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Streszczenie:

W prowadzenie: Acyduria propionowa (ang. propionic aciduria, PA) spowodowanajest deficytem
enzymu (karboksylazy propionylo-koenzymu A), ktory katalizuje biotynozale?n?, odwracaln? reakcj?
przekszta?cenia propionylo-CoA w metylomal onylo-CoA na szlaku katabolicznym waliny i izoleucyny. U
wi?kszo?ci pacjentéw objawy pojawig? si? w okresie niemowl2cym w postaci zespo?u intoksykacji;
mo?iwa jest rownie? posta? przewlek?a, a zré?nicowane objawy mog? wyst?pi? od wczesnego
dzieci?stwa do doros?o0?ci. W obu postaciach choroby mog? pojawia? si? epizody gwa?ownego
pogorszenia si? stanu ogdlnego, spowodowane stanami zwi?kszonego katabolizmu i b?d?ce stanem
zagro?enia ?ycia.

Cel badania: Ocena stanu klinicznego pacjentow i odpowiedzi naleczenie.

Materia? i metody: Retrospektywna analiza obrazu klinicznego i efektow leczenia pacjentow z PA
pozostaj ?cych pod opiek? Kliniki Pediatrii, ?ywieniai Chorob Metabolicznych Instytutu ,, Pomnik —
Centrum Zdrowia Dziecka” (IPCZD) w Warszawie.

Wyniki: W pracy przedstawiono 7 pacjentow z rozpoznan? PA. U 5 z nich pierwsze objawy choroby
wyst?pi ?y w okresie noworodkowym i wczesnoniemow! 2cym pod postaci ? zespo?u intoksykacji. U 2
pacjentow objawy pojawi?y si? po uko?czeniu 12. miesi?ca ?ycia. Mediana wieku rozpoznania wynosi ?a
4,7 miesi?ca. Wszyscy pacjenci od momentu rozpoznania pozostaj ? na diecie niskobia?kowsj, otrzymu;j?
suplementacj? karnityn? oraz metronidazol, 2 pacjentow z powodu hiperamonemii wymaga przewlek?ego



leczenia benzoesanem sodu, a u 1 pacjenta stosowana jest przewlek?a antybiotykoterapia. U wi?kszo?ci
chorych obserwowany jest op6?niony rozwdéj poznawczy, u 3 rozpoznano padaczk?, u 2 chorych ? zespd?
LQT. U 5 pacjentéw w przebiegu choroby wyst?powa?y typowe dekompensacje — u 3 z nich liczne (>
10), jeden z pacjentow przeby? ci??k? dekompensacj? z niewydolno?ci? wielonarz?dow? i encefal opati?.

Whnioski: PA jest chorob? o niepewnym rokowaniu, wi??e si? z wyst?powaniem licznych dekompensacji
metabolicznych, ktére wymagaj ? intensywnego post?powania. Pomimo leczeniaw przebiegu choroby
wyst?puje wiele powik?a?, g?6wnie neurologicznych i kardiologicznych.

Abstract:

Introduction: Propionic aciduriais caused by the deficiency of an enzyme (propionyl-CoA carboxylase)
that catalyzes a biotin-dependent, reversible reaction of propionyl-CoA conversion into methylmalonyl-
CoA on the catabolic pathway of valine and isoleucine. In the mgjority of patients, the symptoms appear
during infancy and take the form of an intoxication syndrome. A chronic form is also possible, and various
symptoms can appear from early childhood to adulthood. Both forms of the disease may show episodes of
rapid deterioration of the general condition, caused by states of increased catabolism that are alife-
threatening condition.

Aim of the study: Evaluation of patients' clinical status and response to treatment

Material and methods: A retrospective analysis of the clinical picture and treatment effects of patients
with propionic aciduria, under the care of the Department of Paediatrics, Nutrition and Metabolic Diseases
of Children’s Memorial Health Institute in Warsaw.

Results: In the study 7 patients with recognized propionic aciduriawere presented. In 5 of them, the first
symptoms of the disease occurred in the neonatal period and early infanthood, in the form of an
intoxication syndrome. In 2 of them the symptoms have occured after 12 months of age. The median of
diagnosis age was 4.7 months. All patients from the moment they are diagnosed remain on alow-protein
diet, receive carnitine supplementation and metronidazole. Two patients due to hyperammonemia require
chronic treatment with sodium benzoate, and one patient receives chronic antibiotic therapy. Most patients
have delayed cognitive development, three have epilepsy, and two have LQTS. In five patients, typical
decompensation occurred in the course of the disease ? in three of them numerous (> 10), one of the
patients underwent severe decompensation with multi-organ failure and encephal opathy.

Conclusions: Propionic aciduriais a disease with an uncertain prognosis. It involves the occurrence of
numerous metabolic decompensations that require intensive treatment. Despite treatment in the course of
the disease there are many complications - mainly neurological and cardiac.



