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Wstep

Choroba Denta jest tubulopatig proksymalng zwigzang z
chromosomem X, charakteryzujacg sie
wystepowaniem:

- biatkomoczu drobnoczgsteczkowego
- hiperkalciurii

- nefrokalcynozy/kamicy uktadu moczowego
- postepujacg niewydolnoscig nerek

- moze rowniez byc obecna aminoacyduria, glukozuria,
fosfaturia lub zespot Fanconiego

U chtopcow ponizej 10 r.z. jedynymi objawami moze
by¢ izolowany biatkomocz lub/i hiperkalciuria!




Wstep

W 1964r. C.E. Dent i M. Friedman opublikowali prace:
,Hypercalciuric rickets associated with renal tubular
damage” (Arch Dis Child 39: 240-49;1964)

W 1994r. O. Wrong opisat doktadniej te chorobe i
nazwat jg ch. Denta na czesS¢ swego mentora

W 1996r. odkryto gen odpowiedzialny za chorobe
Denta — CLCN5 (ch. Denta-1), ktory koduje biatko
petnigce role kanatu chlorkowego. U ludzi gen CLCN5
zlokalizowany jest na chromosomie Xp11.22

Gen OCRL1 (zesp. Lowe’a i ch.Denta-2)




Opis przypadku

Czesc |
BIAtKOMOCZ
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M.B. —ur. 12.09.1998k.
Wywiad: biatkomocz od 6 mies. zycia (60-170mg/dl)

Wywiad rodzinny: brat matki leczony w IP CZD z powodu
biatkomoczu stwierdzanego od 7 r.z., w biopsji nerKki
GIm. mesangialis diffusa, obecnie — zdrowy

Kwiecien’2001 — hospitalizacja w Klinice,
kreat: 0,64mg/dl; alb. 45g/I,
biatkomocz: 3,1g/l (63mg/kg/24h),
witgczono enalapril,

30.07.2001 — biopsja nerki- niewielki ogniskowy/segmentalny
rozplem mezangium

kreat: 0,6mg/dl; alb. 45g/I
biatkomocz: 1,81g/I
USG nerek - prawidtowe
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Czesc Il
KAMICA NERKOWA/TUBULOPATIA
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 Marzec’2005 — krwiomocz, obj. dysuryczne

- USG — widoczne hiperechogenne obwodki dookota piramid nerkowych

- kreat: 0,55mg/dl; alb. 49g/I; UA 2,4mg/dl; Na 139mmol/I; K 3,7mmol/l; Mg
2,57mg/dl; Ca 9,0mg/dl; P 2,9mg/dl; PTH 49pg/ml; 25(0OH)D 7,2ng/ml

- eGFR 111ml/min/1,73m2
- biatkomocz: 0,94g/24h
- hiperkalciuria: ok.emg/kg/24h (nastepnie do 15mg/kg/24h)

- hiperurikozuria: 17,4mg/kg/24h
- fosfaturia: 17,1mg/kg/24h

- badanie okulistyczne — bez zmian
- audiogram prawidtowy

- wykluczono ch. Wilsona

- USG lipiec’2005 - widoczne hiperechogenne obwodki dookota
piramidnerkowych; w obu nerkach drobne ztogi do 2,5mm
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Czedé NI
CHOROBA DENTA
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Maj’2006 — biatkomocz drobnoczgsteczkowy
beta-2-mikroglobulina w moczu 73,8mg/I (N: do 0,32mg/I)
wtgczono Hydrochlorothiazyd (Ca w moczu ok. 9mg/kg/24h)

Styczen’2007 hospitalizacja

- kreat: 0,67mg/dl; alb. 50g/I; UA 1,6mg/dl; Na 139mmol/I; K 4,2mmol/I;
Mg 2,35mg/dl; Ca 10,0mg/dl; P 4,7mg/dl; PTH 68,1pg/ml; 25(0OH)D 28ng/ml

- eGFR 97ml/min/1,73m2
- biatkomocz: 0,76 — 1,02g/24h
- beta-2-mikroglobulina w moczu: 65-82,5mg/|
- cystatyna C w moczu: 15,5mg/I
- hiperkalciuria: do 14,5mg/kg/24h
- hiperurikozuria: 17,4mg/kg/24h
- hiperfosfaturia: do 30mg/kg/24h

e Listopad’2010 — bdle brzucha, w USG jak w badaniach poprzednich,
przypecherzowo widoczny prawy moczowod ze ztogiem do 6,1mm; po ok.
3 dniach pacjent wydalit ztog
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e Marzec’2013 - wykonano badanie genetyczne, ktore
opracowat prof. dr Michael Ludwig z Institut fir Klinische
Chemie und Klinische Pharmakologie Life & Brain Center w
Bonn w ramach zorganizowanego przez dr hab. P. Sikore

i dr M. Zaniewa wieloosrodkowego badania dotyczgcego
tubulopatii

(,CZESTOSC, RODZAJ | LECZENIE WRODZONYCH TUBULOPATII W POLSKICH
OSRODKACH NEFROLOGII DZIECIECEJ” — wieloo$rodkowe badanie
ankietowe)

* Kwiecien’2013 — potwierdzono mutacje genu CLCN5, ktora
upowaznia do rozpoznania choroby Denta-1
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«  AKTUALNE DANE:

Wzrost 149,5cm (-2,1 SDS) ; Waga 36kg

eGFR 149ml/min/1,73m?2 ; Kreatynina 0,66mg/dlI
Albumina 41g/I

Ca 8,6mg/dl; 25(0OH)D 9,3ng/ml; P 3,2mg/dI;

Mg 2,3mg/dl

Na 137mmol/l ; K 3,5mmol/I

Biatkomocz: 1,61g/24h; albuminuria 305,5mg/
Beta-2-mikroglobulina w moczu: 1,84mg/| (N: 0-0,32)
hiperkalciuria: 6,7mg/kg/24h

hiperurikozuria: 14,3mg/kg/24h

fosfaturia: 19,2mg/kg/24h




Siatka centylowa wzrostu pacjenta
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WhniosKki

U dzieci ze statym biatkomoczem typowanie
biatek ufatwia wczesne rozpoznanie jego

przyczyny.

W  przypadku wspofistnienia biatkomoczu
drobnoczgsteczkowego,  hiperkalciurii  oraz
kamicy/nefrokalcynozy nalezy wykonac¢ badania
w kierunku choroby Denta.
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