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- The Infantile Form of the Niemann-Pick Disease

Choroba Niemann-Picka to dziedziczna tezauroza lipidowa, powstaja-
ca na podlozu mutacji genowej, w ktérej podstawowym zaburzeniem jest
nadmierne spichrzanie sfingomieliny i cholesterolu w komoérkach nerwo-
wych oraz uktadu siateczkowo-$rodblonkowego. Lipidoza ta dzieli sie na
5 postaci (8): A — niemowleca, B — trzewna, C — miodziencza, D —
okre$lana jako wariant Nowa Szkocja, E — wystepujaca w wieku doj-
rzalym. Okolo 80—85% stanowig postacie A i B, w ktérych istotg zabu-
rzen jest prawie catkowity brak sfingomielinazy.

Posta¢ niemowleca choroby Niemann-Picka (A) ma przebieg ostry,
w obrazie klinicznym dominujg objawy znacznego powiekszenia $ledzio-
ny, watroby, wyniszczenie, zesp6l otepienny. Cechg charakterystyczng tej
postaci jest rowniez wystepowanie brudnozéltawego zabarwienia skoéry
oraz zmian ocznych, podobnych jak w chorobie Tay-Sachsa, to jest
zmniejszenie przezierno$ci siatkowki, z obecnoscig czerwonej wisienki w
okolicy plamki oraz zanik prosty nerwu wzrokowego. Zwraca uwage
uogolniona hipotonia mies$ni, drzenie konczyn. Czas trwania choroby,
ktéra zaczyna sie zazwyczaj w pierwszym pdiroczu zycia, nie przekracza
na ogol 3 lat (1); jakkolwiek ostatnio opisane sg dzieci starsze z postacig
niemowlecg (6). Choroba dziedziczy sie autosomalnie — recesywnie (3).
Opisywane sg postacie ujawniajace sie w wieku noworodkowym i stad
sugestie, ze choroba ta rozpoczyna sie u ptodu (5).
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Obserwowany przez nas przypadek dotyczy niemowlecia M. Z. (L.ks.gt. 5527/82)
plci meskiej, w wieku 6 miesiecy. Rodzice mlodzi, zdrowi, spokrewnieni ze soba
w III stopniu. Cigza I. Poréd 1, o czasie, prawidlowy. Ciezar ciala urodzeniowy
3800 g. Dlugosé 56 cm. Apgar 10 punktow. Karmiony piersia przez okres 3 tygodni,
nastepnie sztucznie.

Od 3 tygodnia zycia, z chwilg przej$cia na karmienie sztuczne, obserwowano wy-
mioty, niepok6j, bezsennosé. Wykonany ambulatoryjnie pasaz przewodu pokarmo-
wego byl prawidlowy. Dziecko wyniszczalo sie, mialo duzy brzuch, okresowo wzde-
ty, rozwdj psychomotoryczny ulegt zahamowaniu.

W ciggu ostatnich 2 miesiecy dwukrotnie wystgpilo ostre zakazenie gérnych
drog oddechowych. Lekarz w Poradni stwierdzit wtedy znaczne powigkszenie wga-
troby, anemie i skierowal dziecko do Kliniki, na co rodzice wéwczas nie wyrazili
zgody.

Kiika dni przed przyjeciem do Kliniki stan dziecka pogorszy! sie, nasilit sie nie-
pokoj, obserwowano nadmierne pocenie sie, utrzymywal si¢ bardzo wzdety brzuch.
W Klinice stwierdzono odchylenia od stanu prawidlowego: opézniong reakcje na
bodZce zewnetrzne, okresowo trudnosci w nawiazaniu kontaktu z niemowleciem,
ktérego rozwoj motoryczny odpowiadal wiekowi 2—3 miesiecy. W pozycji na brzusz-
ku niemowle z trudem utrzymywato gidwke, podtrzymywane — nie siedzialo. Nie-
dobor ciezaru ciala w stosunku do wieku wynosit 12%, niedobér wysokosci — 5%.
Napiecie miesni wyraznie bylo obnizone. Skéra o dos$é¢ intensywnym szarozditym
zabarwieniu. Spojowki oraz blona S$luzowa jamy ustnej — zazoOlcone. Zaznaczony
obustronny wytrzeszez galek ocznych, niewielkiego stopnia hiperteloryzm. Reakcja
zrenic na sSwiatlo — leniwa. Zmiany zapalne noso-gardia i oskrzeli. Brzuch o obwo-
dzie 56 c¢m, wystawal ponad poziom klatki piersiowej. Watroba powiekszona, twar-
da, o gladkiej powierzchni wystepowata spod luku zebrowego na 7,5—-10—11 cm.
Sledziona wystawala spod luku Zebrowego na 5 ¢m, byla dosé twarda. Glowa o ob-
wodzie 46 cm, ciemie przednie 4,5—6 cm na poziomie brzegéw kostnych, szwy
czaszkowe zamknigte. Serce -— granica lewa nieco przesunieta (ok. 3 c¢cm na ze-
wnatrz od linii $srodkowoobojczykowej). Objawy oponowe — ujemne.

W badaniach laboratoryjnych stwierdzono: Morfologia — Hb — 61%, Ht — 28v%.
Erytrocyty — 3360 000. Retikulocyty — 30. Leukocyty — 18700. Fe pozahemoglo-
binowe — 40 ug. Odczyn Coombsa — ujemny. Odczyn Wassermana — ujemny.
Toksoplazmoza — ujemna. Opornosé krwinek czerwonych — prawidiowa. Poziom
elektrolitow, biatka, bilirubiny w surowicy krwi prawidlowy. Transaminazy AlAt —
150 j/ml. Aspat — 172,8 j/ml. Poziom cholesterolu — 208 mg%, wolny — 82,4, estro-
wy — 126,1. Poziom mocznika — 50mg%. Posiew krwi — jalowy. Wymaz z nosa —
E. coli, Staphylococcus aureus, z gardla — Staphylococcus aureus haemoliticus. Mie-
logram — obraz szpiku odpowiadal rozpoznaniu choroby spichrzeniowej Niemann-
-Picka, o czym $wiadczyla rowniez obecnos¢ wakuoli w limfocytach krwi obwodo-
wej.

W 3 dniu hospitalizacii nastgpilo pogorszenie stanu dziecka, ktére zagorgczko-
walo do 40°C, stracilo przytomnosé, wystapily drgawki toniczne, a po kilku godzi-
nach zgon.
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Badanie anatomopatologiczne
(nr protokotu 305/82)

Na podstawie badania morfologicznego makro- i mikroskopowego ustalono na-
stepujace rozpoznanie: Morbus Niemann-Pick. Cellulae theasauroticae multiplices
organorum: hepatis, lienis, pulmonum, pancreatis, lymphonodulorum, cerebri et ce-
rebelli, thymi, medullae ossium, glandularum suprarenalium. Pneumonia intestitialis
multifocalis cum emphysema vicariens pulmonum. Oedema et status spongiosus
cerebri, trunci cerebri et cerebelli. Hepatosplenomegalia. Hypertonia cordis. Hyper-
trophia thymi. Lien accesorius. Anaemia omnium organorum internorum.

Mozg: o wadze 1023 g (N — 600 g), o wyraZnie wzmozonej konsystencji istoty
biatej. Opony o wygladzie prawidlowym. Zakrety dobrze wyksztalcone, splaszczo-
ne, rowki nieznacznie splycone, zwezone. Na przekroju kora moézgowa widoczna,
odgraniczona od istoty bialej. Istota biala nieznacznie podsiniona, wydaje sie brud-
nawa, wilgotna, jadra podkorowe o rozmytym rysunku. Mézdziek o znacznie wzmo-
zonej konsystencji. Na przekroju jadro zebate rozmyte, obrzeie bez wyraZnej gra-
nicy zgbkowanej, cale jadro obustronnie w postaci grubego poikolistego pasma. M i-
kroskopowo: w mdzgu i mézdzku zmiany w komérkach neuronalnych w postaci
ich powiekszenia, rozdecia i wypelnienia drobnymi wakuolami tworzacymi struktu-
r¢ piankowata, zacierajacg wyglad cytoplazmy. Jadra komoérkowe mate, czgsto ze-
pchniete ku blonie komoérkowej. Komoérki gleju nerwowego porozsuwane, miejscami
tworzace puste, drobne przestrzenie. Naczynia krwionosne otoczone przejasnieniem
(ryc. 1).

Pluca: o zwyklym podziale na platy. Konsystencja jednolicie wzmozona. Na
przekroju zabarwienie brudnoczerwone, suchawe o wzmozonej powietrznosci. W
partiach podoplucnowych jasnozolte, drobne ogniska o nadmiernej powietrznosci.
Mikroskopowo: nacieki zapalne w $rédmigzszu oraz liczne komoérki pianko-
wate, zluszczajgce sie do $wiatla pecherzykéw badZz znajdujace sie w przegrodach.
©Obok partii bezpowietrznych ogniska o cechach rozedmy zastepczej (ryc. 2).

Watroba: o wadze 655 g (N — 160 g), jednolicie brazowozdita, o wzmozonej
nieznacznie konsystencji, wiotka. Torebka napieta. Rysunek zrazikowy zatarty. M i-
krosk opowo: poza prawidlowym zrebem, wszystkie hepatocyty zmienione, z cy-
toplazmg wypelniong drobnymi waukolami, piankowate, puste. Jadra komoérkowe
prawidiowe. Obecne nieliczne ogniska hematopoezy (ryc. 3).

Sledziona: o wadze 50 g (N — 14 g), zabarwiona bladordzawowisniowo,
o wzmozonej spoistosci. Torebka napigta. Obecna $ledziona dodatkowa o S$rednicy
2 ¢cm w okolicy ogona trzustki. Mikroskopowo: budowa zatarta, z obecnoscig
licznych, piankowatych komérek. Brak grudek chionnych (ryc. 4).

Grasica: o wadze 25 g (N — 10 g) zabarwiona bladorézowo. Mikrosko-
powo: w poszczegdlnych zrazikach oraz zrebie widoczne pojedyncze komérki pian-
kowate (ryc. 5).

Sz pik: bogatokomoérkowy, komoérki piankowate (ryc. 6).

Nadnercza: duze, obrzekniete, kora i rdzen poszerzone, zéttawa kora, sza-
rawy rdzen: Mikroskopowo: na granicy kKory i rdzenia liczne komérki pian-
kowate.

Wezly chlonne: powigkszone do wielkosci pieprzu — ciemnoczerwone, so-
czyste. Mikroskopowo: pojedyncze komérki piankowate., Bogatokomoérkowe.

Trzustka: w zrebie pojedyncze ogniska liczace po kilka komérek piankowa-
tych.

Wszystkie narzady blade, lekko zazoélcone, na przekroju suche.
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Na podstawie takiego obrazu chorobowego oraz po wykonaniu zestawu barwien
dodatkowych (Sudan I1I, Pas, Bial, Luxol, Fast biue b) stwierdzono, ze spichrzang .
w komorkach substancjg jest sfingomielina. Rozpoznanie choroby Niemann-Picka
potwierdzono badaniami skrawkéw w Instytucie Genetyki w Warszawie.

Jak podaja Yi-Yung-Hsia (9) oraz J. B. Stanbury i wsp.
(7) do r. 1960 opisano na $wiecie okolo 100 przypadkéw choroby Niemann-
-Picka. W polskim pismiennictwie pediatrycznym przedstawiono kilka
przypadkéw tej tezaurynozy, co jest dla nas pewnym zaskoczeniem, az
u pieciorga dzieci z terenu regionu lubelskiego (2, 3, 4). Wydaje sie wiec,
ze czesto$¢ rozpoznawania choroby Niemann-Picka, podobnie jak innych,
rzadko wystepujacych schorzen, zalezy w duzym stopniu od szerszej zna-
jomosci jej obrazu klinicznego i wilasciwej diagnostyki anatomohistopa-
tologicznej.
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OBJASNIENIA RYCIN

Ryc. 1. Mézg — liczne, balonowato rozdete, neurocyty z piankowatg cytoplaz-
mg. Barwienie H+E. Pow. 125X.

Ryc. 2. Ptuca — liczne skupienia piankowatych komoérek w przegrodach mie-
dzypecherzykowych. Barwienie H+E. Pow. 200X.

Ryc. 3. Watroba — wszystkie hepatocyty jasne, piankowate tzw. komorki
Picka. Barwienie H+E. Pow. 125X,
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Ryc. 4. Sledziona — komérki piankowate rozproszone w utkaniach migzszu.
Barwienie H+E. Pow. 125X,

Ryc. 5. Grasica — komérki piankowate — widoczne w obrgbie grudki chion-
nej. Barwienie H+E. Pow. 125X,

Ryc. 8. Szpik — rozproszone, pojedynczo lezace, komorki piankowate. Barwie-
nie H+E. Pow. 125X.

PE3IXOME

B 1aunoit pabore nmpeacraBsed ciiyuast 6one3nn Hemaun-Ilnnka y 6-mecaynoro
rpynuoro pebenra. OTO ouepeAHbIi cayuai 310t 6oae3nu B Hawmen obiactu. Kamuu-
YeCcKUi AMarHO3 MOATBELIKAE€H aHATOMO-IIATOJIOTUYECKUMY ¥ SHIUMOJOTMUECKUMM MUC-
CIeI0BaHUAMMU.

SUMMARY

The case of the Niemann-Pick disease in a 6 months old infant is presented in
the paper. It is another case of such a disease occurring in the Lublin region. The
clinical diagnosis has been confirmed by anatomicopathological and enzymological
research.

EXPLANATION TO FIGURES

Fig. 1. Brain — numerous dilated neurocytes with foamy cytoplasm. Staining
with H+E. Magn. 121 X.

Fig. 2. Lungs — numerous conglomerations of foam cells in interalveolar
septa. Staining with H+E., Magn. 125X.

Fig. 3. Liver — all the liver cells pale and foamy (so-called Pick cells).
Staining with H+E. Magn. 125 X.

Fig. 4. Lien — foam cells scattered in the texture of parenchyma. Staining
with H+E. Magn. 125X.

Fig. 5. Thymus — foam cells visible inside the lymphatic follicle. Staining
with H+E. Magn. 125X.

Fig. 6. Bone marrow — scattered foam cells. Staining with H+E. Magn.
125X.






