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Streszczenie |

Summary |

Kamica uktadu moczowego stanowi istotny i czgsty problem zdrowotny w nefrologii i urologii dziecigeej. Z uwagi
na konsekwencje tej choroby, takie jak dolegliwosci bolowe, nawroty zakazefi uktadu moczowego, a nawet niewy-
dolnos¢ nerek, wskazane jest szybkie rozpoznanie i leczenie kamicy uktadu moczowego. Najczestsza przyczyna
metaboliczng tego schorzenia jest hiperkalciuria. Moze ona wystgpowac jako hiperkalciuria absorpcyjna, nerkowa
lub zwiazana z nadczynnoscia przytarczyc. W prawidiowych warunkach stgzenie wapnia w surowicy jest stale
i podlega regulacji hormonalnej poprzez dzialanie parathormonu, witaminy D, oraz przeciwstawnie dziafajacej
kalcytoniny. W pracy przedstawiono dwie prezentacje kliniczne bedace przyktadem rzadszych przyczyn kamicy
uktadu moczowego: pacjenta z nawrotowg kamicg uktadu moczowego, ktorej przyczyna byta nadczynnos¢ przy-
tarczyc spowodowana hiperplazja przytarczyc, oraz dziewczynke z podejrzeniem genetycznego podioza kamicy,
jakim jest hiperkalcemia samoistna. Dla nadczynnoSci przytarczyc wiasciwe sa podwyzszone stgzenia wapnia
w surowicy, hiperkalciuria, podwyzszone wartoSci parathormonu i nerkowego metabolitu witaminy D;. Na zesp6t
Williamsa (hiperkalcemia samoistna) sktadaja si¢: charakterystyczna dysmorfia twarzy, ktorej mogg towarzyszy¢
wady serca, przejSciowa hiperkalcemia oraz hiperkalciuria, objawy ze strony uktadu nerwowego i pokarmowego.
Dzieci cierpigce na to schorzenie sg obdarzone specyficzng osobowoscia, tzw. cocktail party.

Stowa kluczowe: kamica uktadu moczowego, hiperkalciuria, hiperkalcemia, nadczynnoS¢ przytarczyc, hiper-
kalcemia samoistna

Urolithiasis is a significant and a common health problem in children’s nephrology and urology. Taking into ac-
count the consequences, such as colic renal pain, recurrent urinary tract infection and renal failure, fast diagnosis
and treatment of urolithiasis is needed. Hypercalciuria is the most common metabolic abnormality in patients
with calcium kidney stones. Hypercalciuria may be caused by increased intestinal calcium absorption, decreased
renal calcium reabsorption or hyperparathyroidism. A serum calcium level is steady and is regulated by the ac-
tions of parathyroid hormone, vitamin D; and the opposing effect of calcitonin. We describe two clinical cases that
demonstrate uncommon aetiology of urolithiasis: the male patient with recurrent urolithiasis caused by hyper-
parathyroidism due to parathyroid gland hyperplasia and the female patient with hypercalcaemia accompanied
by urolithiasis and Williams syndrome suspicion. Hyperparathyroidism is characterised by high serum calcium
level, hypercalciuria, elevated PTH and renal metabolite of vitamin D5 concentration. The clinical manifestation
of Williams’ syndrome include distinct facial appearance associated with cardiovascular anomalies, intermittent
hypercalcaemia and hypercalciuria, neurodevelopmental and gastrointestinal tract abnormalities. A characteristic
behavioural profile, in children with Williams’ syndrome, is observed and called “cocktail party”.
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amica uktadu moczowego jest istotnym i czestym

problemem zdrowotnym w nefrologii 1 urologii

dziecigcej. Wedtug statystyk amerykanskich choro-
ba ta moze wystepowac nawet u 5% dzieci i spetnia kryteria
choroby spolfecznej!?. Pomimo Ze pierwsze doniesienia,
opisy, jak rowniez proby leczenia tego schorzenia si¢gaja
czasow starozytnych, wspotczesna medycyna nie do kofica
potrafi wyjasni¢ patomechanizmu choroby, leczy€ ja i jej
zapobiegaC. Kamica ukfadu moczowego moze by¢ przy-
czyng silnych dolegliwosci bdlowych, sprzyja nawrotom
zakazefi uktadu moczowego, w pdznej konsekwencji moze
doprowadzi¢ do niewydolnoSci nerek. Dlatego tak wazna
jest profilaktyka choroby, wczesne jej wykrycie 1 rozpocze-
cie leczenia.
Do wytworzenia sie zZlogdw w uktadzie moczowym docho-
dzi w momencie zachwiania rdwnowagi pomiedzy pro-
motorami i inhibitorami krystalizacji. Czynnikami predys-
ponujacymi do krystalizacji ztogow sa stany nadmiernego
wydalania substancji w uktadzie moczowym, takie jak:
hiperkalciuria, hiperoksaluria, hiperurikozuria, cystynuria.
Dodatkowymi czynnikami sprzyjajacymi s3 odczyn mo-
czu, zakazenia ukladu moczowego, wady w obrebie ukta-
du moczowego, dieta stosowana przez pacjenta.
Do najczestszych przyczyn metabolicznych choroby na-
lezy hiperkalciuria. Dotyczy ona okoto 60% pacjentow
z kamicg®.

Zwigkszone wchtanianie wapnia w jelicie

« Nadmiar witaminy D

Zaburzenia czynnosci cewek nerkowych

« Ucieczka fosforanow przez cewki nerkowe

- Zaburzenia wchtaniania wapnia w cewkach nerkowych
« Kwasica cewek nerkowych typu | (dalsze cewki)

- Choroby przebiegajace ze zmiazdzeniem migsni

- Zespét Barttera

Zaburzenia endokrynologiczne

« Niedoczynnos¢ tarczycy
- Nadmiar adrenokortykoidéw
« Nadczynnos¢ przytarczyc

Zaburzenia metabolizmu kostnego

« Unieruchomienie

« Krzywica

« Nowotwory ztosliwe

« Mtodziericze idiopatyczne zapalenie stawéw

Inne

+ Rodzinna hiperkalciuria idiopatyczna

« Leki (niektore moczopedne, glikokortykosteroidy)

« Zakazenia drég moczowych

« Zesp6t Williamsa

« Zwiekszone wytwarzanie prostaglandyny E, w nerkach
« Hiperkalcemia

« Hipofosfatemia

« Zaburzenia gromadzenia glikogenu

Tabela 1. Wybrane przyczyny hiperkalciurii®
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W celu stwierdzenia hiperkalciurii nalezy oznaczy¢ do-
bowe wydalanie wapnia z moczem, ktére w warunkach
prawidlowych nie powinno przekraczac 1-4 mg/kg/24 h,
oraz wspotczynnik Ca/kreat. w porannej porcji moczu
pobranej na czczo®.
Utrata wapnia poprzez nerki moze by¢ zwigzana z nadmier-
nym wchtanianiem tego pierwiastka w jelitach. Ten rodzaj
zaburzen nazwano hiperkalciurig absorpcyjng; wystepuje
on najczescie (okoto 90%). Kolejny mechanizm zwigzany
jest z defektem cewkowej reabsorpcji wapnia w kanaliku
proksymalnym lub petli Henlego, jak rowniez w kanaliku
dystalnym (hiperkalciuria nerkowa). Ostatni typ hiper-
kalciurii wystepuje najrzadziej i ma zwiazek z pierwotna
nadczynnoScia przytarczyc®®. Badaniem pozwalajacym
zroznicowal rodzaj hiperkalciurii u dzieci jest test Paka
w modyfikacji Stapletona®.
Objawami klinicznymi hiperkalciurii moga by¢: krwinko-
mocz, nawrotowe zakazenia uktadu moczowego, bole brzu-
chaiobjawy dyzuryczne®.
Wapi, ktdry w 99% wchodzi w sktad koSccea, jest rowniez
kofaktorem wielu reakcji enzymatycznych, reguluje prze-
puszczalno$¢ bton plazmatycznych, jest takze przekazni-
kiem bodZcow w uktadzie nerwowo-mi¢Sniowym. Jego
stezenie w surowicy krwi jest state i wynosi 8,5-10,6 mg/dl
(2,25-2,65 mmol/l).
Stezenie wapnia w surowicy nie zmienia si¢ z wiekiem.
Regulacja hormonalna opiera si¢ na dziataniu hiperkal-
cemizujgcym parathormonu i witaminy D; oraz hipokal-
cemizujacym kalcytoniny®. Stezenie wapnia catkowitego
ulega zmianie rowniez w zaleznoSci od stezenia albumin
(przy kazdym obnizeniu st¢zenia albumin o 1 g% ponizej
stezenia 4 g% warto$¢ wapnia zmniejsza si¢ o 0,8 mg%)
i pH krwi (zasadowy odczyn powoduje obnizenie frakcji
zjonizowanej bez wplywu na stezenie catkowite wapnia
W SUTOWICY).
Hiperkalcemia jest stanem, w ktdrym st¢zenie wapnia cat-
kowitego w surowicy przekracza 10,6 mg/dl (2,65 mmol/l).
Wielkosci stezei Ca w surowicy s podstawa podziatu hi-
perkalcemii na postaci:
* tagodng — Ca do 11 mg/dl (2,75 mmol/1), zwykle bez-
objawowa Klinicznie;
» umiarkowang — Ca w zakresie 11-12 mg/dl (2,75-
-3,0 mmol/l);
* cigzka — Ca powyzej 12 mg/dl (3,0 mmol/D).
Hiperkalcemi¢ obserwujemy wowczas, gdy wchtanianie
wapnia z przewodu pokarmowego badZ resorpcja wapnia
z kosci przekracza mozliwosci wydalania przez nerki‘'?.
Werod stanow  hiperkalcemicznych wyr6zniamy idiopa-
tyczng hiperkalcemi¢ niemowlat zwigzang z nadwraz-
liwoscig na witaming D; podawang nawet w dawkach
profilaktycznych. Inng postacia jest tagodna hiperkalcemia
rodzinna, zwana tez hiperkalcemig hipokalciuryczna. Prze-
biega ona z wysokim stezeniem wapnia w surowicy i ma-
tym wydalaniem wapnia z moczem.
Do wystepujacych w okresie noworodkowym zaburzef
przemian wapnia naleza: idiopatyczna hiperkalcemia
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noworodkow, hiperkalcemia noworodkowa, noworodko-
wa nadczynnos¢ przytarczyc. Wsrod wtdrnych przyczyn
hiperkalcemii warto wymienic: zespoty MEN I (gruczolak
przytarczyc, gruczolak nadnerczy, guz hormonalny trzustki
1 guz przysadki), zespot MEN I (rak tarczycy, gruczolak
przytarczyc, guz chromochtonny nadnerczy i ewentual-
nie nerwiaki), chorob¢ Jansena (dysplazja przynasadowa
spowodowana mutacjq genu dla receptora PTH), drugo-
1 trzeciorzgdowa nadczynno$C przytarczyc wystepujaca
w niewydolnosci nerek i moczdwee fosforanowej, choroby
nowotworowe, przedawkowanie witaminy D,

W niniejszej pracy przedstawiamy dwie prezentacje Kli-
niczne bedace przyktadem rzadszych przyczyn kamicy
uktadu moczowego.

PRZYPADEK PIERWSZY

Dziewczynka (O.N., 32641/08, 35011/08) urodzona
z CII, PII z masg ciata 3300 g, o czasie, sitami natury.
Karmiona piersia przez 6 tygodni, nastepnie mlekiem mo-
dyfikowanym, otrzymujaca suplementacje witaminy D, do
kofica pierwszego roku zycia w dawce 800 j. Przyjeta
do Kliniki w wieku 17 miesigcy z powodu stwierdzonej
ultrasonograficznie kamicy uktadu moczowego przed
3 miesigcami. Badania wykonywano z uwagi na bak-
teriuric. W badaniu urograficznym stwierdzono obec-
nos¢ ztogobw w obu nerkach oraz w lewym moczowo-
dzie. Odnotowano jednoczeSnie podwyzszone stezenie
wapnia w surowicy krwi przy prawidiowym st¢zeniu
parathormonu i hormondw tarczycy.

W badaniu przedmiotowym zwracaly uwage budowa glo-
wy z wydatnymi guzami czofowymi i ciemieniowymi, ce-
chy dysmorficzne w obrebie twarzy: zmarszczka nakatna,
hiperteloryzm, szeroka nasada nosa, szeroka szczeka przy
malej zuchwie. Wystepowaly rowniez hipotonia mi¢Snio-
wa oraz szpotawoS¢ koficzyn dolnych.

W badaniach laboratoryjnych stwierdzono podwyz-
szone st¢zenie wapnia w surowicy — 11 mg/dl. St¢ze-
nie hormonow tarczycy pozostawato w normie: TSH
- 1,5 uIU/ml, PTH - 29,7; 32,5 pg/ml. Prawidfowe byly
rowniez wartosci metabolitow witaminy D;: 25(OH)D
- 16,1 ng/ml oraz 1,25(0OH)D,- 33,9 pg/ml. W testach
krystalizacji podwyzszone wskazniki Ca/kreat. — 0,3;
0,25 oraz P/kreat. — 1,24; 1,07. W badaniach obrazo-
wych (USG i RTG przegladowe jamy brzusznej) uwi-
doczniono zfogi w dolnych kielichach nerki prawej
o Srednicy 8 mm i 5 mm z obustronnym poszerzeniem
uktadow kielichowo-miedniczkowych, z poszerzeniem
lewego moczowodu. Nie udato si¢ uwidoczni¢ ztogu
w moczowodzie z powodu duzej ilosci gazow.
Powyzszy obraz objawow klinicznych i biochemicznych
sugerowal podejrzenie hiperkalcemii samoistnej. W 20.
miesigcu zycia u dziecka wykonano zabieg ESWL zfo-
gu w nerce prawej z dobrym wynikiem. W celu przepro-
wadzenia szczegotowych badan dziewczynka zostata

128 przekazana pod opieke innego oSrodka.

PRZYPADEK DRUGI

Siedemnastoletni chiopiec (WW. 45559/05, 47696/05)
z nawrotowa kamicg uktadu moczowego od wielu lat,
pozostajacy pod opiekg nefrologiczng w innym oSrodku,
przyjety do naszej Kliniki w celu wykonania kolejnego za-
biegu ESWL. Objawy kamicy pod postacig bolow brzucha
po raz pierwszy wystapily w 6. roku zycia. W 11. roku zycia
u chtopca wykonano endoskopowg probe usuniecia ziogu
z moczowodu bez efektu. Dopiero zabieg URS w kolejnym
oSrodku pozwolit na ewakuacj¢ ztogu, rowniez wtedy prze-
prowadzono zabieg ESWL zlogu w nerce. Kamicy tej to-
warzyszyly zakazenia ukfadu moczowego i krwinkomocz.
Nastepnie pacjent pozostawal przez kilka lat pod opieka
nefrologiczna. Wykonywane badania diagnostyczne wy-
kazaly podwyzszone stezenie parathormonu, ale nie po-
szerzono diagnostyki. W 14. roku zycia chtopiec wymagat
kolejnego zabiegu URS. W dotychczasowych badaniach
stwierdzano cechy kamicy szczawianowo-wapniowej.

W badaniach biochemicznych wykonanych przy przyjeciu
odnotowano podwyzszone st¢zenie wapnia w surowicy
- 12,7 mg%; 13,1 mg%, a obnizone fosforu — 2,0 mg%;
2,5 mg%. Aktywnos¢ fosfatazy zasadowej byta prawidto-
wa — 249 U/l; 262 U/1. W testach krystalizacji stwierdzono
podwyzszony wskaznik Ca/kreat. —0,315; 0,205; 0,257,
oraz zwickszone dobowe wydalanie wapnia — 6,25; 5,59;
5,41 mg/kg. Wykazano réwniez obnizony wskaznik
Mg/Ca - 0,46; 0,62; 0,64. W gazometrii krwi nie stwier-
dzono cech kwasicy metaboliczne;.

W zwiazku z powyzszymi wynikami badafi oznaczo-
no stezenie parathormonu, ktore byto podwyzszone
— 288 pg/ml, oraz st¢zenie metabolitow witaminy Ds:
25(OH)D; - 26,2 ug/ml (w normie), metabolitu nerkowe-
go 1,25(0OH),D; — 246,8 pg/ml (podwyzszone). W bada-
niu USG uwidoczniono torbiel migzszowg w nerce prawej
z cechami zwapnienia oraz obecnos¢ ztogu o Srednicy 3 mm
w nerce lewej. Ultrasonograficzne badanie szyi wykazafo
prawidlowy obraz tarczycy, nie wykryto nieprawidto-
wosci w okolicy tarczycy. Z uwagi na nieprawidfowe pa-
rametry gospodarki wapniowo-fosforanowej wykonano
densytometri¢ i stwierdzono cechy osteopenii. W zwigzku
z obrazem nerek w badaniu USG odstapiono od zabiegu
ESWL. U chtopca zaplanowano wykonanie badan wyja-
Sniajacych podwyzszone stezenie parathormonu.

W trakcie kolejnego pobytu wykonano test Paka, ktory
wykazat cechy hiperkalciurii absorpcyjne;.

W badaniu scyntygraficznym tarczycy i przytarczyc
z uzyciem 99m71c oraz kompleksu 99mTe-MIBI zardw-
no w planarnym, jak i SPECT w anatomicznym rzucie
tarczycy i przytarczyc nie stwierdzono zalegania znacz-
nika MIBI. Wykonano rowniez badanie MRI, w ktorym
uwidoczniono na tylnym zarysie prawego plata tarczycy
w okolicy dolnego bieguna twor wielkosci 4x 7 mm, mo-
gacy odpowiadac powickszonej przytarczycy. Chiopiec
po konsultacji chirurgicznej zostal zakwalifikowany do
leczenia operacyjnego.
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OMOWIENIE

Hiperkalcemia jest dominujacym objawem nadczyn-
nosci przytarczyc. Przytarczyce produkujgce parathor-
mon zazwyczaj wystepuja w iloSci czterech gruczotow
symetrycznie potozonych wokot tarczycy lub w torebce
tarczycy. W 5% przypadkow obserwuje si¢ ektopowe
potozenie w obrebie szyi lub klatki piersiowej. Gruczoly
przytarczyczne produkujg parathormon w odpowiedzi
na obnizenie st¢zenia wapnia w surowicy. Parathor-
mon powoduje uwolnienie wapnia i fosforanoéw z ko-
Sci. Uwolnione fosforany sa wydalane przez nerki, co
zapobiega ponownemu odktadaniu wapnia w kosciach.
Parathormon stymuluje przemiang 25-OH witaminy D
w 1,25-dwuhydroksywitaming D;. Proces ten zachodzi
w nerkach 1 wywotuje zwigkszone wchtanianie wapnia
z jelit. Kolejny mechanizm dziatania parathormonu to
nasilenie reabsorpcji wapnia we wstepujacej czesci petli
Henlego oraz w cewce dalszej nefronu®.

Nadczynnos¢ przytarczyc jest jednag z przyczyn kamicy
uktadu moczowego u dzieci, ktora stwierdzano u 25%
pacjentéw z nadczynnoScig przytarczyc. Objawy kli-
niczne zwigzane z nadczynnoscia przytarczyc dzieli si¢
na trzy grupy w zaleznosci od:

* pierwotnych zmian w ukladzie kostnym;

* pierwotnych zmian w uktadzie moczowym;

* objawOw zwigzanych z hiperkalcemia.

W przebiegu klinicznym hiperkalcemii najczeseiej u pa-
cjentow wystepuja poliuria i polidypsja. Inne mato charak-
terystyczne objawy to: brak taknienia, nudnosci, wymioty,
bdle brzucha, ostabienie, znuzenie, depresja, zaburzenia
psychiczne, zaparcia na przemian z biegunkami?.
Rozpoznanie nadczynnosci przytarczyc ustala si¢ na
podstawie wynikow badan laboratoryjnych, w tym ste-
zenia wapnia, ktore jednakze moze pozostawac w gor-
nej granicy normy. Wysokie stezenia Ca — 15-20 mg%,
notuje si¢ gtownie u niemowlat z hiperplazja przytar-
czyc. Stezenie fosforu obniza si¢ ponizej 3 mg%, moze
by¢ podwyzszona aktywnoS¢ fosfatazy zasadowej. Ste-
zenie PTH w surowicy mierzone za pomocg przeciwcial
przeciwko fragmentowi karboksykoficowemu jest pod-
wyzszone. We wszystkich rodzajach hiperkalcemii, z wy-
jatkiem nadczynnosci przytarczyc i rodzinnej hiperkalce-
mii hipokalciurycznej, st¢zenie PTH jest obnizone!?.
Jednostka chorobowg przebiegajaca z hiperkalcemig
uwarunkowang genetycznie, budzaca duze zaintere-
sowanie badaczy roznych specjalnoSci medycznych,
jest zespot Williamsa. Wystepuje on z czestotliwoscia
1:10 000-20 000 zywo urodzonych dzieci. W zespole
Williamsa charakterystyczna jest tzw. ,twarz elfa” (ma-
togtowie, szeroka szczgka, mata zuchwa, hiperteloryzm,
obwiste policzki, pogtebiona i wydifuzona rynienka noso-
wa, szerokie usta z petnymi wargami, wyraZnie zaryso-
wanym ,fukiem Kupidyna”) — cecha ta staje si¢ bardziej
wyrazista wraz z wiekiem. Czgsto wspofistnieja wady
uktadu krazenia, glownie nadzastawkowe zwezenie
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aorty (75%), specyficzne cechy osobowosci (tzw. 0so-
bowos¢ cocktail party) 1 objawy neurologiczne, zabu-
rzenia dotyczace narzadu wzroku, uszu, nosa, gardia
(50%), zaburzenia przewodu pokarmowego i Scian
jamy brzusznej, zaburzenia uktadu moczowo-piciowe-
go i endokrynnego (17%). Hiperkalcemia, hiperkalciuria
towarzysza zespotowi w 25-30%, a ich konsekwencjq
jest kamica uktadu moczowego. Ponadto moga wyste-
powac objawy ze strony uktadu migSniowo-szkieleto-
wego (niska masa urodzeniowa, opdZnienie wzrastania,
niskorostos$¢, wiotkoS¢ wiezadet stawowych, wzmozenie
odruchow glebokich i wzrost napi¢cia migSniowego).

U podstawy rozwoju choroby lezy delecja w chromoso-
mie 7. dotyczaca regionu 7q11.23%9. Zesp6t moze prze-
biegac z fazg hiperkalcemiczng lub normokalcemiczng.
Objawy kliniczne uwarunkowane sg iloscig i rodzajem
utraconych gendw. Brak genu elastyny powoduje zabu-
rzenia w obrebie tkanki tacznej. Geny (LIMK]I), ktérych
ekspresja znajduje si¢c w tkance mdzgowej, odpowiadajg
za cechy osobowosci i rozw¢j intelektualny, natomiast
gen RFC2 - za niskorostos¢. Potwierdzeniem rozpozna-
nia zespotu Williamsa sg badania cytogenetyczne, cyto-
genetyczno-molekularne (FISH z uzyciem specyficznej
sondy) lub molekularne, gdy wystepuja kliniczne cechy
zespolu, a badanie sonda jest negatywne!!>19),

W niniejszym opracowaniu przedstawiono przypadek
chiopca z nawrotowa kamica uktadu moczowego, ktorej
przyczyng byta nadczynno$C przytarczyc, oraz przypadek
dziewczynki z podejrzeniem hiperkalcemii samoistnej, czyli
przyczyny kamicy uwarunkowanej genetycznie. Obie jed-
nostki chorobowe wystepuja zdecydowanie rzadko. Wyma-
gaja jednak wezesnego rozpoznania i zastosowania leczenia
przyczynowego, jak ma to miejsce w przypadku nadczyn-
noSci przytarczyc, oraz statej profilaktyki i wnikliwej kontroli
w hiperkalcemii samoistnej. W tej ostatniej hiperkalcemia
wystepuje we wezesnym okresie zycia, do 5. roku zycia, ma
charakter przemijajacy i fagodny, nie jest znana jej przyczy-
na. W okresach podwyzszonego stezenia wapnia w SUrowi-
cy wskazane sg dieta ubogowapniowa, zaprzestanie podazy
witaminy D, oraz odpowiednia podaz ptynow.
NadczynnoS¢ przytarczyc w przedstawionym przypadku
chtopca sugerowato podwyzszone od kilku lat st¢zenie pa-
rathormonu. W badaniach wykonanych w Klinice parame-
try gospodarki wapniowo-fosforanowej: hiperkalcemia, hi-
pofosfatemia oraz hiperkalciuria, jak réwniez podwyzszone
stezenie nerkowego metabolitu witaminy D; odpowiadaly
obrazowi nadczynnosci przytarczyc. Poszukujac przyczyny
choroby, wykonano badanie USG i scyntygrafi¢, ktore nie
wykazaly nieprawidiowoSci w obrebie tarczycy i przytarczyc.
W zwigzku z tym rozszerzono diagnostyke o badanie MRI,
ktére pozwolito uwidoczni€ hiperplazje przytarczyc.

W przypadku dziewczynki podejrzenie hiperkalcemii
samoistnej uzasadnialo podwyzszone st¢zenie wapnia
w surowicy, hiperkalciuria z towarzyszaca dysmorfig
twarzy 1 specyficznym usposobieniem oraz objawami
neurologicznymi.
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