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Hereditary pancreatitis is a rare disease with autosomal dominant inheritance. In 1996,
Whitcomb et al. linked it to the mutation of the gene encoding cationic trypsinogen
PRSS1. The onset of symptoms in children occurs at the age of about 10 years. In this
work, a case of a 5-year-old girl with heterozygotic mutation p.R122 PRSS1 gene and
family history of chronic pancreatitis in father is presented. The mother of the girl's
father and his sister died of pancreatic cancer at the age of 37 and 50, respectively, and
the father's brother suffers from chronic pancreatitis. Moreover, p.M470 V homozygotic
mutation of the CFTR gene has been present in the girl. The patient has suffered from
mild acute pancreatitis twice. The first episode was induced by Epstein-Barr virus and
the second by a dietary error. Ultrasound study of the pancreas did not reveal any patho-
logy. At present, the girl is well and does not report any ailments, sticks to the diet and
is under medical control.

© 2017 Published by Elsevier Sp. z o.0. on behalf of Polish Pediatric Society.

Dziedziczne zapalenie trzustki jest chorobg wystepujaca
rzadko, w populacji francuskiej wystepuje z czestoscig 0,3
na 100 000 [1]. Jest chorobg dziedziczong autosomalnie
dominujagco z okoto 80% penetracja [2]. W 1996 roku
Whitcomb i wsp. [3] odkryli mutacje genu trypsynogenu
PRSS1 (cationic trypsinogen serine protease 1 gene) R122H
zlokalizowang na dtugim ramieniu chromosomu 7, odpowie-
dzialnego za dziedziczne zapalenie trzustki. W nastepnych

latach opisano mutacje A16V, D22G, K23R, N29I, N29T,
R122C i inne [4-6]. Wedlug Reboursa i wsp. [1] mutacje
R122H i N29I stanowig okolo 90% wykrywanych mutacji
w dziedzicznym zapaleniu trzustki. Stwierdzane mutacje
w genie PRSS1 prawdopodobnie prowadzg do przedwczesnej
aktywacji kationowego trypsynogenu w przewodach wypro-
wadzajacych, samostrawienia trzustki, postepujgcego stanu
zapalnego i wldknienia [7, 8]. Stwierdzane u tych pacjentéw
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mutacje w genie SPINK1 (serine protease inhibitor Kazal type 1),
w genie CFTR (cystic fibrosis transmembrane conductance regula-
tor), w genie chymotrypsyny C (CTRC) sg prawdopodobnie
czynnikami predysponujgcymi do przewlektego zapalenia
trzustki [9, 10]. Toczacy sie proces zapalny w przewleklym
dziedzicznym zapaleniu trzustki po wielu latach trwania
choroby moze prowadzi¢ do niewydolnosci zewnatrzwy-
dzielniczej trzustki, cukrzycy oraz raka trzustki, ktérego
ryzyko wystapienia u tych chorych jest 50-krotnie wyzsze
niz w ogélnej populacji.

Celem pracy byl opis dziedzicznego zapalenia trzustki
u 5-letniej dziewczynki, ktére rozpoczelo sie ostrym zapale-
niem trzustki w przebiegu zakazenia wirusem Epsteina
i Barr.

Opis przypadku

5-letnia dziewczynka z cigzy piatej, porodu pigtego, uro-
dzona przez ciecie cesarskie z powodu zagrazajgcej zamart-
wicy, z masg ciala 3580g, dlugo$¢ 67 cm, 8 pkt w skali
Apgar. Czwoérka rodzenstwa w wieku 22, 19, 10 i 9 lat
pochodzila z cigzy z innym ojcem, najstarszy brat urodzit
sie z przepukling rdzeniowo-oponowsg, pozostale rodzen-
stwo jest zdrowe. Jak wynika z wywiadu, dziewczynka
rozwijala sie prawidlowo i w pierwszych 4 latach nie
chorowala. Przebyla wymagane szczepienia. Badanie prze-
siewowe w kierunku mukowiscydozy wykonane w okresie
noworodkowym byto ujemne. W wieku 4,5 roku zostata
przyjeta na oddzial pediatryczny szpitala rejonowego
z powodu jednodniowej gorgczki do 39,9°C, wymiotéw,
béléw brzucha, odwodnienia. Stan ogélny byt Sredniociezki,
RR 120/90, badaniem palpacyjnym stwierdzono bolesnos¢
uciskowg brzucha =z zaznaczong obrong mie$niows.
W badaniach laboratoryjnych: w morfologii krwi stwierdzo-
no leukocytoze -20,24G/1, prawidlowg liczbe monocytéw,
hipokalcemie w surowicy (3,71 mEq/l), wzrost aktywnosci
amylazy w surowicy (962—1365 U/l norma do 100), amylazy
w moczu 1284-14955 U/l (n: do 460), D-dimery - 1421 -
7989ng/dl (norma do 500), przeciwciata anty-EBV: 1gM - 5,98
S/CO (dodatnie >1), IgG — 28,70S/CO (dodatnie >1), biatko
C-reaktywne od 2,06 do 49,72mg/l. Wykonane badanie
ultrasonograficzne jamy brzusznej wykazato: trzustka
o nieregularnym zarysie, powiekszona, w okolicy trzustki
Sladowa ilo$¢é plynu, przewdéd Wirsunga o Srednicy 2 mm,
§ledziona powiekszona o wymiarze podluznym 9,8 cm,
o jednorodnej strukturze, obecna $ledziona dodatkowa,
watroba, pecherzyk zétciowy i nerki bez widocznych zmian,
W przestrzeni zaotrzewnowej i w dolach biodrowych wezty
chlonne o $rednicy do 10 mm. Na podstawie calosci obrazu
chorobowego u dziewczynki rozpoznano ostre zapalenie
trzustki w przebiegu zakazenia EBV. W leczeniu zastoso-
wano nawodnienie dozylne, leki przeciwbdlowe, inhibitor
pompy protonowej, antybiotyk. Stan dziewczynki ulegl stop-
niowej poprawie, ustgpily wymioty, zmniejszyly sie bodle
brzucha, pomimo tego obserwowano narastanie aktywnosci
amylazy, stezenia CRP, D-dimeréw. Z uwagi na wystepujace
w rodzinie ojca choroby zapalne trzustki i raka trzustki,
bioragc pod uwage u pacjentki prawdopodobne obcigzenie
genetyczne, w 3. dniu leczenia skierowano dziewczynke do

dalszej diagnostyki i leczenia w Klinice Pediatrii, Gastro-
enterologii i Zywienia UM we Wroctawiu.

Przy przyjeciu do Kliniki dziewczynka cierpigca
w dobrym kontakcie, skarzy si¢ na bdle brzucha, rozwoéj
psychosomatyczny prawidlowy. Badaniem fizykalnym
stwierdzono powiekszone wezly chtonne szyjne, potyliczne
o $rednicy okolo 1cm, niewielkie zmiany skazowe skéry
twarzy, brzuch tkliwy w nadbrzuszu, Sledziona powiekszona
macalna 2 cm ponizej luku zebrowego, watroba pod tukiem
zebrowym. W morfologii krwi leukocytoza 11,36 G/],
w rozmazie wzrost monocytéw do 12,7%. Aktywno$¢ amy-
lazy w surowicy 357 U/L (n:<125), lipazy 1883 U/l (n:<78),
CRP 55mg/l, (n:i<5), D-dimery 31,65ng/ml (n:0,5). Badanie
ultrasonograficzne jamy brzusznej wykazato: glowa trzustki
2,7 x3x3cm, mniej jednorodna od trzonu, $ledziona
o wymiarze podituznym 10 cm, dodatkowa $ledziona 1,5 cm,
W przestrzeni zaotrzewnowej wezlty chlonne do 1,3 cm, poza
tym obraz USG bez zmian. Aktywnos$¢ elastazy -1 w kale
prawidlowa. Stezenie immunoglobuliny IgE 83,51U/1 (n < 60),
kontrolne badanie EBV IgM 2,16 S/CO (n < 0,05), EBV IgG
58,235/CO (n < 0,75), stezenie chlorkéw w pocie 58 mmol/l.
Badanie wykonano metodg potencjometrii na aparacie
NANODUCT firmy WESCOR (wynik dodatni powyzej 80
mmol/l). Badanie genetyczne wykazalo w obrebie eksonu
3 genu PRSS1/7q34 mutacje heterozygotyczng p.R122H
i homozygotyczng mutacje ¢.1408 G>A, p.M470V, w obrebie
eksonu 10 genu CFTR/7q31,2. W wywiadzie rodzinnym
matka, jej rodzenstwo i rodzice sg zdrowi. Natomiast ojciec
od 10 lat choruje na przewlekte zapalenie trzustki, jego dwie
siostry sg zdrowe, matka ojca i jej siostra zmarly w wieku
37 i 50 lat z powodu raka trzustki, brat matki od 20. roku
zycia choruje na przewlekte zapalenie trzustki i kamice
przewodu Wirsunga, jedna siostra matki jest zdrowa, jednak
z tréjki jej dzieci 2 cérki sg zdrowe, a 21-letni syn choruje na
przewlekle zapalenie trzustki. Nikt w rodzinie nie chorowat
na mukowiscydoze nie przeprowadzono réwniez zadnych
badan genetycznych.

W leczeniu dziewczynki stosowano plyny nawadniajgce,
antybiotyk, polprazol, diete ubogotluszczowy. W 7. dniu
leczenia dziewczynka w stanie dobrym, bez dolegliwosci,
z normalizacjg badan laboratoryjnych zostala wypisana do
domu z zaleceniem przestrzegania diety z ograniczeniem
ttuszczéw, potraw smazonych, stodyczy, napoi slodzonych
oraz mleka, orzechéw, czekolady, cytruséw, po ktérych, wg
matki, nasilajg sie zmiany skérne. W domu zalecana dieta
nie byla przestrzegana, dziewczynka jadla tosty, chipsy,
stodycze, nie zglosita sie do kontrolnego badania. Po 6 mie-
sigcach wystapil drugi epizod ostrego zapalenia trzustki.
Hospitalizowana poczgtkowo w szpitalu rejonowym
a nastepnie przekazana do Kliniki. W czasie pobytu
u dziewczynki wykonano ponowne badanie chlorkéw
w pocie, elastazy-1 w kale, ktére byly prawidlowe. Inne
badania jak: morfologia krwi, D-dimery, jonogram surowicy,
alfa 1-antytrypsyna, gospodarka lipidowa, biatko C-reak-
tywne, AspAT, ALAT, GGTP, amylaza w surowicy i w moczu,
lipaza w surowicy byly prawidlowe. Po 5 dniach leczenia
dziewczynke wypisano do domu w stanie dobrym, bez
zadnych dolegliwosci z zaleceniem przestrzegania zalecen
dietetycznych i okresowej kontroli w Poradni Gastroentero-
logicznej. Badania genetyczne wykonane u ojca dziecka
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