecmi:

1. padgjent: BBST+HYDIN, polidaktylia, kreatynina — 0,6 mg%, nerki dysplastyczne (mate), wada wzroku,
niewielkie uposledzenie umystowe (szkota zwykfa).

2. pacjent: BBST, polidaktylia, kreatynina — 1,0 mq%, nerki dysplastyczne (mate), torbiele na granicy rdzenia
(obserwacja nefronoftyzy), hipogonadyzm, znaczne uposledzenie umystowe (szkota specjaina).

3. pacjent: BBST (rodzice nosiciele MKKS), polidaktylia, otytos¢, nadcisnienie tetnicze, wada wzroku, kreatynina
—0,85mg%, nerki dysplastyczne (duze), zwyrodnienie barwnikowe siatkowki, hipogonadyzm, umiarkowane
uposledzenie umystowe.

4. pacjent: BBS1, polidaktylia, otytos¢ olbrzymia, kreatynina — 0,83 mg%, nerki dysplastyczne (duze), hipo-
gonadyzm, umiarkowane uposledzenie umystowe.

Wszystkie dzieci z BBS majg przewlekitg chorobe nerek, bez cech biochemicznych uszkodzenia nerek. Poste-
powanie ogranicza sie do kontroli RR, glikemii, odpowiedniej diety i w wybranych przypadkach stosowania
lekow hipotensyjnych.

Whnioski. Dzieci z BBS maja rézny przebieg choroby. Pomimo obustronnej dysplazji nerek postep przewlektej
choroby nerek jest wolna. Ze wzgledu na wielonarzadowa manifestacje choroby dzieci wymagaja opieki
wielospecjalistycznej.

Stowa kluczowe: Zespot Bardeta—Biedla, dysplazja nerek, polidaktylia, otytos¢, nadcisnienie tetnicze
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Streszczenie

Wstep. Mutacja genu WTT jest jedng z przyczyn steroidoopornego zespotu nerczycowego (ZN). Moze
prowadzi¢ do rozwoju zespotu Denysa—Drasha z triadg objawow: wrodzong nefropatia, guzem Wilmsa
izaburzeniami réznicowania ptdi. Celem pracy jest przedstawienie pacjentki z mutacja W77 i steroidoopornym
IN, 7 dobrg reakcja na leczenie Cyklosporyng A i powolnym postepem przewlektej choroby nerek (PChN).

Opis przypadku. Pacjentka, aktualnie 15-letnia, z wywiadem steroidoopornego ZN od 7. miesiaca zycia.
Dziewczynka urodzona z cigzy | prawidtowej, bez obciazeri w okresie okotoporodowym i noworodkowym.
Rodzice niespokrewnieni, wywiad w kierunku chordb ukfadu moczowego negatywny. Biatkomocz stwier-
dzono w rutynowym badaniu moczu. W trakcie diagnostyki potwierdzono ZN, a wyktadniki funkcji nerek byty
prawidtowe. W badaniu przedmiotowym nie stwierdzono nasilonych obrzekéw lub innych nieprawidtowosci
réwniez w zakresie narzadow piciowych. Wykonano biopsje nerki, ktéra wykazata obecnos¢ zmian o typie
rozlanego stwardnienia mezangium. W badaniu genetycznym wykazano: kariotyp 46 XX prawidtowy,
mutacje w genie WTT (de novo). Leczenie rozpoczeto od Enalaprilu, jednak bez istotnego zmniejszenia
biatkomoczu. Proba 4-tygodniowej steroidoterapii prednisonem réwniez nie data efektu. Kolejnym lekiem
byta cyklosporyna A. Po 2 miesiacach uzyskano czesciowa a po 6 miesigcach kompletng remisje choroby
przy nadal prawidtowych wyktadnikach funkcji nerek. Pierwszy cyk! terapii cyklosporyng A trwat 2 lata. Po
przerwaniu leczenia inhibitorem kalcyneuryny obserwowano nasilenie biatkomoczu. Wykonano kolejng
biopsje nerki i ponownie wigczono cyklosporyne A. Dziecko pozostawato w remisji, nie obserwowano
postepu PChN. Od 8. roku zycia stosowano leczenie ACE inhibitorem i sartanem. W 12. roku zycia dynamika
narastania wyktadnikow funkcji nerek oraz biatkomoczu przyspieszyta. Trzecia prdba leczenia cyklosporyng
Anie byta efektywna. Rozpoczeto dializoterapie i wykonano jednostronng nefrektomie. Dziewczynka jest po
transplantacji nerkii obecnie pozostaje pod opieka Poradni Transplantacyjnej Instytutu ,Pomnik — Centrum
Zdrowia Dziecka” (IPCZD) w Warszawie. Z uwagi na ryzyko rozwoju guza Wilmsa wykonywano usg jamy
brzusznej co 3—6 miesiecy.

Whioski. Leczenie cyklosporyng A moze by skuteczne w terapii genetycznie uwarunkowanego ZN iw przy-
padku steroidoopornosc warto podja¢ probe leczenia.

Stowa kluczowe: steroidooporny zespot nerczycowy, gen WT1, zespot Denysa—Drasha, przewlekia choroba
nerek
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Streszczenie

Wstep. Zesp6t nerczycowy w populadji pediatrycznej najczesciej ma charakter idiopatyczny. U wiekszosci
pacjentéw zastosowanie steroidéw pozwala na uzyskanie remisji, jednak u okoto 20% dzieci choroba ma
przebieg steroidooporny. W pracy przedstawiono przypadek 6-letniego chtopca z pierwotnie steroidoopor-
nym zespotem nerczycowym, u ktérego dodatkowo stwierdzano objawy ze strony narzadu stuchu i wzroku
oraz zapalenie zofadka i jelit objawiajace sie przewlekta biegunkg oraz stabym przyrostem masy ciata.

Opis przypadku. Pacjentem jest 7-letni chtopiec z wrodzong zacma, niedostuchem, przewlektg biegunka
(stolce ok. 5 razy na dobe, ze $luzem, obecne niestrawione resztki pokarmowe) oraz stabym przyrostem
masy ciata. W ramach dotychczasowej diagnostyki wykluczono celiakie oraz nieswoiste zapalenia jelit.
Pacjent pozostaje pod statg opieka poradni laryngologicznej z powodu obustronnego, gtebokiego niedo-
stuchu (s/p obustronnym zatozeniu implantéw slimakowych w 2017 i 2019 roku) oraz poradni okulistycznej
(za¢ma wrodzona obuoczna, s/p operacji w 2017 roku). Dziecko pochodziz cigzy pierwszej, urodzony sitami
natury w 38. tygodniu cigzy z masg ciata 2750 g, zostat oceniony w skali Apgar na 9 punktéw. Wywiad
okotoporodowy nieobciazony.

Wwieku 6 lat w badaniach laboratoryjnych stwierdzono biatkomocz rzedu nerczycoweqo, bez krwinkomoczu,
w badaniach biochemicznych typowe wykfadniki zespotu nerczycowego (hipoproteinemia z hipoalbumine-
mig, niewielka hipercholesterolemia oraz hipokalcemia, w morfologii cechy hemokoncentracji). W badaniach
immunologicznych wykazano obnizone stezenie IgG i nieznacznie podwyzszone stezenie pozostatych
immunoglobulin oraz skfadowej dopetniacza (3; ANA ujemne. W USG jamy brzusznej obraz nerek i uktadu
moczowego byt prawidtowy. W wykonanej biopsji nerki obraz morfologiczny odpowiadat uszkodzeniu typu
FSGS. W badaniach genetycznych wykluczono mutacje genu dla podocyny (NPHS2) oraz WTT.

Wobec nietypowego obrazu choroby, objaw6w i chordb towarzyszacych, w oparciu o przeglad dostepnej
literatury wysunieto podejrzenie defektu pseudourydylacji zwiazanego z mutacja gendw DKCT/NOPTO0.
Wykonano badanie sekwencjonowania catego eksomu (WES) stwierdzajac homozygotyczny wariant genu
NOP10. Warianty patogenne genu NOP10 s3 zwiazane przyczynowo z dyskeratoza wrodzona, jednakze
w literaturze medycznej opisano dotad pojedynczy przypadek rodziny, u ktérej wystapit zespot nerczycowy
77acmg, uposledzeniem stuchu i zapaleniem jelit powodowany innym homozygotycznym wariantem NOP10.
Pacjent jest obecnie leczony cyklosporyng A. Z powodu nadcisnienia tetniczego otrzymuje wielolekowa
terapie hipotensyjna. W kontrolnych badaniach utrzymuje sie biatkomocz nerczycowy o zmiennym nasileniu;
obserwuje sie tendencje do narastania parametréw czynnosci filtracyjnej nerek.

Whioski. W SOZN badania genetyczne wydaja sie byc szczegéInie wskazane u pacjentéw z manifestacja
pozanerkowa, poniewaz pozwalajg zidentyfikowac przypadki, w ktérych leczenie immunosupresyjne jest
nieskuteczne. U naszego pacjenta wykryty wariant jest nowym, nieraportowanym dotad w bazach danych
wariantem SNV (single nucleotide variant), dlatego konieczna moze by¢ ponowna ocena jego patogennosci
W miare pojawiania sie nowych danych literaturowych.

Stowa kluczowe: zespot nerczycowy steroidooporny, FSGS, NOP10, dyskeratoza wrodzona
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Wstep. Zaparcie stolca jest jednym z czynnikéw ryzyka wystepowania zakazer uktadu moczowego. Trudno
zatem wyobrazi¢ sobie diagnostyke nawrotowych zakazen ukfadu moczowego bez pogtebienia wywiadu
w kierunku oceny rytmu wypréznieri pacjenta. Mimo to wciaz zdarzajq sie pagjendi, u ktorych inwazyjna
diagnostyka radiologiczna (cystografia mikcyjna) nie potwierdza wady, a zebrany juz dokfadniej wywiad
wskazuje na nierozwiazany problem przewlektego zaparcia stolca.

Opis przypadku. Jedenastomiesieczny chtopiec zostat przyjety do Kliniki z powodu podejrzenia wady
uktadu moczowego. Z wywiadu wiadomo, ze pacjent byt dwukrotnie hospitalizowany w 6. i 9. miesigcu
Zycia z powodu ostrego odmiedniczkowego zapalenia nerek o etiologii £. coli. W usg uktadu moczowego
uwidoczniono niewielkie poszerzenie uktadu zbiorczego lewej nerki (miedniczka do 7 mm, kielichy nerkowe
do 5,5 mm). Wywiad w kierunku zaparcia stolca byt ujemny. W cystografii mikcyjnej nie uwidoczniono od-
ptywéw pecherzowo-moczowodowych ani cech przeszkody podpecherzowej. Na obrazie RTG jamy brzusznej
widoczne byty jednak rozlegte masy katowe. Przeprowadzony ponownie pogtebiony wywiad wskazywat na
istnienie problemu zaparcia stolca juz od wieku wczesnoniemowlecego. Ze wzgledu na brak wady ukfadu
MOCZoweqo uznano, iz przyczyng nawrotowych zakazer uktadu moczowego jest przewlekte zaparcie stolca.
Zalecono farmakologiczne i niefarmakologiczne leczenie zaparcia stolca, a profilaktyke zakazen utrzymano
do czasu uregulowania wyproznien.

Wnioski. Choc istniejg scisle okreslone wskazania do wykonania cystouretrografii mikcyjnej u dziedi, nie
zawsze nalezy traktowac je bezkrytycznie. Przed kwalifikacjg nalezy rozwazy¢, czy wywiad dotyczacy
czynnikéw ryzyka nawrotowych zakazen uktadu moczoweqo z uwzglednieniem rytmu wyprznieri zostat
wyczerpany, aby nie naraza¢ pagjentéw na niepotrzebna diagnostyke inwazyjna.

Stowa kluczowe: zakazenie uktadu moczowego, cystouretrografia mikcyjna, zaparcie stolca
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Background. The aim of the study was to analyze the clinical course of urinary tract infection in a child
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Case report. A 7-year-old girl with right hydronephrosis diagnosed at 4 years of age was admitted
Conflict of interest to the nephrology department for symptomatic upper respiratory infection (URI) in a severe clinical condi-
None declared tion. In the dynamic renal scintigraphy performed at 5 years of age, split renal function was described: right
. kidney — 35% and left kidney — 65%, with a cumulative curve of radionuclide elimination on the right side.
Funding sources ) i : ) ) .
None dedlared At that time, the patient was qualified for elective surgical treatment — pyeloplasty. Due to the early period
of the coronavirus disease 2019 (COVID-19) pandemic, the surgery did not take place; the child also did not
attend the nephrology and urology clinics for follow-up.
On admission, abdominal ultrasonography showed an enlarged right kidney with increased echogenicity:
size in longitudinal dimension: 16.0 cm, with a thinned cortical layer up to 0.4 cm; renal pelvis in anterior—
posterior (AP) dimension up to 5.1 cm, calyxes up to 2.7 cm, filled with concentrated, heterogeneous, highly
echogenic urine; right ureter visible on a short pararenal section, 0.6 cm wide — the whole picture suggesting
a pyonephrotic morphology.
Treatment included empirical antibiotic therapy with cefotaxime, and on the following day, amikacin was
added due to a worsening clinical condition, recurrent high fever and high G-reactive protein (CRP). Due
to the lack of satisfactory clinical improvement during conservative treatment and the persistent pyonephrotic
pattern, the right kidney was decompressed with a double J (DJ) catheter. Intraoperatively, the evacuation
of purulent contents from the right kidney pelvicalyceal system was achieved, and further treatment resulted
in rapid and complete clinical improvement.
After 2 months, with the DJ catheter maintained, a magnetic resonance (MR) urography was performed,
which showed the indexed right kidney function at 10% clearance rate. The patient was qualified for a right-
sided nephrectomy.

Conclusions. Although isolated hydronephrosis represents a group of urinary tract defects often character-
ized by an asymptomatic clinical course, the risk of serious complications, e.g., pyonephrosis, should be taken
into account when planning treatment. Delay in corrective surgery in the field of urinary tract defects may
result in the development of complications, including loss of kidney function.

Copright Key words: urinary tract infection, hydronephrosis, pyonephrosis, kidney afunction
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Streszczenie

Wstep. Celem pracy jest analiza przebiequ klinicznego zakazenia uktadu moczowego u dziecka z wrodzonym
wodonerczem.

Opis przypadku. Siedmioletnia dziewczynka z rozpoznanym w 4. roku zycia wodonerczem prawostronnym
z0stata przyjeta do Oddziatu Nefrologii z powodu objawowego ZUM, w ciezkim stanie klinicznym. W wy-
wiadzie w wykonanej scyntygrafii dynamicznej w 5. roku Zycia opisano rozdzielcza funkje nerek: nerka
prawa 35%, nerka lewa 65%, z krzywa kumulacyjng eliminacji radioznacznika po stronie prawej. Wéwczas
pagjentke zakwalifikowano do planowego leczenia operacyjnego — plastyki podmiedniczkowej. Ze wzgledu
na wezesny okres pandemii COVID-19 do zabiequ nie doszto; dziecka nie zgtoszono rowniez na kontrole do
poradni nefrologicznej i urologicznej. Przy przyjeciu w USG jamy brzusznej opisano powiekszong nerke prawg
0 podwyzszonej echogenicznosci: wielkos¢ w wymiarze podtuznym: 16,0 cm, ze Sciericzata warstwa korowa
do 0,4 cm; miedniczka nerkowa w wymiarze AP do 5,1 cm, kielichy do 2,7 cm, wypetnione zageszczonym,
niejednorodnym, silnie echogennym moczem; moczowdd prawy widoczny na krétkim odcinku przynerkowo
szerokosci 0,6 cm; catos¢ obrazu sugerujaca morfologie roponercza. W leczeniu zastosowano antybioty-
koterapie empiryczng cefotaksymem, a w kolejnej dobie, ze wzgledu na pogarszajacy sie stan kliniczny,
nawrotowa wysoka goraczke oraz wysokie CRP dotaczono amikacyne. Wobec braku zadowalajacej poprawy
Klinicznej w trakcie leczenia zachowawczego i utrzymujacy sie obraz roponercza, cewnikiem DJ odbarczono
nerke prawa. Srédzabiegowo uzyskano ewakuacje tresci ropnej z UKM nerki prawej, a w dalszym leczeniu
szybkg i petng poprawe stanu klinicznego.

Po 2 miesigcach, przy utrzymanym cewniku DJ, wykonano urografie MR, w ktérej wykazano zindeksowang
funkcje nerki prawej na poziomie 10% udziatu w oczyszczaniu. Dziewczynka zostata zakwalifikowana do
nefrektomii prawostronnej.

Whioski. Choc izolowane wodonercze reprezentuje grupe wad uktadu moczowego charakteryzujacych
sie czesto bezobjawowym przebiegiem klinicznym, to w planowaniu leczenia nalezy uwzgledni¢ ryzyko
powaznych powikfar, np. roponercza. OpdZnienie operacji naprawczych w zakresie wad ukfadu moczowego
moze skutkowac rozwojem powiktar, w tym utrata funkgji nerki.

Stowa kluczowe: zakazenie uktadu moczowego, wodonercze, roponercze, afunkcja nerki
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Wstep. Prezentacja ztozonej wady ukfadu moczowego u 14-letniego pacjenta.

Opis przypadku. Czternastoletni chtopiec zostat skierowany do szpitala z powodu utrzymujacej sie od
3 miesiecy leukocyturii oraz dolegliwosci dysurycznych. W styczniu i lutym 2020 stwierdzono objawowy
ZUM, potwierdzony posiewem, krwinkomocz oraz dolegliwosci dysuryczne pod koniec mikgji; w wywiadzie
zapalenie najadrza lewego.

W trakcie pierwszej hospitalizacji w USG oraz TK jamy brzusznej stwierdzono zmiany zapalne z cechami
bliznowacenia w czesci Srodkowej nerki prawej, co potwierdzono w MRI oraz w badaniu scyntygraficznym
uposledzeniem wychwytu znacznika. Wobec utrzymywania sie znaczacej leukocyturii przy jatowych posie-
wach wykonano ocene leukocytéw w moczu, stwierdzajac obecnos¢ krwinek wielojadrzastych. Wykluczono
zakazenia mykologiczne, atypowe oraz gruzlice. Podczas pierwszej hospitalizacji w szpitalu rejonowym,
a nastepnie w oddziale nefrologicznym pacjent leczony byt kolejno: ciprofloksacyna, cefuroksymem, me-
ropenemem, linezolidem, doksycykling i flukonazolem. Z uwagi na utrzymujace sie nasilone dolegliwosci
dysuryczne i krwinkomocz chtopiec kilkukrotnie konsultowany byt urologicznie — bez wskazan do dalszej
diagnostyki.

Po 4 miesigcach od pierwszej hospitalizacji wystapit epizod bélu kolkowego z makroskopowym krwiomo-
czem — chtopiec wydalit drobne ztogi. W kolejnych latach (od stycznia 2021 do lutego 2023 roku) chtopiec
bytleczony w innym osrodku. Trzykrotnie wykonano cystoskopie, w tym dwukrotnie zabieg naciecia tuneli
cewki tylnej. W ostatniej wykonanej TK jamy brzusznej stwierdzono mniejsza nerke prawa, o nieréwnych,
pozacigganych obrysach, bez czynnosci wydalniczej w trakcie badania, co potwierdzono w scyntygrafii
dynamicznej nerek. Pacjenta przekazano do tutejszego osrodka.

U chtopca nadal utrzymywaty sie dolegliwosci dysuryczne i jatowa leukocyturia. Wykonano badanie uro-
flometryczne z EMG, kt6re wykazato prawidtowa krzywa przeptywu z relaksacja miesni dna miednicy oraz
znacznym zaleganiem moczu w pecherzu. Ponownie wykonano cystoskopie i stwierdzono zmieniong zapalnie
btone sluzowa pecherza, pokryta biatym widknikiem, oraz ujawniono i przecieto pfatki zastawki cewkitylnej
na godzinie 5'i7; stwierdzono takze ektopiczne ujscie prawego moczowodu.

Whioski. Pozostaje pytanie, czy nierozpoznana zastawka cewki tylnej z ektopowym ujsciem moczowodu
i podejrzeniem dysplazji nerki prawej moze trumaczy¢ wszystkie dolegliwosc pacjenta i bardzo szybka
progresje uszkodzenia migzszu tej nerki.

Stowa kluczowe: zastawka cewki tylnej, zakazenie uktadu moczoweqo, jatowa leukocyturia
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Background. Spinning top urethra (STU) is a dilatation of the posterior urethra observed mainly in female
patients. The dilatation is not anatomical, but functional. Spinning top urethra is considered to appear
secondary to bladder dysfunction. Instability of the detrusor causes overactivity of the sphincters in order
to prevent urine leakage. The incidence of STU is difficult to determine due to the invasiveness of the diagnostic
procedure — voiding cystourethrogram (VCUG). Recurrent urinary tract infections are the main reason for
diagnostics. Additional symptoms that patients with STU may present include daytime wetting, nocturnal
wetting, urgency, and lower abdominal pain.

Case reports. In 2022, at the Department of Pediatrics, Nephrology and Hypertension in Gdarisk, Poland,
STU in VCUG was found in 8 patients. In all 8 patients, VCUG was performed due to recurrent urinary tract
infections. In'5 out of 8 patients, recurrent severe pyelonephritis were observed. Based on the history, the void-
ing diary and the calendar, it was estimated that nocturnal enuresis was present in 2/8 patients, daytime
enuresis in 5/8, urgency in 2/8, and constipation in 1 patient. On VCUG, in addition to STU, 2/8 patients had
vesicoureteral reflux, but it was low grade (<l grade). The uroflowmetry showed a staccato curve charac-
teristic for dysfunctional voiding in 1 our of 7 patients, and a normal bell-shaped curve in 6 out of 7 patients.
Significant residual volume was present only in 2 patients. In 2 out of 5 patients with recurrent pyelonephritis,
no other abnormalities than STU were found during the diagnostic process.

Conclusions. Treatment attempts included pharmacotherapy, biofeedback and calibration of urethra.

Key words: spinning top urethra, dysfunctional voiding, urinary tract infection, vesicoureteral reflux,
cystourethrography
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Streszczenie

Wstep. Spinning top urethra (STU) to poszerzenie cewki tylnej obserwowane gtéwnie u ptci zeriskiej.
Poszerzenie nie ma podtoza anatomiczneqo a czynnosciowe. Uznaje sie, ze STU powstaje wtdrnie do dys-
funkgji pecherza moczoweqo. Niestabilnos¢ miesnia wypieracza, powoduje nadaktywnosc zwieraczy celem
powstrzymania wycieku moczu. Czestos¢ wystepowania STU w populadji jest trudna do ustalenia z uwagi
na inwazyjnos¢ diagnostyki — stosowana jest cystouretrografia mikcyjna (CUM). Na badanie (CUM) kiero-
wane sg dzieci z objawami z drdg moczowych, gtdwnie z nawrotowymi zakazeniami uktadu moczoweqo.
Dodatkowe objawy, jakie moga wystepowac u pacjentow z STU, to moczenie dzienne i nocne, parcia naglace
i bol w podbrzuszu.

Opis przypadkéw. W 2022 roku w Klinice Pediatrii, Nefrologii i Nadci$nienia w Gdarisku spinning top urethra
w badaniu CUM stwierdzono u 8 pacjentek. Wszystkie dziewczynki kierowane byty na badanie z powodu
nawrotowych zakazer uktadu moczowego. U 5 na 8 pagjentek byty to nawrotowe ciezkie ostre odmied-
niczkowe zapalenia nerek. Na podstawie wywiadu, dzienniczka mikgji i kalendarza moczenia oceniono, ze
moczenie nocne wystepuje u 2 na 8 pacjentek, moczenie dzienne u 5 na 8, parcia naglace u 2 na 8, azaparcia
U 1na 8. W badaniu CUM, poza spinning top urethra, u 2 na 8 pacjentek stwierdzono odptyw pecherzowo-
-moczowodowy, ale byt to odptyw niskiego stopnia (<II stopnia). W badaniu uroflowmetrycznym u 1 na
7 pacjentek stwierdzono charakterystyczng dla mikgji dysfunkcyjnej krzywa staccato, a u 6 na 7 pacjentek
prawidtowa krzywa w ksztatce dzwonu; istotne zaleganie moczu po mikgji wystepowato tylko u 2 pacjentek.
U 2 na 5 pacjentek, u ktrych wystepowaty nawrotowe ostre odmiedniczkowe zapalenia nerek, w trakcie
przeprowadzonej diagnostyki nie stwierdzono innych zaburzen poza spinning top urethra.

Whioski. Préby leczenia STU obejmuja farmakoterapie, terapie biofeedback, kalibrowanie cewki moczowej.

Stowa kluczowe: spinning top urethra, mikcja dysfunkcyjna, zakazenia uktadu moczoweqo, cystouretro-
grafia mikcja, odptyw pecherzowo-moczowodowy
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Background. Focal lesions of the kidney can encompass a spectrum of conditions. Cysts, benign or malignant
renal tumors are the most common. Further diagnostics depends on their image in USG.

Case report. An 8-month-old girl was diagnosed with a focal lesion in the right kidney. History of the pa-
tient: no prenatal complications observed, cesarean section due to lack of progress in labor, weight at birth:
3550, Apgar score of 10 points. The postnatal ultrasound revealed no pathology in the kidneys, and a small
liver hemangioma was observed. At the age of 3 months, a 8-mm cyst in the right kidney was found. After
3 months, the size of the cyst/lesion increased up to 22 mm with cortical thinning. The patient was admitted
to the clinic at the age of 8 months, and at 7 months of age, the patient was pharmacologically treated due
to asymptomatic non-febrile urinary tract infection (Escherichia coli).

During the diagnostic process in the clinic, magnetic resonance imaging (MRI) revealed a tumor of the right
kidney. Oncological diagnostics was initiated. Neck, mediastinum and lung ultrasound as well as chest
computed tomography (CT) showed no abnormalities. Excretion of metabolites of catecholamines was
normal. The results of imaging diagnostics (MRI and ultrasound) were consulted several times on the oncol-
ogy—radiology—surgery case conference.

The kidney pathology was unclear (infected cyst/lesion/abscess/tumor). Broad-spectrum antibiotic therapy
was implemented: cefepime (7 days), ceftazidime (8 days) together with amikacin (12 days). There was no
significant improvement in the ultrasound findings.

The patient was consulted again and it was decided that the lesion should be evaluated intraoperatively.
Partial resection of the kidney including the tumor was performed. Histopathological examination confirmed
an inflammatory lesion (xanthogranulomatosis).

In voiding cystourethrography, no vesicoureteral reflux was found and the bladder was normal. No following
episode of urinary tract infection was observed. The child is developing normally.

Conclusions. Imaging tests are only an auxiliary tool and do not always answer the question about the etiol-
ogy of changes in the kidneys. Proper diagnosis requires close multidisciplinary cooperation.

Key words: kidney, focal lesion, ultrasound, xanthogranulomatosis
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Streszczenie

Wstep. Ogniskowe zmiany w nerce moge mie¢ rézny charakter. Najczesciej stwierdzane sg torbiele, guzy
tagodne lub quzy ztosliwe nerek. Dalsza diagnostyka zalezna jest od ich obrazu w badaniu USG.

Opis przypadku. Pacjentem byto 8-miesieczne niemowle ze zmiang ogniskowa w nerce prawej. W wy-
wiadzie wykazano Cl'i PI, wywiad prenatalny nieobcigzony. Dziewczynka zostata urodzona droga ciecia
cesarskiego z powodu braku postepu porodu; po urodzeniu waga 3550 g i 10 punktéw w skali Apgar. W USG
po porodzie stwierdzono naczyniaka watroby —  tego powodu kontrola ultrasonograficzna. Gdy dziewczynka
miafa 3 miesiace po raz pierwszy w badaniu usg opisano torbiel nerki prawej — wowczas o wielkosci 8 mm.
W kolejnym badaniu po 3 miesiacach wykazano zmiane o srednio 22 mm, z pogubieniem Sciany. Pacjentke
skierowano do Kliniki. Dodatkowo dziewczynka w 6. miesigcu Zycia byfa leczona z powodu bezobjawowego
zakazenia uktadu moczowego o etiologii £. coli

W trakcie hospitalizadji w Klinice wykonano MRI uktadu moczowego i stwierdzono quz nerki prawej. Rozpo-
czeto diagnostyke onkologiczng: w badaniach obrazowych szyi, Srédpiersia i ptuc nie stwierdzono odchylen,
w TK klatki piersiowej nie wykazano nieprawidtowosci. Oceniono wydalanie metabolitow katecholamin
— wynik byt prawidtowy. Wyniki badan obrazowych dziecka (MRI i USG jamy brzusznej) konsultowano
kilkukrotnie na konsylium onkologiczno-radiologiczno-chirurgicznym — wniosek byt nastepujacy: zmiana
w nerce o niejednoznacznym charakterze (ropieni? quz?). Zdecydowano o koniecznosci wykluczenia ewolugji
ogniskowego procesu zapalnego/ropnia i wigczono szerokospektralng antybiotykoterapie: Cefepim (7 dni),
anastepnie Ceftazydym (8 dni), réwnolegle z Amikacyna (12 dni). W kontrolnym USG nie stwierdzono istotnej
poprawy obrazu. Dziewczynka ponownie konsultowana na konsylium. Zdecydowano o koniecznosci $rédo-
peracyjnej oceny zmiany. Wykonano czesciowa resekgje nerki wraz z guzem. W badaniu histopatologicznym
potwierdzenie zmiany zapalnej (xantogranulomatosis).

W badaniu CUM nie stwierdzono odptywéw pecherzowo-moczowodowych a pecherz byt prawidfowy. Od
(zasu hospitalizaji nie nastapity dalsze zakazenia uktadu moczowego; pacjentka rozwija sie prawidfowo.

Whioski. Badania obrazowe s3 jedynie narzedziem pomocniczym i nie zawsze daja odpowiedZ co do etiologii
zmian w nerkach. Wiasciwa diagnoza wymaga $cistej wspotpracy wielospedjalistycznej.

Stowa kluczowe: nerka, zmiana ogniskowa, ultarsonografia zéttakowe zapalenie nerki
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Abstract

Background. Recurrent urinary tract infections (UTIs) are often a clinical manifestation of congenital urinary
tract defects. The treatment of symptomatic UTIs in children up to 3 months of age requires hospitalization
due to the high risk of generalized infection.

Case report. A 20-month-old boy was born from 2 pregnancy and delivery by caesarean section (indica-
tions: prenatally diagnosed congenital defects — hydrocephalus and bilateral hydronephrosis) at 38 Hbd, with
birth weight of 3290 g. He was admitted to the neonatal intensive care unit. Due to congenital hydrocephalus,
the implantation of the ventriculoperitoneal shunt was performed. During the 7' month of life, he suffered
twice from urosepsis, due to Klebsiella pneumoniae extended-spectrum beta-lactamases (ESBL) (+). The per-
formed voiding cystography confirmed the presence of posterior urethral valves with bilateral vesicoureteral
reflux: grade 5 on the left side, grade 3 on the right side. At the age of 5 weeks, an endoscopic resection
of the valves was performed. In the following week, another episode of UTI occurred; the treatment was
in accordance with the antibiogram. After 41 days of treatment in the neonatal intensive care unit (NICU),
the boy was transferred to the department of nephrology for continuation of treatment, where during the next
episode of UTI — Klebsiella pneumoniae ESBL (+), clean intermittent catheterization (CIC) was implemented
with simultaneous education of the parents. At the age of 2 months, the boy was discharged home. However,
after a week, the boy required hospitalization again due to another symptomatic episode of UTI. Serratia
marcescens ESBL (+) was identified in the urine culture. Abdominal ultrasonography (USG) showed bilateral
hydronephrosis and an atonic giant ureter on the left side. The boy was qualified for ureterocutaneostomy
on the left ureter. The Williams procedure was performed at the age of 3 months. After the procedure, with
the continuation of CIC, a satisfactory reduction in the frequency of UTI was achieved — to date (20 months
of age), only T episode requiring hospitalization has been diagnosed — at 7 months of age.

Conclusions. In complex defects of the urinary tract, surgical management is an essential element of com-
prehensive treatment, ensuring, together with conservative treatment, control of UTI recurrence. The discussed
non-standard strategy (combination of a ureterocutaneous fistula on a giant, atonic ureter with bladder emp-
tying using the CIC method) indicates the validity ofindividual selection of surgical and conservative solutions.

Key words: urinary tract infection, posterior urethral valves, clean intermittent catheterization, uretero-
cutaneous fistula
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Streszczenie

Wstep. Nawracajace zakazenia ukfadu moczowego (ZUM) czesto sq manifestacjg kliniczng wrodzonych
wad ukfadu moczowego. Leczenie objawowych ZUM u dzieci do 3. miesiaca zycia wymaga hospitalizacji ze
wzgledu na wysokie ryzyko uogdlnionej infekgji.

Opis przypadku. Aktualnie 20-miesieczny chtopiec, urodzony z (21 P2 przez ciecie cesarskie (ze wskazar:
prenatalnie rozpoznany zespot wad wrodzonych — wodogtowie oraz obustronne wodonercze) w Hbd 38,
zmasa urodzeniowg 3290 g. Przekazany do Oddziatu Intensywnej Terapii Noworodka Gornoslaskiego Centrum
Zdrowia Dziecka (GCZD). Z powodu wrodzonego wodogtowia wykonano implantacje ukfadu zastawko-
wo-komorowego. W 1. miesigcu Zycia dwukrotnie przebyt urosepse o etiologii K. pneumoniae ESBL (+).
W wykonanej cystografii mikcyjnej potwierdzono obecnos¢ zastawek cewki tylnej z obustronnym odptywem
pecherzowo-moczowodowym: 5. stopnia po stronie lewej i 3. stopnia po stronie prawej. W wieku 5 tygodni
przeprowadzono zabieg endoskopowej resekdji zastawek. W kolejnym tygodniu wystapit kolejny epizod
ZUM — zastosowano leczenie zgodne z antybiogramem. Po 41 dniach leczenia na Oddziale Internsywnej
Terapii Neonatologicznej (OITN) chtopca przekazano do Oddziatu Nefrologii celem kontynuacji eczenia, gdzie
w trakdie kolejnego epizodu ZUM o etiologii K. pneumoniae ESBL (+) wdrozono czyste przerywane cewni-
kowanie (CIC) z rownoczesng edukacjg rodzicow. W wieku 2 miesiecy chtopca wypisano do domu. Jednak
po tygodniu chtopiec ponownie wymagat hospitalizacji z powodu kolejnego epizodu objawowego ZUM.
W posiewie moczu wzrost S. marcescens ESBL (++). W USG jamy brzusznej wykazano wodonercze obustronne
i atoniczny moczowdd olbrzymi po stronie lewej. Chtopca zakwalifikowano do zabiequ wytonienia przetoki
moczowodowo-skomej na lewym moczowodzie. Zabieg metoda Wiliamsa wykonano w wieku 3 miesiecy.
Po zabiegu, przy kontynuadji CIC, uzyskano zadowalajaca redukgje czestosci ZUM — do chwili obecnej (20.
miesiac 2ycia) rozpoznano jedynie jeszcze jeden epizod wymagajacy hospitalizadji — w 7. miesigcu 2ycia.

Whnioski. W ztozonych wadach uktadu moczowego postepowanie zabiegowe jest niezbednym elementem
kompleksowego leczenia, zapewniajacym, wraz z leczeniem zachowawczym, opanowanie nawrotowosci
ZUM. Oméwiona niestandardowa Strategia (skojarzenie przetoki moczowodowo-skémej na olbrzymim,
atonicznym moczowodzie z oproznianiem pecherza metodg CIC) wskazuje na zasadno$¢ indywidualnego
doboru rozwigzar zabiegowych i zachowawczych.

Stowa kluczowe: zakazenie uktadu moczoweqo, zastawki cewki tylnej, czyste przerywane cewnikowanie,
przetoka moczowodowo-skoma
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Background. Pediatric inflammatory multisystem syndrome temporally associated with severe acute
respiratory syndrome coronavirus 2 (SARS-CoV-2) (PIMS-TS) is a novel condition described for the first time
in May 2020. Literature data prove that PIMS-TS occurs about 4—6 weeks after coronavirus disease 2019
(COVID-19) infection. In the course of this disease, urine changes — leukocyturia and proteinuria are widely
observed, but the differentiating feature of urinary tract infection is a negative urine culture. The basis for
PIMS-TS treatment is inhibiting inflammatory reaction through the supply of immunoglobulins.

Case report. The aim of the work is to describe the case of a patient directed to the Department of Pe-
diatrics, Immunology and Nephrology, Institute of the Polish Mother's Memorial Hospital in +6dZ, Poland.
A 2.5-year-old child was admitted to the ward due to fever lasting for 4 days, weakness, loss of appetite,
and periodic cough. An interview found an infection of upper respiratory tract 4 weeks before hospitaliza-
tion. In the tests performed at admission, elevated signs of inflammation were found, and leukocytosis with
neutrophilia in the peripheral blood count was observed. Leukocyturia and erythrocyturia with proteinuria
were found in the urine. The urinary tract infection was diagnosed and the treatment with a second genera-
tion cephalosporin was prescribed. After 2 days of hospitalization, a significant deterioration in the patient’s
clinical condition was observed. A positive urine culture result was obtained — £. coli 10° bacteria sensitive
to the antibiotic therapy were cultured. Lung ultrasonography revealed inflammatory changes, and echo-
cardiogram showed traces of fluid in the pericardial cavity. There was a significant increase in inflammation
indicators and abnormalities in the coagulogram. In addition, the child presented central nervous system
(CNS) symptoms (irritability, apathy), mucocutaneous symptoms (dry, red lips, swelling of the hands and
feet) and fever, thus meeting the criteria for the PIMS-TS diagnosis. After the immunoglobulin infusion,
a gradual improvementin the general condition was observed. The whole clinical image indicates the unusual
coincidence of the urinary tract infection and the PIMS-TS.

Conclusions. A child with an original diagnosis of urinary tract infection may prove to be a patient requir-
ing multi-specialty coordinated medical care. Itis crucial not to forget about the possibility of coincidence
of infections when making a diagnosis concerning 1 system. Diagnostic vigilance and cooperation between
specialists are important elements of daily clinical practice.

Key words: PIMS-TS, urinary tract infection, leukocyturia, proteinuria, immunoglobulins
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From urinary tract infection

to PIMS-TS: Transformation

or coincidence? A case of a patient
with an unusual course

of a urinary tract infection

Méj pacjent z ZUM o nietypowym
przebiegu, czyli zZUMu do PIMS-TS
— transformacja czy koincydencja?
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Streszczenie

Wstep. Dzieciecy wielouktadowy zespét zapalny zwigzany z COVID-19 — PIMS-TS — jest jednostkg choro-
bowg opisang po raz pierwszy w maju 2020 roku. Dane z literatury dowodza, ze PIMS-TS wystepuje po ok.
4—6 tygodniach po zakazeniu wirusem SARS-CoV-2. W przebiequ tej choroby powszechnie obserwuie sie
zmiany w moczu pod postacig leukocyturiii biatkomoczu, jednak cech réznicujaca z ZUM jest ujemny posiew
moczu. Podstawe leczenia PIMS-TS stanowi hamowanie reakcji zapalnej poprzez podaz immunoglobulin.

Opis przypadku. Celem pracy jest opis przypadku pacjentki skierowanej do Kliniki Pediatrii, Immunologii
i Nefrologii Instytutu Centrum Zdrowia Matki Polki (ICZMP) w todzi. DwéipoHetnie dziecko zostato przyjete
w trybie dyzurowym z powodu utrzymujacej sie od 4 d6b goraczki, ostabienia, utraty apetytu oraz okresowo
kaszlu. W wywiadzie stwierdzono infekcje gérnych drég oddechowych 4 tygodnie przed hospitalizacja. W wy-
konanych przy przyjeciu badaniach stwierdzono podwyzszone wykfadniki stanu zapalnego, a w morfologii
krwi obwodowej leukocytoze z neutrofilig. W moczu stwierdzono leukocyturie i erytrocyturie  towarzysza-
cym biatkomoczem. Rozpoznano zakazenie ukfadu moczowego i zaordynowano leczenie cefalosporyng Il
generacji. Po dwdch dobach hospitalizacji obserwowano znaczne pogorszenie stanu klinicznego pacjentki.
Uzyskano dodatni wynik posiewu moczu — wyhodowano bakterie £. coli 10A\5 wraZliwe na zastosowang
antybiotykoterapie. W USG ptuc uwidoczniono zmiany zapalne, aw ECHO serca slad ptynu w jamie osierdzia.
Stwierdzono znaczny wzrost wskaznikow stanu zapalneqo, zaburzenia w koagulogramie. Ponadto dziecko
prezentowato objawy ze strony OUN (drazliwos¢, apatia), skorno-sluzéwkowe (suche, czerwone wargj,
obrzek dtoni i st6p) oraz goraczkowato spetniajac tym samym kryteria rozpoznania PIMS-TS. Po zastosowaniu
wlewu immunoglobulin obserwowano stopniowa poprawe stanu ogélnego. Catoksztatt obrazu klinicznego
wskazuje na nietypowa koincydencje zakazenia uktadu moczoweqo i zespotu PIMS-TS.

Whioski. Dziecko z pierwotnym rozpoznaniem zakazenia ukfadu moczowego moze okazac sie pagjentem
wymagajacym wielospejalistycznej skoordynowanej opieki medycznej. Istotne jest, aby stawiajac rozpo-
znanie dotyczace jednego uktadu nie zapominac o mozliwosci koincydencji zakazen. Czujnos¢ diagnostyczna
i wsp6tpraca miedzy specjalistami stanowia wazne elementy codziennej praktyki klinicznej.

Stowa kluczowe: PIMS-TS, ZUM, leukocyturia, biatkomocz, immunoglobuliny
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Background. Myhre syndrome is an ultra-rare (<1:1,000,000) collection of congenital anomalies. Its
common features are short stature, distinctive facial dysmorphism, brachydactyly, joint mobility limitations,
impaired hearing, and intellectual disability. The most common complications are related to the respiratory
system. Hypertension is frequent, secondary to cardiovascular involvement.

Case report. A 13-year-old boy with multiple congenital anomalies was admitted to the nephrology de-
partment due to hypertension. He required a multidisciplinary care since birth: cardiological (patent foramen
ovale (PFO), patent ductus arteriosus (PDA), pulmonary hypertension, episode of cardiac tamponade, poorly
controlled hypertension), neurological (agenesis of the corpus callosum, fornix and anterior commissure and
heterotopia), genetic (multiple congenital anomalies, facial dysmorphism, normal karyotype, and compara-
tive genomic hybridization (CGH) microarrays), orthopedic (a history of avascular necrosis of the femurs,
the Achilles tendon incision).

On examination, the patient was diagnosed with short stature, overweight, facial dysmorphism, abnormal
walk, limited joint mobility, systolic heart murmur, unilateral cryptorchidism, finger syndactyly, and intellectual
disability. The results of the biochemical tests showed the elevated level of uric acid.

During the diagnostics of hypertension, ambulatory blood pressure monitoring (ABPM) was >95 pc; organ
complications were found (left ventricular hypertrophy and optic disc edema). Head magnetic resonance
imaging (MRI) revealed that changes in the optic disc are probably due to benign intracranial hypertension
secondary to central nervous system (CNS) congenital defect (pseudotumor cerebri). The abdominal ultra-
sound was normal. The antihypertensive treatment was modified multiple times with gradual improvement.
The patient required four-drug therapy (amlodypine, losartan, tertensif, verospiron). Due to the unclear etiol-
ogy of hypertension, the diagnostics was extended. The SMAD4 gene mutation confirmed Myhre syndrome.
Due to the tendency to fibrosis of soft tissues, angio-computed tomography (CT) of aorta was performed,
revealing stenosis of the descending and abdominal aorta and ostium of the celiac trunk. Further cardiological
treatment is planned with possible reduction of hypotensive treatment afterwards. Additionally, bilateral
hearing impairment was found, and weight was reduced.

Conclusions. In Myhre syndrome, restrictive and obstructive respiratory disease, pericarditis and laryn-
gotracheal involvement are major complications. Hypertension is common, frequently secondary to other
cardiovascular problems. Limiting tissue trauma is important due to the increased risk of scarring/fibrosis
after surgical procedures and intubation. Non-invasive approaches should be considered.

Key words: hypertension, Myhre syndrome
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Streszczenie

Wstep. Zespot Myhre to ultrarzadki zespot wad wrodzonych (<1:1000 000). Pacjenci charakteryzuja sie
niskorostoscig, dysmorfig twarzy, brachydaktylia, ograniczeniami w ruchomosci stawdw, niedostuchem
oraz niepetnosprawnoscia intelektualna. Powikfadnia dotycza najczesciej ukfadu oddechowego. Nadci-
snienie tetnicze wystepuje dosc czesto, wtdrnie do zajecia uktadu sercowo-naczyniowego. Celem pracy
jest przedstawienie przypadku 13-letniego chtopca z zespotem wad wrodzonych i Zle kontrolowanego
nadcisnienia tetniczego.

Opis przypadku. Trzynastoletni chtopiec z zespotem wad wrodzonych i nadcisnieniem tetniczym zostat
skierowany do oddziatu nefrologicznego celem poszerzenia diagnostyki i leczenia. W wywiadzie od uro-
dzenia pozostawat pod opieka wielospedjalistyczng: kardiologiczng (PFO, PDA, nadcisnienie ptucne, epizod
tamponady serca, nadcisnienie tetnicze Zle kontrolowane); neurologiczng (agenezja ciata modzelowatego,
sklepienia i spoidfa przedniego oraz heterotopia; genetyczng (wielowadzie z dysmorfig twarzy, prawidtowy
kariotyp i mikromacierze (GH); oraz ortopedyczng (przebyta jatowa martwica kosci udowych, stan po
poddieciu Sciegien Achillesa).

W badaniu wykazano: niskorostos¢, nadwage, dysmorfie twarzy, nieprawidtowy chdd, ograniczenie rucho-
mosci stawdw, szmer skurczowy nad sercem, wnetrostwo jednostronne, syndaktylie palcéw oraz niepetno-
sprawnoscintelektualna. W badaniach biochemicznych ujawniono podwyzszony poziom kwasu moczowego.
W toku diagnostyki nadcisnienia tetniczego stwierdzono podwyzszone wartosci cisnienia tetniczego w po-
miarach recznych i ABPM. Obserwowano znacza amplitude pomiedzy cisnieniem skurczowym i rozkurczo-
wym. Powiktania narzadowe (przerost lewej komory serca oraz obrzek tarczy n. Il). W MRI gtowy zauwazono
zmiany bedace prawdopodobnie wyrazem fagodnego nadcisnienia $rédczaszkowego witdrnie do wady
CUN (pseudotumor cerebri). USG jamy brzusznej byto prawidtowe. Wielokrotnie modyfikowano leczenie
hipotensyjne uzyskujac stopniowo poprawe. Pacjent wymagat czterolekowej terapii (amlozek, losartan,
tertensif, verospiron). Wobec niejasnej etiologii nadcisnienia tetniczego poszerzono diagnostyke. Potwierdzono
mutacje genu SMAD4 1 zespot Myhre. Wobec tendencji do widknienia tkanek miekkich w zespole wykonano
angio-TK aorty i stwierdzono cechy zwezania aorty zstepujacej i brzusznej oraz zwezenie ostium pnia trzew-
nego. Planuje sie dalsze leczenie kardiologiczne z ewentualng redukgjg leczenia hipotensyjnego po zabiegu.
Laryngologicznie stwierdzono obustronny niedostuch. Uzyskano redukcje masy ciata.

Whnioski. W zespole Myhre z czasem dochodzi do nasilenia restrykcyjnych i obturacyjnych chordb uktadu
oddechowego i powiktar kardiologicznych. Nadciénienie tetnicze jest czeste i wtdrne do zajecia uktadu
sercowo-naczyniowego. Nalezy dazy¢ do ograniczenia liczby zabiegéw chirurgicznych i intubacji z uwagi
na istotne ryzyko bliznowacenia/wtdknienia. Pagjenci wymagaja opieki wielospecjalistycznej.

Stowa kluczowe: nadcisnienie, zespot Myhre
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Non-contrast enhanced magnetic resonance angiography as a part
of a kidney pre-transplantation work-up in a 19-month boy: A case report
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Background. Kidney transplantation (KT) is the optimal method of renal replacement therapy in children
with end-stage kidney disease (ESKD). However, in some recipients, KT may be challenging due to vascular
anomalies, making a creation of sufficient anastomoses with the renal graft problematic. Therefore, the as-
sessment of the anatomy of the recipient’s abdominal and pelvic vasculature is an element of pre-KT work-up.

Case report. We present an uncommon application of non-contrast enhanced magnetic resonance angi-
ography (NG-MRA) within a pre-KT work-up of a young child with ESKD and residual kidney function. In this
case, ESKD was a consequence of a critical perinatal asphyxia and congenital sepsis. At the age of 19 months
(weight: 9 kg), pre-KT work-up was started. Although Doppler ultrasound showed normal abdominal and
pelvic vasculature, considering history of multiple cannulations of femoral veins and a possible risk of inferior
vena cava thrombosis, a performance of contrast-enhanced computed tomography angiography (CCTA) was
requested by the transplantation center. However, considering a significant risk of post-contrast deteriora-
tion of patient’s residual renal function, we decided to perform NG-MRA. The examination was conducted
under general anesthesia using SIGNA Artist 1.5T GE scanner. It accurately confirmed the preserved patency
of the arterial and venous vessels of the abdomen and pelvis. As a result, the patient was enrolled into
the national transplant waiting list as a candidate for KT.

Conclusions. The NG-MRA may be considered as an alternative method to CCTA in selected pediatric KT
candidates.

Key words: magnetic resonance angiography, non-contrast, kidney transplantation
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Streszczenie

Wstep. Transplantacja nerki (TN) jest optymalng metoda leczenia nerkozastepczego u dzieci ze schytkowg
niewydolnoscia nerek (SNN). U niekt6rych biorcéw nerki anomalie naczyniowe moga utrudnia¢ wytworzenie
odpowiednich anastomoz z przeszczepianym narzadem. Z tego powodu ocena anatomii naczyn krwionosnych
jamy brzusznej i miednicy stanowi element diagnostyki pacjentow przygotowywanych do KT.

Opis przypadku. Przedstawiamy rzadki przypadek wykorzystania bezkontrastowej angiografii rezonansu
magnetycznego (NG-MRA) w diagnostyce przed TN u matego dziecka ze SNN i zachowang resztkowa funkcja
nerek. U pacjenta SNN rozwinefa sie na podtozu zamartwicy okotoporodowej oraz wrodzonej posocznicy.
W19, miesiacu zycia, po osiggnieciu przez dziecko masy ciata 9 kg, rozpoczeto przygotowywanie pacjenta do
TN. Pomimo prawidtowego obrazu naczyri jamy brzusznej i miednicy w USG Doppler, ze wzgledu na wywiad
obcigzony wielokrotnym cewnikowaniem zyt udowych oraz zwigzane z tym ryzyko zakrzepicy zyty gtéwne;
dolnej, Osrodek Transplantacyjny poinformowat o koniecznosci wykonania kontrastowej angiotomografii
(CCTA). Z uwagi na istotne ryzyko pogorszenia resztkowej funkcji nerek wskutek podania kontrastu, zdecy-
dowano o wykonaniu badania N-MRA. Badanie wykonano aparatem SIGNA Artist 1,5T GE w znieczuleniu
0g6lnym. Stwierdzono prawidtowg droznos¢ naczyn zylnych i tetniczych jamy brzusznej oraz miednicy.
Ostatecznie pacjent zostat wpisany na krajowa liste 0s0b oczekujacych na TN.

Whioski. NG-MRA moze stanowic alternatywe dla CCTA u wybranych pediatrycznych kandydatéw do TN.

Stowa kluczowe: bezkontrastowa angiografia rezonansu magnetyczneqo, transplantacja nerki
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Drugi dom — niemal 40 lat dializoterapii w tej samej stacji dializ
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Background. A case report of a patient undergoing dialysis at the Dialysis Station of University Children’s
Hospital Cracow, Poland, from 1986 to 2023. We present long-term experience in renal replacement therapy
from childhood to adulthood and numerous complications in the described patient. We would also like
to honor the patient, who took part in the treatment and whom each person of our team knew well.

Case report. The study describes the case of a 51-year-old patient with end-stage renal disease (ESRD) due
to congenital bladder exstrophy, secondary cast urolithiasis and chronic obstructive and reflux nephropathy.
Inearly childhood, he underwent multiple surgeries to remove kidney cast stones and obtain closure of bladder
mucosa, as well as reconstruct the external genitalia. At the age of 13 (1986), severe clinical condition led
to the initiation of renal replacement therapy (peritoneal dialysis, then hemodialysis 3 times a week). In 1989,
left kidney was removed due to recurrent deep subcutaneous tissue abscesses. In 2002, parathyroidectomy
was performed because of advanced hyperparathyroidism. In 2007, the patient received a kidney transplant
with formation of Bricker ileal conduit, complicated by hematoma, necrosis of the ureter and intestines,
abscesses of the abdominal skin, and then need to remove the transplant, which resulted in disqualifica-
tion from the potential next transplant. Complications of ESRD in the patient included chronic circulatory
failure, growth deficiency, uremic osteodystrophy (2014 — hip arthroplasty), significant chronic ion disorders
(hyperphosphatemia, hypercalcemia), and hepatitis C virus (HCV) infection (asymptomatic). There was also
a significant hearing loss (probably drug-induced), requiring a hearing aid. In 2021, after bleeding from
an arteriovenous fistula (operating for over 25 years), a permanent catheter was inserted into the jugular vein.
The patient had been on dialysis in our center for over 37 years. He did not require erythropoietin throughout
the treatment period. Apart from diagnostic hospitalizations and the abovementioned complications, he has
never required acute admission for the last 25 years. Until the end, he remained independent, well-groomed,
cheerful, grateful for help, and close to the entire team. He died of a hip fracture, complicated by sepsis.

Conclusions. Long-term management of a patient on dialysis brings great challenge and satisfaction
to the whole medical team.

Key words: renal replacement therapy, dialysis, end stage kidney disease, complications of chronic kidney
disease
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Streszczenie

Wstep. Opis przypadku pacjenta dializowanego w Stacji Dializ Uniwersyteckiego Szpitala Dzieciecego
w Krakowie w latach 1986—2023. Prezentujemy wieloletnie doswiadczenie w leczeniu nerkozastepczym od
okresu dziecinstwa do dorostosci oraz liczne powiktania u opisanego chorego. Chcemy réwniez upamietnic
w ten spos6b pacjenta, ktérego dobrze znat kazdy z naszego zespotu i kazdy z nas brat udziat w jego leczeniu.

Opis przypadku. Piecdziesieciojednoletni pacjent ze schytkowa niewydolnoscia nerek (SNN) na tle wrodzo-
nego wynicowania pecherza moczowego, wtdrnej kamicy odlewowej i przewlektej nefropatii zaporowej i re-
fluksowej. Po urodzeniu wielokrotnie operowany w celu usuniecia kamieni odlewowych nerek oraz zamkniecia
sluzéwki pecherza, rekonstrukgji zewnetrznych narzadow ptciowych. W wieku 13 lat (w 1986 roku) z uwagi
na ciezki stan kliniczny rozpoczeto leczenie nerkozastepcze (dializa otrzewnowa, nastepnie hemodializa 3 razy
w tygodniu). W 1989 roku usunieto nerke lewa z powodu nawracajacych gebokich ropni tkanki podskérnej.
Z uwagi na zaawansowana nadczynno$¢ przytarczyc w 2002 roku wykonano paratyreidektomie. W 2007 roku
pacjent otrzymat przeszczep nerki z wytworzeniem przetoki Brickera, powiktany krwiakiem, martwica
moczowodu i jelit, ropowicg skdry jamy brzusznej z koniecznoscia usuniecia przeszczepu, co skutkowato
dyskwalifikacja od kolejnego przeszczepienia. U chorego wysteowaty nastepujace powiktania SNN: przewlekia
niewydolnos¢krazenia, niskorostos¢, osteodystrofia mocznicowa (w 2014 roku przeprowadzono alloplastyke
stawu biodroweqo), istotne przewlekte zaburzenia jonowe (hiperfosfatemia, hiperkalcemia) oraz zakazenia
HCV (przebieg bezobjawowy). Wystapit takze znaczny niedostuch (prawdopodobnie polekowy) wymagajacy
aparatownia. W 2021 roku, po krwawieniu z przetoki dializacyjnej (dziatajacej ponad 25 lat), zatozono cewnik
permanentny do zyty szyjnej. Chory byt dializowany w naszym osrodku niezmiennie ponad 37 lat. Przez caty
okres leczenia nie wymagat leczenia erytropoetyng. Poza pobytami diagnostycznymiiwyzej wymienionymi
powiktaniami nie wymagat nagtej hospitalizacji w ciggu ostatnich 25 lat. Do korica pozostawat samodzielny,
zadbany, usmiechniety, wdzieczny za pomoc i zwiazany z catym naszym zespotem. Zmart w przebiequ
ztamania biodra powikfanego posocznica.

Whnioski. Wieloletnie prowadzenie pacjenta dializowanego stanowi wielkie wyzwanie oraz satysfakcje dla
zespotu leczacego.

Stowa kluczowe: leczenie nerkozastepcze, dializoterapia, schytkowa niewydolnos¢ nerek, powiktania
przewlektej choroby nerek
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Casereport. A 20-month-old girl was admitted to the Department of Pediatrics and Nephrology of the Med-
Conflict of interest ical University of Warsaw, Poland, with suspected HUS, after 2 episodes of generalized seizures. On admission,
None dedlared her general condition was severe. Laboratory test results indicated thrombotic microangiopathy (hemo-

Funding sources
None declared

lytic anemia, thrombocytopenia) and acute kidney injury (AKI) (estimated glomerular filtration rate (eGFR):
62mL/min/1.73 m?). The polymerase chain reaction (PCR) test confirmed the presence of verotoxin. Computed

tomography (CT) of central nervous system was performed twice because of recurrent seizures and showed
increasing cerebral edema. The patient was transferred to pediatric intensive care unit (PICU). Due to a severe
neurological manifestation with progressive deterioration (flaccid quadriplegia, unconsciousness), we per-
formed 4 therapeutic plasma exchange procedures and 2 continuous veno-venous hemodiafiltration (CVVHDF)
cycles (oliguria, fluid overload). Having achieved no improvement, we obtained consent from the atypical
HUS Coordination Team to begin eculizumab treatment. The first dose was administered on the 81" day
of hospitalization. Platelet count normalized on the 3¢ day after eculizumab Background. On day 11, the girl
was transferred from PICU to the Department of Pediatrics and Nephrology, where we observed gradual
neurological improvement. However, the patient presented complete, bilateral vision loss. The ophthalmologic
examination revealed decreased pupillary light reflex with no target or light fixation. The patient regained
her sight in the 2 month of eculizumab treatment: she followed objects with her eyes, and retinal hard
exudates reabsorbed. Genetic testing confirmed the atypical HUS (homozygotic mutation in the CFH gene).

Currently, the girl presents age-appropriate development. She continues eculizumab treatment.

Conclusions. In case of a severe manifestation of STEGHUS, eculizumab treatment should be considered,
taking into account the possible genetic disease origin. Acute vision loss in the course of HUS can be reversible.

Key words: hemolytic—uremic syndrome, STEGHUS, eculizumab, complete vision loss, aHUS
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Streszczenie

Wstep. Inhibitory uktadu dopetniacza sg powszechnie stosowane w leczeniu uwarunkowanego genetycznie
zespotu hemolityczno-mocznicoweqgo (ZHM), jednak ich zastosowanie w ZHM zwigzanym z infekcja EHEC
pozostaje kontrowersyjne.

Opis przypadku. Dwudziestomiesieczna dziewczynka zostata przekazana do Kliniki Pediatrii i Nefrologii
Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego po 2 epizodach drgawek uogdlnionych, z podejrzeniem ZHM.
Przy przyjeciu byta w stanie Srednio-ciezkim, w gotowosci drgawkowe]. W badaniach laboratoryjnych
stwierdzono cechy mikroangiopatii zakrzepowej (niedokrwistos¢ hemolityczna, matoptytkowosc) i AKI (eGFR
62 ml/min/1,73 m?). Metoda PCR potwierdzono obecnos¢ werotoksyny. Z powodu nawracajacych epizodéw
napadowych dwukrotnie wykonano TK OUN, w ktdrych opisano cechy narastajaceqo obrzeku mézqu. Dziew-
czynke przekazano na OIOM. Ze wzgledu na nasilong manifestacje neurologiczng z tendencja do pogorszenia
(dziewczynka nieprzytomna, porazenie wiotkie czterokoriczynowe) rozpoczeto cykl zabiegdw terapeutycznej
wymiany 0socza (facznie wykonano 4), a z powodu przewodnienia i oliqurii przeprowadzono 2 cykle CYVHDE.
Wobec braku poprawy i ciezkiego stanu ogdlnego dziecka uzyskano zgode zespotu koordynujacego leczenie
atypowego ZHM na rozpoczecie leczenia ekulizumabem. Lek podano w 8. dobie hospitalizacji. Normalizacje
liczby ptytek krwi uzyskano w 3. dobie po wigczeniu leku. W 11. dobie pacjentke przekazano z 0I0M do Kliniki
Pediatrii i Nefrologii, gdzie obserwowano stopniowa poprawe stanu neurologicznego (poprawa napiecia
miesnioweqo, kontakt stowno-logiczny prawidfowy), jednak potwierdzono obuoczng catkowita utrate
widzenia. W badaniu okulistycznym zupetny brak fiksacji za Zrodtem swiatta, brak fiksacji za przedmiotami
oraz bardzo leniwa reakcja Zrenic na Swiatto. Widzenie powrdcito w 2. miesigcu leczenia ekulizumabem
— dziewczynka wodzifa wzrokiem za przedmiotem, wysieki twarde w obrebie siatkowki wchtonety sie.
W badaniu genetycznym potwierdzono atypowy charakter ZHM (homozygotyczna mutacja w genie CFH).
Obecnie dziewczynka rozwija sie adekwatnie do wieku. Pacjentka kontynuuje leczenie ekulizumaben.

Whioski. W przypadku bardzo ciezkiego przebiequ klinicznego ZHM zwigzanego z infekcja EHEC nalezy
rozwazyc¢ wiaczenie ekulizumabu, majac na uwadze mozliwe genetyczne tho choroby. Ostre zaniewidzenie
w przebieqgu ZHM moze byc stanem odwracalnym.

Stowa kluczowe: zespot hemolityczno-mocznicowy, STEGHUS, ekulizumab, catkowita utrata widzenia,
aHUS
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Abstract

Background. Urinary tractinfections (UTls) in pediatric population often coexist with congenital anomalies
of the urinary system. There is also a higher rate of recurrence, posing a significant challenge for pediatricians.
The goal of the study was to show the diagnostic and therapeutic challenges of treating a patient with pelvi-
calyceal system (PCS) duplication and hydronephrosis of the right kidney, with recurrent UTIs. We analyzed
the patient’s medical history from April 2022 to March 2023.

Case report. Currently 13-month-old girl was prenatally diagnosed with urinary tract defect. After birth,
an abdominal ultrasound was performed, showing hydronephrosis of the right kidney with megaureter. Since
the patient was 5 weeks old, recurrent UTIs were reported, with etiology of either £. ol or £. faecalis, and
presenting with high inflammation markers. Diagnostic voiding cystourethrography was performed, showing
no signs of vesicoureteral reflux (VUR). Control abdominal ultrasound at 8 weeks of age showed PCS duplica-
tion of right kidney and megaureter of the upper system. Further diagnostic process included dynamic renal
scintigraphy and computed tomography (CT) urogram, which showed complicated urinary tract anomaly
and afunction of the upper system of right kidney. At 6 months of age, right upper heminephrectomy was
performed. Still, there were recurrent UTIs, with complications such as elevated aminotransferases, multidrug
resistance of uropathogens and issues with vascular access. Voiding cystourethrography was performed again,
this time showing passive VUR: grade V on the right side and grade I on the left side. Endoscopic treatment
which consisted of bilateral Deflux injection was performed. Since then, the patient is under outpatient care
of both pediatric nephrology and urology clinic and no UTIs were reported.

Conclusions. Invasive diagnostic procedures in children with recurrent complicated UTIs may not give
the clear clinical picture and need to be repeated. In such cases, collaboration between pediatricians and
pediatric urologists is vital in order to optimize treatment options.

Key words: urinary tract infections, congenital anomaly of urinary tract, voiding cystourethrography
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Streszczenie

Wstep. Zakazenia uktadu moczowego (ZUM) u pacjentow pediatrycznych czesto wspétistnieja z wadg uktadu
moczoweqo. Wiazg sie takze ze zwiekszonym ryzykiem nawrotow, stanowiac istotny problem w praktyce
lekarza pediatry. Celem pracy jest przedstawienie wyzwar diagnostyczno-terapeutycznych u pacjentki ze
zdwojeniem ukfadu kielichowo-miedniczkowego (UKM) i wodonerczem nerki prawej oraz z nawracajgcymi
ZUM. Zaprezentowano analize historii choroby pacjentki od kwietnia 2022 roku do marca 2023 roku.

Opis przypadku. U obecnie 13-miesiecznej pacjentki prenatalnie wysunieto podejrzenie wady ukfadu
moczoweqo. Po urodzeniu w badaniu USG jamy brzusznej opisano poszerzenie UKM nerki prawej i me-
qaureter. U dziewczynki od 5. tygodnia Zycia stwierdzano nawracajace ZUM o etiologii £. colf lub E. faecalis
7 towarzyszacymi wysokimi wyktadnikami stanu zapalnego. W toku diagnostyki w cystografii mikcyjnej nie
stwierdzono odptywéw pecherzowo-moczowodowych (OPM), a w kontrolnym USG jamy brzusznej w 8.
tygodniu zycia opisano zdwaojenie UKM nerki prawej z megaureterem odchodzacym od gomeqo ukfadu.
Poszerzono diagnostyke o scyntygrafie dynamiczng nerek i uro-TK, w ktorym stwierdzono zfozong wade
uktadu moczowego i marskosc gérmego uktadu nerki prawej. W 6. miesigcu 2ycia wykonano heminefrektomie
prawostronng gérna. Dalej nawracaty ZUM, powikfane wzrostem aminotransferaz w trakcie antybioty-
koterapii, wielolekoopornoscig uropatogendw oraz trudnosciami w dostepie naczyniowym. Powtorzono
cystografie mikcyjna, w ktdrej stwierdzono bierne OPM V stopnia po stronie prawej i Il stopnia po stronie
lewej. Ostrzyknieto ujscia moczowodow preparatem Deflux. Od tego czasu pacjentka pozostaje pod opieka
Poradni Nefrologii Pediatrycznej i Urologicznej dla Dzieci; nie stwierdza sie kolejnych ZUM.

Whioski. U dzieci z nawracajgcymi ZUM o powiktanym przebiegu wykonywane inwazyjne procedury
diagnostyczne moga nie dawac jasnego obrazu klinicznego i wymagaja powtorzenia. Wspdtpraca pediatrow
i urologdw dzieciecych pozwala na optymalizacje postepowania terapeutycznego.

Stowa kluczowe: zakazenia ukfadu moczowego, wada uktadu moczoweqo, cystografia mikcyjna

115



(Case report

Diagnostic difficulties in a newborn with kidney injury

Trudnosci diagnostyczne u noworodka z uszkodzeniem nerek

Paulina Mazurkiewicz', Konstancja Fornalczyk'

' Department of Pediatric Nephrology, University Clinical Hospital in Wroclaw, Poland
2 Department of Paediatrics and Nephrology, Wroclaw Medical University, Poland

Advances in Clinical and Experimental Medicine, ISSN 1899—5276 (print), ISSN 2451-2680 (online) Adv Clin Exp Med. 2023;32(Special Issue 1)

Presenting author
Paulina Mazurkiewicz

Address for correspondence
paullina.mazurkiewicz@gmail.com

Conflict of interest
None declared

Funding sources
None declared

Copyright

Copyright by Author(s)

Thisis an article distributed under the terms of the
Creative Commons Attribution 3.0 Unported (CCBY 3.0)
(https://creativecommons.org/licenses/by/3.0/)

Abstract

Background. Acute kidney injury (AKI) in the neonatal period and infancy may be associated with pre-
maturity, congenital heart diseases, necrotizing enterocolitis, or the use of nephrotoxic medications. How-
ever, the cause of kidney injury is not clear in every case. The aim of the study was to present diagnostic
and therapeutic difficulties associated with kidney damage of unclear etiology in a newborn. An analysis
of the patient’s medical records was performed.

Case report. A 3-week-old female newborn was transferred from the neonatal department to the hospital.
There were no described disturbances during prenatal or perinatal period. The family medical history was
irrelevant. On admission, the newborn was in a medium—severe general condition with signs of severe
dehydration. Laboratory tests showed metabolic acidosis, severe electrolyte disturbances (hyponatremia,
hypokalemia, hypomagnesemia, hypocalcemia) and very high uremic toxemia parameters. The ultrasound
examination revealed the average size of both kidneys, located typically, with hyperechogenic cortex (typi-
cal for a newhorn). At the beginning of the therapy, electrolyte deficiencies were replenished intravenously.
Subsequently, they were supplemented orally. A partial improvement of kidney function parameters and
total normalization of electrolyte levels were accomplished. Taking into consideration the overall clinical
presentation, a suspicion of tubulopathy (Bartter syndrome) was raised. Genetic testing identified a potentially
pathogenic variantin 1 allele (copy) of the SLCT2AT gene and a very rare variant of unknown pathogenicity.
The patient required a one-time supply of rashuricase followed by initiation of chronic anti-uricemic treat-
ment. Once the general condition was stabilized, an infant with still increased markers of kidney function
(creatinine, urea) was discharged from the hospital with a recommendation to continue oral electrolyte
supplementation and to stay under the care of a nephrologist.

Conclusions. In the case of infants where the diagnosis of AKI does not clearly indicate the cause of the symp-
toms, extending the diagnosis by genetic testing should be considered.

Key words: acute kidney injury, AKI, CAKUT, electrolyte disturbances, Bartter syndrome
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Streszczenie

Wstep. Ostre uszkodzenie nerek w okresie noworodkowym i niemowlecym moze by¢ zwigzane z wczesniac-
twem, wrodzonymi wadami serca, martwiczym zapaleniem jelit czy stosowaniem lekow nefrotoksycznych.
Jednak nie w kazdym przypadku przyczyna uszkodzenia nerek jest jednoznaczna. Celem pracy jest przed-
stawienie trudnosci diagnostyczno-terapeutycznych u dziecka z uszkodzeniem nerek o niejasnej etiologii.
Zaprezentowano analize historii choroby pacjentki.

Opis przypadku. Trzytygodniowe niemowle pfci zerskiej zostato przekazane do Kliniki z oddziatu no-
worodkowego. Prenatalnie nie stwierdzano nieprawidtowosci, a okres okotoporodowy byt niepowikfany.
Wywiad rodzinny okazat sie bez znaczenia. Przy przyjeciu noworodek byt stanie ogolnym Srednio-ciezkim,
7 cechami odwodnienia znacznego stopnia, w badaniach laboratoryjnych ujawniono kwasice metaboliczng,
ciezkie zaburzenia elektrolitowe pod postacia hiponatremii, hipokaliemii, hipomagnezemii i hipokalcemii oraz
bardzo wysokie parametry toksemii mocznicowej, a w badaniu USG wykazano, ze obie nerki sq potozone
typowo, 0 odpowiedniej wielkosci i jednorodnie hiperechogenicznej korze (typowej dla nerek noworodka).
Poczatkowo niedobory elektrolitow uzupetniano drogg dozylng, nastepnie stosowano doustng suplemen-
tagje. W wyniku leczenia uzyskano czesciowq poprawe w zakresie parametrow funkcji nerek, normalizacje
elektrolitemii. Biorac pod uwage catoksztatt obrazu klinicznego, wysunieto podejrzenie tubulopatii — zespotu
Barttera. W badaniu genetycznym zidentyfikowano wariant potencjalnie patogenny w 1 allelu (kopii) genu
SLCI2AT oraz bardzo rzadki wariant o nieznanej patogennosci.

W toku dalszej hospitalizacji dziecko wymagato jednorazowo podazy rasburykazy, a nastepnie wigczenia
przewlektego leczenia hiperurykemii. Po ustabilizowaniu stanu ogdinego niemowle z utrzymujacymi sie
parametrami uszkodzenia nerek (podwyzszone stezenie mocznika i kreatyniny) zostato wypisane do domu
7 zaleceniami suplementadji doustnej elektrolitow oraz systematycznych kontroli nefrologicznych.

Whnioski. W przypadku pacjentow w wieku niemowlecym, u ktorych diagnostyka uszkodzenia nerek jed-
noznacznie nie wskazuje na przyczyne wystepujacych objawow, nalezy rozwazyc jej poszerzenie o badania
genetyczne.

Stowa kluczowe: ostra niewydolnos¢ nerek, AKI, CAKUT, zaburzenia elektrolitowe, zespot Barttera
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Abstract

Background. Acute kidney injury (AKI) is an acute, potentially reversible impairment of kidney function
due to prerenal, renal or post-renal mechanisms.

Case report. An 8-year-old girl was admitted to our clinic due to AKI. Two days before, she experienced
cough, fever and vomiting. During consultation in the emergency department (ER), laboratory tests showed
normal complete blood count, elevated inflammatory markers, creatinine — 1.2 mg/dL, and urea— 43 mg/dL.
Intravenous fluids were given. Due to no consent for hospitalization, oral clindamycin was prescribed. The next
day, the child’s state worsened, and jaundice, vomiting, diarrhea, and dark urine appeared. She was ad-
mitted to the hospital, where a further increase in inflammatory markers was noticed (C-reactive protein
(CRP): 345 mg/L, procalcitonin: 259 ng/mL), anemization, hyperbilirubinemia, hypertransaminasemia, urea
—135mg/dL, and creatinine — 3.2 mg/dL. Patient was referred to our center.

On admission, the patient was in a serious state, with yellow-pale skin and symptoms of respiratory tract
infection. Laboratory tests confirmed anemia, uremia, elevated lactate dehydrogenase (LDH), and metabolic
acidosis. The direct Coombs test was positive. Astrovirus was identified in the stool, and Haemophilus influ-
enzae was detected in the respiratory tract. The blood culture was sterile.

Fluid therapy and furosemide were used. The antibiotic was changed to meropenem and acidosis was cor-
rected. The red blood cell transfusion was required. On the 2* day, because of anuria and uremic toxemia,
renal replacement therapy was initiated. On the days between hemodialysis, diuresis was forced with furo-
semide, which resulted in obtaining 20—60 mL of brown urine. After 10 days, diuresis gradually increased.
A total of 8 hemodialyses were performed. In control lab tests, hemoglobin (Hb) was stable, renal func-
tion improved and inflammation markers decreased. The girl was discharged home in a good state, with
estimated glomerular filtration rate (eGFR) of 95 mL/min/1.73 m?, and planned nephrological control and
hematological consultation.

Conclusions. In the presented case, several factors might have contributed to AKI. The most probable cause
was severe hemolysis resulting in acute tubular necrosis.

Key words: acute kidney injury, hemodialysis, hemolytic anemia
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Streszczenie

Wstep. Ostre uszkodzenie nerek (OUN) to nagte, potencjalnie odwracalne uposledzenie ich funkgji, do ktérego
moze dojs¢ w mechanizmie przednerkowym, nerkowym i zanerkowym.

Opis przypadku. Osmioletnig dziewczynke przekazano do Kliniki z powodu OUN. Dwa dni wczesnie]
u dziecka wystapity kaszel, goraczka i wymioty. Podczas konsultacji w IP w badaniach krwi wykazano
co nastepuje: morfologia krwi prawidtowa, wysokie wyktadniki zapalne, kreatynina 1,2 mg/dl i mocznik
43 mg/dl. Zastosowano nawadnianie dozylne. Z uwagi na brak zgody na hospitalizacje wiaczono klinda-
mycyne doustnie. Nastepnego dnia obserwowano pogorszenie stanu dziecka, Z6ttaczke, wymioty, biequnke
i cdemny mocz. Dziewczynke przyjeto do szpitala, gdzie stwierdzono narastanie wyktadnikow zapalnych
(CRP 345 mg/I, prokalcytonina 259 ng/ml), anemizacje, podwyzszone stezenie bilirubiny i aminotransferaz
oraz cechy ostrego uszkodzenia nerek (mocznik 135 mg/dl, kreatynina 3,2 mg/dl). Pacjentke przekazano do
Kliniki Nefrologii Pediatrycznej.

Przy przyjeciu dziecko byto w stanie Srednio-ciezkim: skora blado-z6Ha, cechy infekdji drdg oddechowych
i zachowana diureza. W badaniach laboratoryjnych ujawniono dalszg anemizacje, narastanie toksemii mocz-
nicowej, wysokie stezenie LDH i kwasice metaboliczna. Bezposredni test antyglobulinowy dat wynik dodatni.
W badaniu katu wykryto astrowirusa, a w drogach oddechowych H. influenzae. Posiew krwi byt jatowy.
Zastosowano ptynoterapie i furosemid. Zmieniono antybiotyk na meropenem i wyrownywano kwasice
metaboliczng. W zwiazku z postepujacg anemizacj przetoczono KKCz. W 2. dobie z powodu bezmoczu i na-
rastania toksemii mocznicowej rozpoczeto leczenie nerkozastepcze. W dni miedzy hemodializami forsowano
diureze furosemidem uzyskujac 20—60 ml brunatnego moczu. Po 10 dniach diureza stopniowo zaczeta sie
zwiekszac. tacznie wykonano 8 hemodializ. Stan dziecka ulegat poprawie, w badaniach kontrolnych poziom
Hb byt stabilny, a parametry nerkowe i wykfadniki zapalne obnizaty sie. Dziewczynke wypisano do domu
w stanie dobrym, z prawidtowym eGFR (95 mi/min/1.73 m?), z zaleceniem dalszej kontroli nefrologicznej
oraz konsultacji hematologiczne].

Whioski. W przedstawionym przypadku do OUN mogto przyczynic sie kilka czynnikow. Najbardziej praw-
dopodobna przyczyng byta nasilona hemoliza prowadzaca do ostrej martwicy cewek.

Stowa kluczowe: ostre uszkodzenie nerek, hemodializa, anemia hemolityczna
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Abstract

Background. At the turn of the last several years, organ complications accompanying eating disorders
in children were relatively widely described in the literature. Particularly noteworthy are the results of studies
which show the impact of nutrient deficiencies on the development of gradual kidney damage. The latest
International Classification of Diseases (ICD)-11 has introduced a new diagnostic unit to the eating and feeding
disorders category. Avoidant restrictive food intake disorder (ARFID) is a psychiatric disease characterized
by a lack of interest in or avoidance of certain types of food. It is often associated with patients choosing
foods with a specific texture, consistency or color and limiting their menu exclusively to them. This paper
aims to present a unique case of a boy suffering from ARFID and chronic kidney disease, to show the clinical
links between these 2 diseases and to explain where the boundary lies between an ordinary fussy eater and
a serious eating disorder.

Case report. A 15-year-old boy was admitted to the Department of Paediatric Nephrology after being con-
sulted by a primary care physician the day before, due to chronic anemia. Elevated urea serum and creatinine
concentrationsin the blood as well as significant anemia were found in the ambulatory examinations. During
clinical diagnosis, chronic kidney disease was diagnosed in stage IV/V of unknown etiology. Due to eating
disorders of the patient, a psychiatric consultation was performed, which showed the coexistence of ARFID
with chronic kidney disease.

Conclusions. Due to the symptomatologic similarity with chronic kidney disease, ARFID may delay diagnosis
and progress to end-stage renal disease. Another diagnostic problem is the assessment of kidney function
based on serum creatinine measurements. The selectivity of food intake in children leads to abnormalities
in laboratory tests, such as anemia, reduced calcium levels and iron deficiency. Another problem in patients
with ARFID is reduced bone mineral density. In most pediatric patients, ARFID contributes to weight and
height deficits.
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A picky eater: ARFID in a patient
with chronic kidney disease:
A case report

Wybredny smakosz, czyli ARFID
u pacjenta z przewlekta chorobg
nerek — opis przypadku
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Streszczenie

Wstep. W cigqu ostatnich kilkunastu lat powiktania narzadowe towarzyszace zaburzeniom odzywania
u dzieci byty dos¢ szeroko opisywane w pismiennictwie. Na szczegdlng uwage zastuguja wyniki tych badar,
ktdre ukazuja wptyw niedobordw substanji odzywczych na rozwoj stopniowych uszkodzen w obrebie
nerek. Najnowsza klasyfikacja chorob ICD-11 wprowadzita do kategorii zaburzer odzywiania i karmienia
nowa jednostke chorobowa. Zespdt unikania lub restrykgji przyjmowania pokarmdw (ARFID) jest zaburze-
niem psychiatrycznym, ktére przejawia sie brakiem zainteresowania jedzeniem badZ unikaniem wybranych
rodzajéw zywnosci. Czesto wigze sie z tym, ze chorzy selekcjonujg pokarmy o okreslonej przez nich teksturze,
konsystendji czy kolorze i ograniczg jadtospis wytacznie do nich. Celem niniejszej pracy bedzie zaprezento-
wanie wyjatkowej historii chtopca chorujgcego na ARFID i przewlekta chorobe nerek, ukazanie powigzar
klinicznych miedzy tymi dwoma jednostkami chorobowymiiwyjasnienie, gdzie kryje sie granica pomiedzy
zwyktym niejadkiem a powaznym zaburzeniem odzywiania.

Opis przypadku. Do Kliniki Nefrologii Pediatrycznej zostat przyjety 15-letni chtopiec, ktéry dzieri wczesniej
bytkonsultowany przez lekarza podstawowej opieki zdrowotnej z powodu przewlekajacej sie niedokrwistosci.
W wykonanych wowczas ambulatoryjnie badaniach stwierdzono podwyzszone stezenie mocznika i kreaty-
niny w surowicy krwi oraz znacznego stopnia niedokrwistos¢. W toku diagnostyki klinicznej rozpoznano
przewlekt3 chorobg nerek w stadium IV/V, etiologii ktdrej nie udato sie jednoznacznie ustalic. Ze wzgledu
na zaburzenia odzywiania wystepujace u nastolatka przeprowadzono konsultacje psychiatryczna, ktéra
wykazata u pacjenta wspotwystepowanie ARFID.

Whnioski. ARFID ze wzgledu na podobienistwo symptomatologiczne z przewlekta chorobg nerek moze
spowodowac opoZnienie w postawieniu diagnozy i progresje do schytkowej niewydolnosci nerek. Problem
diagnostyczny stanowi réwniez ocena funkdji nerek oparta o pomiary stezenia kreatyniny w surowicy. Se-
lektywnos¢ spozywanych pokarméw u dzieci prowadzi do odchyleri w badaniach laboratoryjnych, takich jak
niedokrwistos¢, obnizony poziom wapnia i niedobér zelaza. Problemem wystepujacym u pacjentéw z ARFID
jest réwniez obnizona gestos¢ mineralna kosci. U przewazajacej wiekszosci pagjentéw pediatrycznych ARFID
przyczynia sie do wystepowania niedoboréw masy ciata i wzrostu.

Stowa kluczowe: przewlekta choroba nerek; zespét unikania lub restrykji przyjmowania pokarmoéw;
zaburzenia odzywiania; choroby nefrologiczne
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