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Streszczenie |

‘ Wymioty u niemowlat sg czesto obserwowanym objawem chorobowym, o bardzo zr6znicowanym podiozu
patogenetycznym. Do rzadkich przyczyn wymiotdw w tej grupie wiekowej naleza choroby metaboliczne
i endokrynologiczne, a wyjatkowo takze schorzenia uktadu sercowo-naczyniowego. Do choréb metabolicznych
przebiegajacych ze zwracaniem pokarmu nalezg zaburzenia metabolizmu biafek, m.in. fenyloketonuria, leucynoza,
zaburzenia cyklu mocznikowego i kwasice organiczne. Wymioty w zaburzeniach metabolizmu weglowodandw, takie
jak galaktozemia czy fruktozemia, maja bezposredni zwiazek z wprowadzeniem do positkéw Zle tolerowanych
cukréw. Chociaz objawy ze strony przewodu pokarmowego rzadko towarzyszg defektom metabolizmu ttuszczéw,
to moga pojawiac si¢ w niektorych przypadkach wrodzonych zaburzen beta-oksydacji kwasow tluszczowych oraz
w zespole Smitha-Lemliego-Opitza. W diagnostyce wymiotow u niemowlat nalezy takze uwzgledni¢ przyczyny
jatrogenne, np. hiperkalcemi¢ spowodowang zatruciem witaming D;. Wsrod endokrynologicznych czynnikow
zwracania pokarmu u niemowlat na pierwszy plan wysuwaja si¢ choroby wystepujace pod wspdlng nazwa zespotu
utraty soli, w tym wrodzony przerost kory nadnerczy, najczeSciej wywotywany niedoborem 21-hydroksylazy.
Do bardzo rzadkich przyczyn wymiotéw u najmiodszych dzieci naleza choroby uktadu sercowo-naczyniowego
zwigzane z uszkodzeniem miokardium (zawat serca, zapalenie mi¢$nia sercowego). Z kolei anomalie anatomiczne
wielkich pni tetniczych wraz z ich odgalezieniami (piersScienie naczyniowe) mogg powodowac zaburzenia potykania
oraz wymioty w wyniku ucisku na przetyk. Takze w obrazie klinicznym naglego stanu nadci$nieniowego,
rozwijajacego si¢ u niemowlat w przebiegu choréb naczyniowo-nerkowych, uszkodzenia miazszu nerek czy
koarktacji aorty, moga dominowaé¢ nudnosci i wymioty.

Stowa kluczowe: wymioty, niemowleta, wrodzone defekty metaboliczne, choroby endokrynologiczne, choroby
kardiologiczne

Summary |

Vomiting in the infant is a common and nonspecific symptom of a multitude of disorders that can range from mild,
self-limited illnesses to severe, life-threatening conditions. Less common causes of vomiting include inherited
metabolic defects and diseases of endocrine and cardiovascular system. Disorders of proteins metabolism
(e.g. phenylketonuria, maple syrup urine disease, urea cycle disorders, organic acidemias) are uncommon but can
manifest with vomiting in newborns and younger infants. Infants with galactosemia can develop symptoms
(recurrent vomiting) in the first few days after initiating milk feeding. Symptoms associated with lipid metabolism
disorders (e.g. fatty acid beta-oxidation defects or Smith-Lemli-Opitz syndrome) in some cases can concern the
digestive system. Emesis is also one of the most frequent symptoms associated with hypercalcaemia due to vitamin
D intoxication. Salt wasting forms of endocrinological diseases (with metabolic acidosis and electrolyte
disturbances: high potassium and low sodium), including congenital adrenal hyperplasia due to 21-hydroxylase
deficiency, are often associated with emesis and severe dehydration. Recurrent vomiting can rare be caused by
a variety of heart diseases, e.g. myocardial infarction, myocarditis. Congenital defects of the aortic arch, also known
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as vascular rings, can cause compression of the oesophagus and result in symptoms like dysphagia or vomiting.
Clinical signs of hypertensive crisis in infants (usually due to renal vascular abnormalities, acute or chronic renal
parenchymal diseases and aortic coarctation) very often include nausea and vomiting as well.

Key words: emesis, infants, inherited metabolic defects, endocrinological diseases, cardiologic diseases

‘ x ’ymioty u niemowlat sa niespecyficznym i cze-

sto obserwowanym objawem chorobowym,

o bardzo zr6znicowanym podiozu patogene-

tycznym. Do rzadkich przyczyn wymiotdéw w tej grupie

wiekowej nalezg choroby metaboliczno-endokrynolo-

giczne, a wyjatkowo takze schorzenia uktadu sercowo-
-naczyniowego.

METABOLICZNE I ENDOKRYNOLOGICZNE
PRZYCZYNY WYMIOTOW

Wymioty wystepujace w zaburzeniach homeostazy me-
tabolicznej sg efektem pobudzenia oSrodka wymiotne-
go poprzez sygnaly z chemoreceptorowej strefy wyzwa-
lajacej, potozonej w dnie komory czwartej mozgu, w tzw.
polu najdalszym. Obszar ten charakteryzuje si¢ bra-
kiem bariery krew—mozg i duzg wrazliwoScig na substan-
cje krazace we krwi, w tym endotoksyny (np. powstajace
W mocznicy), a takze na hiperkalcemi¢ oraz zaburzenia
rownowagi kwasowo-zasadowe;.

Wrodzone wady metaboliczne sa wazna, cho¢ stosunko-
wo rzadka przyczyna wymiotdw u niemowlat. Do tej pory
zostato opisanych blisko 500 choroéb metabolicznych
uwarunkowanych genetycznie. Czestos¢ ich wystepowa-
nia w Europie ocenia si¢ na 1:2300, a w Polsce, wediug
pilotazowego programu skriningu selektywnego wrodzo-
nych wad metabolizmu, na 1:5100 urodzen*?. Objawy
ze strony przewodu pokarmowego, w tym wymioty, moga
towarzyszy¢ defektom metabolicznym wszystkich ele-
mentarnych sktadnikow pokarmowych, jednak w szcze-
g6lnosci dotyczg zaburzen metabolizmu biatek.
Fenyloketonuria jest najcz¢sciej spotykanym (w Polsce
1 na 7000-8000 zywo urodzonych noworodkow) i naj-
lepiej poznanym defektem metabolizmu aminokwasow,
0 recesywnym autosomalnym sposobie dziedziczenia.
U podioza zaburzefi metabolicznych lezy brak lub nie-
dobor hydroksylazy fenyloalaninowej, niezbednej do
konwersji fenyloalaniny w tyrozyne. Poczatkowo choro-
ba objawia si¢ uporczywymi wymiotami oraz zmianami
skdrnymi, przypominajacymi zmiany alergiczne lub za-
palne. Nieco pozniej pojawiaja si¢ typowe dla fenyloke-
tonurii objawy opdZnienia rozwoju psychoruchowego,
zwiazane z zaburzeniem mielinizacji aksondw w oSrod-
kowym uktadzie nerwowym®.

Leucynoza, czyli choroba syropu klonowego, to bar-
dzo rzadkie schorzenie metaboliczne (1 na 250 000 zy-
wych urodzef), zwigzane z zaburzeniem dekarboksy-
lacji ketokwasoéw powstajacych w procesie degradacji
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aminokwasow rozgalezionych (leucyny, izoleucyny, wali-
ny). Trudnosci w karmieniu oraz wymioty, jako pierwsze
objawy intoksykacji, pojawiaja si¢ juz w 1. tygodniu zycia
i poprzedzaja zaburzenia neurologiczne®.

Wrodzone defekty cyklu mocznikowego (hiperamone-
mia typu I i II, cytrulinemia, argininobursztynuria, ar-
gininemia) to grupa chorob metabolicznych, ktorych
wspOlng cechg jest hiperamonemia. U noworodkow
i mlodszych niemowlat zaczynaja si¢ zaburzeniami tak-
nienia, oddychania, wymiotami, pobudzeniem z wyst¢pu-
jaca na przemian apatig i narastajacymi objawami neuro-
logicznymi (wiotkoS¢, drzenia, Spiaczka). Do wystapienia
objawdw u niemowlat moga prowokowac zmiana karmie-
nia naturalnego na sztuczne (co wigzane jest ze zwigkszo-
na podaza biatka w mieszankach sztucznych) oraz na-
wracajace infekcje®.

Kwasice organiczne (takie jak kwasica metylomalono-
wa, propionowa, izowalerianowa, glutarowa, 3-hydro-
ksy-3-metyloglutarowa, 2-metylo-3-hydroksymastowa,
3-metylokrotonyloglicynemia, deficyt biotynidazy oraz
oksoprolinuria) typowo przebiegaja z objawami kwasicy
metabolicznej, z ketonurig i hipoglikemia, a takze z wtor-
nym zwigkszeniem st¢zenia amoniaku oraz niedoborem
karnityny. Zaburzenia te majq przewaznie burzliwy prze-
bieg w okresie noworodkowym, z wymiotami, obnize-
niem napi¢cia mi¢gSniowego oraz postepujacymi objawa-
mi opdZnienia rozwoju fizycznego i psychoruchowego®.
Zaburzenia metabolizmu weglowodanow stanowia gru-
p¢ chordb o bardzo zréznicowanej symptomatologii,
obejmujacej takze objawy ze strony przewodu pokarmo-
wego. Najwazniejszym ich przedstawicielem jest galak-
tozemia, ktora w postaci klasycznej jest spowodowana
mutacja genu urydylotransferazy galaktozo-1-fosfora-
nu. Czesto$¢ jej wystepowania w Polsce ocenia si¢ na
1:35 000 zywo urodzonych noworodkoéw. Objawy intok-
sykacji, w tym wymioty, pojawiaja si¢ juz u okresie no-
worodkowym i maja bezposredni zwigzek z podawaniem
dziecku positkéw mlecznych®.

Fruktozemia jest wrodzong nietolerancja fruktozy, wy-
wolang deficytem aldolazy fruktozo-1-fosforanowe;.
Czgstos¢ jej wystgpowania jest nieco mniejsza niz ga-
laktozemii (1:40 000 noworodkow), a pierwsze objawy
schorzenia pojawiaja si¢ pozniej. BodZcem do ujawnienia
choroby jest proba wprowadzenia produktow zawieraja-
cych fruktoz¢ (u niemowlat zywionych sztucznie — mie-
szanek stodzonych sacharoza, a w przypadku niemowlat
karmionych piersig — sokow owocowych). Poza objawa-
mi ci¢zkiej hipoglikemii (z poceniem si¢, ostabieniem,
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sennoscia, utrata przytomnosci, drgawkami) typowo po-
jawiaja si¢ uporczywe wymioty krotko po spozyciu posit-
ku zawierajacego fruktoze®.

Objawy ze strony przewodu pokarmowego wrodzonych
zaburzen beta-oksydacji kwaséw ttuszczowych nie na-
leza do typowych. W niektorych przypadkach obraz kli-
niczny moze jednak sugerowac ostre zaburzenia zotad-
kowo-jelitowe, niekiedy o bardzo burzliwym przebiegu,
przypominajacym zespdt Reye’a®.

Zespot Smitha-Lemliego-Opitza jest metabolicznym ze-
spolem mnogich wad wrodzonych — spowodowanym
mutacja w genie kodujacym reduktazg 7-dehydrochole-
sterolu — charakteryzujacym si¢ duza zmiennoScia obra-
zu klinicznego (od postaci subklinicznych do letalnych).
W okresie niemowlecym obserwuje si¢ brak odruchu ssa-
nia, ulewania, gwattowne wymioty, biegunki lub zaparcia.
W postaci klasycznej i cigzkiej zespotu Smitha-Lemliego-
-Opitza wsrdd mnogich wad wrodzonych moze wystepo-
wac takze zwezenie odzwiernika, ktore stanowi organicz-
ne podioze dla uporczywych wymiotow®.

W diagnostyce zwracania pokarmu u niemowlat nalezy
uwzgledni€ rowniez przyczyny jatrogenne, np. hiperkalce-
mi¢ spowodowang zatruciem witaming D;. Objawy kli-
niczne w tym przypadku sg SciSle powigzane ze st¢zeniem
wapnia w surowicy oraz czasem trwania hiperkalcemii.
Potwierdzeniem intoksykacji witaming Dj; jest st¢zenie
25-OH-D; przekraczajace 150 ng/ml®. Plejotropowy fi-
zjologiczny mechanizm dziatania witaminy D; ttumaczy
wielouktadowy obraz kliniczny w przypadku jej przedaw-
kowania, w tym takze ze strony przewodu pokarmowe-
go. W badaniach Doneraya i wsp., ktore objely 27 dzieci
z przedawkowaniem witaminy D5, wymioty byly najcze-
Sciej obserwowanym (dotyczacym 85,7% badanej grupy)
objawem klinicznym®.

Wsrdéd endokrynologicznych przyczyn wymiotow u nie-
mowlat na pierwszy plan wysuwaja si¢ choroby wyste-
pujace pod wspdlng nazwa zespolu utraty soli, czyli
wrodzone lub nabyte zaburzenia syntezy badz funkcji al-
dosteronu, przebiegajace z typowym obrazem zaburzef
elektrolitowych: hiponatremia, hipochloremia oraz hiper-
kaliemig®.

Najwazniejszym przedstawicielem zespotu utraty soli
jest wrodzony przerost kory nadnerczy — heterogenna
grupa wrodzonych defektow steroidogenezy nadnerczo-
wej. Chociaz przyczyng tego schorzenia moze by¢ nie-
dobor jednego z pigciu enzymow koniecznych do prawi-
diowej syntezy steroidow, to az w 90-95% przypadkow
jest ono wynikiem niedoboru 21-hydroksylazy — enzymu
niezbednego zar6wno w syntezie mineralokortykostero-
idow, jak i glikokortykosteroidow. Czgstos¢ wystepowania
deficytu 21-hydroksylazy szacowana jest na 1:10 000 do
1:15 000 zywych urodzen. Najwczesniej, bo juz na prze-
tomie 2. i 3. tygodnia zycia dziecka, pojawiaja si¢ obja-
wy kliniczne klasycznej postaci z utrata soli: narastajace
wymioty oraz biegunka, co szybko prowadzi do ci¢zkiego

52 odwodnienia i stanowi zagrozenie zycia® 0.

Pierwsze objawy kliniczne (w tym uporczywe wymioty)
deficytu syntazy aldosteronowej, odpowiedzialnej za trzy
ostatnie reakcje syntezy aldosteronu, takze pojawiaja si¢
w okresie noworodkowym lub wczesnoniemowlecym,
szybko prowadzac do cigzkiego odwodnienia. Przebieg
kliniczny jest jednak istotnie tagodniejszy niz w zespole
utraty soli we wrodzonym przeroScie nadnerczy, co ttu-
maczy si¢ niezaburzong synteza glikokortykosteroidow
nadnerczowych, wykazujacych pewne wlasciwosci mine-
ralokortykosteroidéw. Cecha znamienna deficytu synta-
zy aldosteronowej jest regresja objawow klinicznych oraz
ustepowanie dyselektrolitemii wraz z wiekiem!:!2.

Do bardzo rzadkich, a jednocze$nie najci¢zszych postaci
zespolu utraty soli naleza dwie kolejne jednostki choro-
bowe. Pierwszg z nich jest lipoidowy wrodzony przerost
nadnerczy, zwigzany z niedoborem biatka StAR, odpo-
wiedzialnego za pierwszy etap steroidogenezy nadnerczo-
wej — przeksztatcenie cholesterolu w pregnenolon. Choro-
ba ujawnia si¢ w pierwszych miesigcach zycia, najczesciej
wstrzasem hipowolemicznym, poprzedzonym uporczy-
wymi wymiotami‘?.

Z kolei wrodzony niedorozwo6j kory nadnerczy zwiaza-
ny jest z mutacja biatka DAX-1, ktore odgrywa kluczowa
role w rozwoju oraz funkcjonowaniu nadnerczy i osi pod-
wzgdrze—przysadka—gonady. Objawy pierwotnej niedo-
czynnoSci nadnerczy ujawniaja si¢ zwykle w okresie no-
worodkowo-niemowlecym. W obrazie klinicznym, poza
hiperpigmentacja, dominujg wymioty oraz hipotonia®.

KARDIOLOGICZNE PRZYCZYNY
WYMIOTOW

Choroby przebiegajace z uszkodzeniem miokardium,
takie jak zawat serca czy zapalenie mig¢$nia sercowego,
mogg stymulowac oSrodek wymiotny drogg doSrodko-
wych wiokien nerwu btednego, ale rowniez poprzez po-
budzenie wyzszych oSrodkéw nerwowych oraz oddziaty-
wanie na chemoreceptorowg strefe wyzwalajaca. Uchino
1 wsp. wykazali wazng role takze baro- i chemorecepto-
row zatoki szyjnej, ktore wzmacniajac sygnat nerwowy
z sercowych nerwOw przywspoiczulnych, prowadza do
nasilenia odruchu wymiotnego?.

Inny mechanizm wymiotow wigze si¢ z obecnoscig pier-
Scieni naczyniowych. Jest to grupa wrodzonych anoma-
lii anatomicznych wielkich pni tetniczych wraz z ich od-
galezieniami, prowadzaca do kompresji na giowne drogi
oddechowe oraz przetyk, co zaburza ich funkcj¢ i prowo-
kuje wystapienie objawdw Klinicznych.

W grupie 38 dzieci z pierScieniami naczyniowymi leczo-
nych w Szpitalu Dziecigcym w Omaha w USA najczest-
szym typem anatomicznym wady byt prawostronny tuk
aorty z lewostronnie potozonym wi¢zadfem tetniczym lub
droznym przewodem tetniczym oraz podwdjny fuk aorty.
Dominujace objawy kliniczne zalezaly od rodzaju ano-
malii naczyniowej. Chociaz dolegliwosci ze strony gorne-
go odcinka przewodu pokarmowego (dysfagia, wymioty)
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odnotowano u 50% pacjentéw z pierScieniami naczynio-
wymi, to nigdy nie byly one izolowane i zawsze wspoiwy-
stepowaly z objawami ze strony uktadu oddechowego®.
Niezwykle rzadka przyczyna wymiotdw u najmtodszych
pacjentow jest zawal serca. Celermajer i wsp. z Instytu-
tu Kardiologii w Sydney ocenili przebieg kliniczny za-
walu serca u 17 dzieci. Zdecydowana wigkszoS¢ z nich
w chwili rozpoznania miata mniej niz 2 lata. W ostrym
okresie choroby, szczeg6lnie u najmtodszych pacjentow,
najczgsciej (u 71% dzieci) obserwowano dusznoSc¢ z to-
warzyszacymi wymiotami lub niechecig do jedzenia. Naj-
czgstszymi przyczynami zawatu u tych chorych byty nie-
prawidtowe odejscie lewej tetnicy wieficowej od tetniczy
plucnej (35%) oraz choroba Kawasaki (27%)17.

Jak pokazuja badania Bakera i wsp., wymioty sg takze
czestym objawem choroby Kawasaki niepowiktanej za-
walem serca. W grupie 198 pacjentow z tym schorzeniem
zwracanie pokarmu obserwowano u 44% dzieci w poczat-
kowym okresie choroby (przed ustaleniem rozpoznania)
oraz u 53% w dowolnym momencie obserwacji, prowa-
dzonej do 5 tygodni po wypisaniu ze szpitala!®.
TrudnoSci diagnostyczne moga dotyczy¢ rdwniez wcze-
snej diagnozy zapalenia migSnia sercowego. Retrospek-
tywna analiza dokumentacji 31 chorych z zapaleniem
migsnia sercowego leczonych w Szpitalu Pediatrycznym
w Toronto w latach 2000-2006 wykazata, ze w poczatko-
wym okresie u pacjentow z mtodszych grup wickowych
choroba moze przebiega¢ pod maska objawOw gastro-
enterologicznych?. Potwierdzaja to badania Duranie-
go 1 wsp., ktorzy opierajac si¢ na analizie dokumentacji
62 0s06b z ostatecznym rozpoznaniem zapalenia mi¢Snia
sercowego lub pozapalnej kardiomiopatii rozstrzeniowe;,
stwierdzili, ze wSrdd najczestszych objawow obserwowa-
nych w poczatkowym okresie choroby byly: skrocenie od-
dechu, wymioty, niech¢¢ do przyjmowania pokarmu®?.
Wsrod czynnikow etiologicznych zapalenia migsnia ser-
COWego wazne miejsce zajmuja wirusy enterotropowe
(Coxsackie, ECHO), co takze moze ttumaczy¢ pojawia-
nie si¢ objawow ze strony przewodu pokarmowego w po-
czatkowej fazie zapalenia migSnia sercowego®".
Przyczyna wymiotow moze by¢ tez nagly stan nad-
ci$nieniowy, czyli cigzkie nadci$nienie t¢tnicze z towa-
rzyszacym ostrym uszkodzeniem narzadowym. U dzieci
w 1. roku zycia stany nadciSnieniowe nagte lub pilne naj-
czesciej spowodowane sg chorobami naczyniowo-nerko-
wymi (zarowno wrodzonymi, jak i nabytymi), koarkta-
cja aorty oraz schorzeniami migzszu nerek®?. Jak wynika
z badan Yanga i wsp., wymioty sa jednym z dominuja-
cych objawow kryzy nadciSnieniowej u niemowlat przyj-
mowanych z tego powodu na oddziat ratunkowy®?.
Jedna z najwazniejszych przyczyn nagtego stanu nad-
ciSnieniowego w 1. roku zycia jest zwezenie tetnicy
nerkowej. Jak wynika z nielicznych doniesiefi dotycza-
cych rozpoznania nadci$nienia naczyniowo-nerkowe-
go u niemowlat, obraz kliniczny choroby jest mato typo-
wy, jednak wsrdd najczeSciej opisywanych objawow, poza
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zahamowaniem rozwoju fizycznego, obserwuje si¢ takze
wymioty2+29,

Nadci$nienie tetnicze rozwijajace si¢ na podiozu jed-
nostronnego zwezenia t¢tnicy nerkowej w niektd-
rych przypadkach prowadzi do ci¢zkiej hiponatremii,
co w piSmiennictwie okreslane jest jako zesp6l nad-
ci$nieniowo-hiponatremiczny®®. Jego przyczyng jest
aktywacja ukladu RAA w niedokrwionej nerce (po stro-
nie zwezenia) oraz zaburzenie funkcji kiebuszkow i ce-
wek nerkowych z ciSnieniowa hipernatriurezg po stronie
nerki zdrowe;.

U matych dzieci zespdt nadciSnieniowo-hiponatremicz-
ny zazwyczaj ujawnia si¢ jako stan nagly, z wymiotami, za-
burzeniami Swiadomosci oraz hiponatremia, podczas gdy
nadciSnienie t¢tnicze najczesciej rozpoznawane jest przypad-
kowo. U najmfodszych niemowlat zespot ten moze rozwi-
nac si¢ takze na skutek zakrzepu tetnicy nerkowej po cewni-
kowaniu tetnicy pepowinowej w okresie noworodkowym®?.
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