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TA STRONA WWW NIE UDOSTEPNIA PORAD MEDYCZNYCH: Tres¢
niniejszego dokumentu moze by¢ pomocna jedynie w celach poznawczych. Nie ma
na celu spetniania funkcji udzielania profesjonalnych porad medycznych,
diagnozowania czy leczenia i nie powinna by¢ wykorzystywana jako wyznacznik

medycznego standardu postepowania z pacjentem.

UWAGA DOTYCZACA PLACOWEK MEDYCZNYCH: Zespdt Snydera-Robinsona
(SRS) jest chorobq ultra rzadkq. W czasie, w ktérym powstat ten tekst, wiadomo
byto o niespetna stu przypadkach wystepujqcych na catym swiecie. W zwiqzku z
tym dotychczasowa literatura medyczna podaje ograniczony opis zaburzenia.
Mamy nadzieje, ze informacje pojawiajqce sie na tej stronie pomogq placowkom
medycznym zapoznac sie z pewnymi pomocnymi metodami i badaniami
lekarskimi, z ktorymi w Zaden inny sposob nie miatyby szans sie zetknqd, a to w
oparciu o przeglgd dokumentacji pacjentéw obcigzonych zespotem

SRS znajdujqgcej sie w naszych zasobach Badania Naturalnej Historii Rozwoju
Choroby (ang. Natural History Study). Rozwazania sugerowanych badan
lekarskich nie sq wyczerpujqce, zachecamy do dzielenia sie z nami opiniami ze
strony przedstawicieli placéwek ochrony zdrowia.

Jesli pacjent z zespotem SRS pozostajqcy pod Paristwa opiekq zostat juz
uwzgledniony w naszym Badaniu Naturalnej Historii Rozwoju Choroby, prosze
rozwazy¢ przekazanie aktualnych danych medycznych do Badania Naturalnej
Historii Rozwoju Choroby. Pomoze to poszerzy¢ zasob informacji przeznaczonych
dla innych lekarzy, badaczy, a inny sposéb prowadzenia podstawowej opieki
medycznej nad pacjentami SRS moze wskaza¢ kierunek, jaki nalezatoby obrac.

Jesli Panistwa pacjent SRS NIE zostat jeszcze uwzgledniony w Badaniu Naturalnej
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Historii Rozwoju Choroby, prosze go zacheci¢ do pomocy innym poprzez
udostepnienie swoich danych medycznych. Pacjenci mogq ztozy¢ wniosek o udziat

w badaniu klikajac tutaj.

Dziekujemy za Panistwa troske o cztonkdéw naszej rodziny SRS oraz Panistwa wktad

na rzecz spotecznosci SRS!

Placéwki Medyczne:

Niniejszy dokument ma na celu pomoc lekarzom i innym przedstawicielom stuzby zdrowia w
codziennym radzeniu sobie ze ztoZonymi problemami medycznymi, ktére pojawiaja sie u pacjentow z
zespotem Snydera-Robinsona (SRS). Zwracamy sie tez do spoteczno$ci medycznej o pomoc w
gromadzeniu kolejnych danych. Dane te przyczynia sie do poszerzenia opisu fenotypu SRS, ktory
posiada znaczgcg zmiennos$¢.

Zespo6t Snydera-Robinsona zostat opisany w literaturze i odnotowany przez ekspertéw klinicznych.
Charakteryzuja go réznorodne wyniki badan klinicznych, do ktérych aktualne zZrédto mozna znalez¢ w
artykule GeneReviews®: Schwartz CE, Peron A, Kutler M]. Snyder-Robinson Syndrome. 27 czerwca
2013 r. [zaktualizowano 13 lutego 2020 r.]. Wydawnictwo: Adam MP, Ardinger HH, Pagon RA, et al,,
editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993-2020.
Dostepny tutaj: www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK144284/

Ponizej mozna zapoznac sie z lista zaobserwowanych objawdw, ktére zgtoszono wsrdd spotecznosci
SRS. Obserwacje te podajemy do rozwazenia. Wymieniono je wedtug uktadéw, ktérych dotycza.
Niektore z tych objawdw maja niejasne znaczenie kliniczne, jednak zostaty zgtoszone przez rodziny
i/lub lekarzy. Wiele z tych objawéw omoéwiono w wyzej wspomnianym artykule GeneReviews®.
Przedstawiono tu uzupetniajace rozwazania, by poméc lekarzom w badaniu i leczeniu pacjenta z
zespotem SRS, zwracajac uwage na dodatkowe szczegdty, ktére moga by¢ duzo rzadziej obserwowane.
W przypadku choréb rzadkich, na ogét rodzinom i przedstawicielom placéwek medycznych pomaga
znajomo$¢ publikowanych tresci, nawet tych anegdotycznych, poniewaz daja one wskazdwki, jak dba¢ o
pacjenta i do pewnego stopnia uspokajaja.

Przeglad uktadéw ogdlnych:

Konstytucja ciata - monitoruj wage, dtugos¢, wysokos$¢ i obwéd gtowy. Wiekszo$¢ pacjentéw SRS
posiada asteniczng budowe ciata (szczupta, smukta budowa) i majg w swojej historii niedostateczny
wzrost i przyrost masy ciata wymagajace interwencji. Niektdrzy pacjenci majg wielkogtowie. Aktualnie
brak obowigzujacej tabeli wzrostu dla pacjentéw SRS. Ocena rozwoju powinna obejmowa¢ motoryczne,
adaptacyjne, poznawcze i jezykowe etapy rozwoju. Zalecane jest badanie w kierunku podjecia wczesnej
interwencji/edukacji specjalnej.

Sen - istniejg doniesienia o nieprawidtowych wzorcach snu u pacjentéw z zespotem SRS. Doniesienia te
réznig sie i maja niespecyficzny charakter; na ten moment znaczenie tej nieprawidtowosci nie jest
znane, wspominamy o niej jedynie w celach poznawczych. Zaleca sie dokumentowanie wszelkich
nieprawidtowosci przebiegu snu w dokumentacji medycznej w celu nakres$lenia istniejacej tendencji, by
pomdc okresli¢ charakter tego objawu.

B4l - rodzice pacjentéw SRS donosza o problemach zwigzanych z ‘bélem’ ich dziecka; na razie jego
etiologia pozostaje niejasna. Czesto epizody takiego bdlu wystepuja sporadycznie, jednak sa na tyle
znaczace, aby przeprowadzenie badan medycznych byto uzasadnione. Temat takich zdarzen byt
poruszany przez placowki podstawowej opieki medycznej bez podawania okreslonej przyczyny. Dla
takich pacjentéw pomocne bytoby zasieganie pomocy lekarskiej wtedy, gdy bél sie pojawi. Opiekunowie
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powinni dokumentowaé/opisywac charakter dolegliwos$ci pacjenta, jako$¢ bélu, czas
wystepowania/trwania bélu oraz co tagodzi, a co poteguje bol. Lekarz powinien stosowac
systematyczne podejs$cie do badan.

Pocenie sie - zmniejszona lub nadmierna potliwos¢, jesli wystepuje, wydaje sie mie¢ znaczenie
incydentalne; obecnie $ledzi sie istotno$¢ takiego objawu. Wspominamy o nim, poniewaz nadmierna
potliwos¢, o ile wystepuje, moze mie¢ rézny charakter. Nalezy rozwazy¢ przeprowadzanie regularnych
badan profilaktycznych, by wykluczy¢ takie stany chorobowe jak hipoglikemia, choroba tarczycy i inne
zaburzenia hormonalne. Zaleca sie przeprowadzenie badan klinicznych, dokumentowanie i
obserwowanie, o ile problem wystepuje.

Neurologia

Drgawki - napady drgawkowe réznig sie co do charakteru i intensywnosci; czesto wystepuja we
wczesnym dziecinstwie. Badania EEG powinny by¢ przeprowadzane zgodnie z zaleceniami neurologa.
Ciezko$¢ przebiegu, czestotliwo$¢ i powodzenie leczenia sa rézne. Postepowanie medyczne w
przypadku drgawek byto prowadzone z dobrym skutkiem, jednak u niektérych pacjentéw napady
drgawkowe opornie poddaja sie leczeniu i wymagaja stosowania réznorodnych schematéw
postepowania przeciwdrgawkowego. Z powodzeniem stosowano nastepujace leki: klobazam,
levetiracetam, kwas walproinowy i rufinamid. Ponadto jest kilku pacjentéw, u ktérych zastosowano
karbazepine i fenobarbital. Padaczke powinien leczy¢ neurolog do§wiadczony w leczeniu napadéw
drgawkowych, natomiast postepowanie medyczne powinno by¢ dostosowane do okreslonych potrzeb
pacjenta. Przyktadowo, wiadomo, Ze niektére leki przeciwpadaczkowe obnizajg gesto$¢ kosci. Takich
czynnikdéw, o ile to mozliwe, nalezy unika¢ ze wzgledu na potencjalne pogorszenie stanu zasadniczej
osteoporozy i zwiekszenie ryzyka ztaman samoistnych. Wiele lekéw przeciwpadaczkowych posiada
skutki uboczne, stad zaleca sie, Zeby rodziny wspétpracowaty z lekarzem prowadzacym. Mozna wtedy
zestawic ryzyko padaczki i jej leczenia z choroba SRS. Wazne jest wykonanie podstawowych badan
laboratoryjnych przed przystagpieniem do stosowania jakiegokolwiek rezimu przeciwpadaczkowego,
zeby mdc $ledzi¢ funkcje watroby i nerek, poniewaz u niektérych pacjentéw SRS wystepuje ryzyko
powiktan zwigzanych z takim leczeniem.

Hipotonia - u pacjentéw z zespotem SRS dokumentowano wystepowanie wtérnej hipotonii ze wzgledu
na staby rozwdj mies$ni. Utrata masy miesniowej wystepuje nawet u mezczyzn bedacych pacjentami
ambulatoryjnymi, co sugeruje, Ze utrata masy jest prawdopodobnie skutkiem wady genetycznej
stanowigcej gtdwny problem, a nie tylko samego braku uzywania mie$ni. Zalecana jest wczesna
interwencja polegajgca na zastosowaniu terapii zajeciowej i fizycznej, co pomoze zachowa¢ mobilnos¢.
Mézg - u pacjentow z zespotem SRS zdiagnozowano rézne nieprawidtowosci pracy mézgu. Badania
rezonansu magnetycznego (MR) nalezy przeprowadza¢ pod katem cech nietypowych, wiaczajac
zwapnienia, zmiany istoty biatej, cienkie ciato modzelowate i powiekszenie komor.

Progresja - nie jest jasne, czy wystepuje jakiekolwiek postepujace pogorszenie funkcji neurologicznych.
Istniejg pewne doniesienia o pacjentach, ktérzy utracili wczesniej nabyte umiejetnosci. Zaleca sie, by
uwaznie obserwowac pacjentéw SRS w celu pdzniejszego okreslenia stabilnego lub postepujacego
charakteru ich zaburzen neurologicznych.

Okulistyka

Nalezy koniecznie zbada¢ dysfunkcje mézgu, zeby wykluczy¢ korowe zaburzenia widzenia u pacjentéw
SRS, ktérzy moga mieé tego typu problemy z widzeniem, ktore nie wiaza sie z fizjologia struktur
ocznych, refrakcja czy nietypowym ruchem oka.

Korowe zaburzenia widzenia (CVI) - w chwili obecnej istniejg doniesienia o kilku pacjentach
wykazujacych zaburzenia CVI. Nie jest jasne, czy jest to zaburzenie statystycznie istotne dla
charakterystyki zespotu SRS, jednak wymieniamy je tutaj i pozostawiamy do omoéwienia, Zeby zacheci¢
placéwki medyczne, by poszukiwaty dodatkowych badan okulistycznych ze wskazan medycznych.
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Nalezy rozwazy¢ neurologiczne, jak réwniez okulistyczne badania pediatryczne w celu przeprowadzenia
oceny nabytych wad wzroku.

Niektdre typowe objawy zaburzen CVI obejmujg: niezdolno$¢ sledzenia wzrokiem lub skupiania wzroku,
co moze wystepowac sporadycznie, $wiattowstret, niespojne reakcje wzrokowe z unikaniem spojrzenia
spotecznego lub tepym spojrzeniem. Ci pacjenci mogg (ale nie muszg) wykazywac stabg ostros¢
widzenia. Reakcje pacjentdw sa rozne i istnieje niespéjno$¢ w odpowiedzi wzrokowej na podobne
bodzce. Zwykle mecza ich zadania wzrokowe i mogg mie¢ trudno$ci z widzeniem obiektéw na
ruchomym tle.

Krétkowzrocznos¢ - wydaje sie, ze krétkowzroczno$¢ moze stanowic objaw okulistyczny u pacjentow
SRS. Zalecane bytoby, by pacjenci SRS byli regularnie raz w roku badani pod tym katem.

Warto zauwazy¢, ze inne objawy/dolegliwosci, ktére odnotowywano obejmujg: nagromadzenie druzéw,
blady nerw wzrokowy, uszkodzenie siatkdwki w ksztatcie torpedy, barwnikowe zwyrodnienie
siatkéwki, bél oka i §wiattowstret; jednakze znaczenie tych objawoéw dla pacjenta SRS pozostaje na razie
niejasne.

Laryngologia

Nieprawidtowa morfologia podniebienia - odnotowano podniebienie rozszczepione/waskie/gotyckie
i/lub jezyczek dwudzielny. Jezeli istniejq takie wskazania, nalezy przeprowadzi¢ badanie kliniczne
dotyczace oceny odzywiania.

Stuch

Uposledzenie stuchu - u niektérych pacjentéw SRS wystepuje czuciowo-nerwowe i/lub
przewodzeniowe uszkodzenie stuchu, na tyle znaczne, by wymagato zastosowania aparatéow
stuchowych. U niewielkiej liczby pacjentéw SRS wystepuje uszkodzenie stuchu, ktére uznano za
postepujace. Ci pacjenci pozostaja pod obserwacja. Powinno sie przeprowadza¢ coroczne badanie
audiologiczne. Pomimo uzyskania ogdlnej oceny normalnej, bytoby korzystne, by audiolog poréwnat
przebieg ksztattu krzywych w stosunku do poprzedniego badania, aby okresli¢, czy wystepuja
jakiekolwiek subtelne zmiany. Cenne bytoby rowniez §ledzenie tych zmian w czasie, by oceni¢, czy
ubytek stuchu ma charakter postepujgcy u danego pacjenta SRS.

Stomatologia

Nieprawidtowa morfologia uzebienia - u pacjentéw SRS wystepujg rézne problemy
dentystyczne. Dotyczy to zebdéw nadliczbowych, sczerniatych zebdw, hipoplazji szkliwa i zebéw o
nietypowej budowie. Zaleca sie przeprowadzanie badan dentystycznych przez stomatologa
pediatrycznego co 6 miesiecy od wyksztatcenia sie pierwszego zeba lub od 12 miesigca zycia.

Pulmonologia

Nadreaktywna choroba drog oddechowych - pacjenci z SRS moga mie¢ odnotowang w historii choroby
astme lub epizody astmy, moga tez wykazywac¢ niewydolno$¢ oddechowa o niejasnej etiologii, co
wymaga stosowania leku rozszerzajacego oskrzela i/lub dodatkowego tlenu. Ciekawym objawem
Klinicznym u niektdérych pacjentéw SRS jest mozliwo$¢ obfitego wydzielanie $luzu z drég oddechowych,
ktére sg do$¢ grube z natury. Te objawy nie maja na ten moment statystycznego znaczenia, jednak
wymagaja $cistego Sledzenia ze wzgledu na radykalng lepko$¢ wystepujacej wydzieliny. Niektérzy
pacjenci wykazujg znaczne zaburzenia oddechowe i/lub bezdech, co wymaga dodatkowego wsparcia ze
strony aparatu CPAP/BiPAP. Niektérzy pacjenci wymagaja przeprowadzenia tracheostomii. Rezimy
postepowania sg rézne i obejmujag stosowanie sterydéw doustnych, acetylocysteiny, terapie z
wykorzystaniem nebulizatoréw, soli hipertonicznej, i/lub kortykosterydéw wziewnych. Niektérzy
pacjenci uzyskuja pomoc w formie oczyszczania drég oddechowych poprzez odsysanie i fizjoterapie
klatki piersiowej i/lub podawanie dodatkowego tlenu, o ile istniejg wskazania kliniczne. Kazdy pacjent,
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ktéry miat wiele epizodéw nadmiernej reakcji ze strony drég oddechowych wymagajacych zastosowania
leku rozszerzajacego oskrzela powinien zosta¢ przebadany przez pulmonologa. Dodatkowo, pacjenci z
nawracajgcymi infekcjami drég oddechowych powinni zosta¢ przebadani przez pulmonologa i
immunologa (patrz ponizsze komentarze dotyczace nefrologii).

Kardiologia

Nieprawidtowa morfologia serca - istniejg doniesienia o kilku pacjentach SRS, u ktérych stwierdzono
rézne wrodzone wady budowy serca. Brak jasnosci co do statystycznego znaczenia takich objawéw dla
catej populacji, jednak nalezy rozwazy¢ przeprowadzenie echokardiogramu u pacjentow ze
wskazaniami medycznymi.

Gastroenterologia

Niedostateczny wzrost i przyrost masy ciata - u wielu pacjentéw SRS zdiagnozowano niedostateczny
wzrost i przyrost masy ciata spowodowane réznymi przyczynami. Pacjent, ktory nie osigga
odpowiednich parametréw wzrostu powinien zosta¢ przebadany i regularnie kontrolowany. Aktualnie
brak opracowanej tabeli wzrostu opracowanej z myslg o pacjentach SRS. Nalezy to bra¢ pod uwage,
sprawdzajac trend wzrostu w oparciu o standardowe tabele wzrostu.

Problemy z przyjmowaniem pokarmoéw — u wielu pacjentow SRS wystepuja problemy z przyjmowaniem
pokarméw wymagajace interwencji, w tym umieszczenia rurki gastrostomijnej/gastrojejunostomijnej
(GT/G]J) lub wprowadzenia catkowitego zywienia pozajelitowego (TPN).

Zaparcia - chroniczne zaparcia stanowia czesty problem u wielu pacjentéw SRS. Nie wydaje sie, by byt to
objaw zwigzany z brakiem ruchu; zaréwno pacjenci, ktérzy sg leczeni ambulatoryjnie, jak i ci
nieambulatoryjni cierpig na chroniczne zaparcia. Wiekszo$¢ takich pacjentéw stosuje glikol
polietylenowy.

Objawy o nieznanym/niejasnym znaczeniu statystycznym obejmujg: biegunke, stany zapalne
zotadkowo-jelitowe, zarzucanie zotadkowo-jelitowe, wymioty i podwyzszone transaminazy watrobowe.

+ Biegunka - niektérzy pacjenci SRS maja biegunki nawracajace, ktére moga zawiera¢ krew
lub $luz.

« Stany zapalne zotadkowo-jelitowe, takie jak choroba Crohn’a, zapalenie okreznicy i
zapalenie zotgdka - rézne postacie standw zapalnych Zotadkowo-jelitowych nie zostaty
odnotowane u niektérych oséb z zespotem SRS. (Znaczenie statystyczne pozostaje jak
dotad nieznane).

*  Choroba refluksowa przetyku / wymioty - GERD to inny przejaw stanu
zotadkowojelitowego o niejasnym jak dotad znaczeniu statystycznym. Powinno sie
zagwarantowac badanie kliniczne i leczenie.

*  Podwyzszone transaminazy watrobowe (o charakterze nieciggtym) - taki objaw zostat
zauwazony u kilku pacjentéw SRS, niektdre byty powazne. Wspominamy tutaj o tym ze
wzgledu na ich nieciagty charakter i potrzebe monitorowania badan watrobowych $cisle w
okreslonym czasie.

Pomimo niejasnego statystycznie znaczenia zréznicowanych reprezentacji zotagdkowo-jelitowych u
pacjentéw SRS, zalecane jest przeprowadzenie podstawowych badan zleconych przez gastroenterologa.
Jako wskazanie medyczne zaleca sie rdwniez rozwazenie nastepujacych badan funkcji nerek
przeprowadzanych w regularnych odstepach czasowych i w trakcie choroby.

Urologia

Mocz z widocznym biatawym piaskiem lub osadem - istniejg pewne doniesienia o pacjentach SRS,
ktérzy zaobserwowali u siebie nieznany biatawy piasek lub osad w moczu, co zostato zauwazone jako
widoczne nagromadzenie/nawarstwienie w pecherzu moczowym w wynikach USG (patrz ponizsze
komentarze dotyczace nefrologii). Na ten moment etiologia tego piasku jest niejasna. Donoszono o
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probkach zawierajacych fosforan wapnia (apatyt), znany réwniez jako apatyt weglanowy. Ze wzgledu
na wielkie nagromadzenie tego osadu u niektérych pacjentéw, wspominamy tu o tym objawie dla celéw
poznawczych. Zalecane jest rutynowe mikroskopowe badanie moczu w trakcie wizyt w dobrym stanie
zdrowia, jak rowniez nalezy je rozwazy¢ w trakcie wizyt w przebiegu choroby. Zalecana jest kontrola
urologiczna, by usuna¢ ten osad, gdy jest to wskazane medycznie.

Nefrologia

U niektérych pacjentéw SRS opisywano wystepowanie kamicy nerkowej. Nalezy rozwazy¢
przeprowadzenie badania USG, ktére bedzie okresowo powtarzane, dla udokumentowania obecno$ci
lub braku kamieni nerkowych i/lub nietypowych struktur anatomicznych. Raportowano wystepowanie
tubulopatii u co najmniej 3 pacjentéw. Dodatkowo, jak podano wyzej, donoszono o zanieczyszczeniach
w pecherzu, jak rowniez o osadzie w moczu zawierajacym siarczan wapnia/apatyt weglowy.

Poziom Kkreatyniny w odniesieniu do choroby nerek - u pacjentéw SRS zaleca sie monitorowaniem
poziomu Kreatyniny w surowicy, poniewaz zwykle majg niskg mase mieSniowa. Niezbyt powszechnym
objawem u pacjentéw SRS jest niskie stezenie kreatyniny na poczatku badania, ze wzgledu wtasnie na
obnizong mase mie$niowg. Wynik kreatyniny podany jako normalny wedtug standardowych norm
laboratoryjnych moze by¢ fatszywie uspokajajacy, podczas gdy w rzeczywisto$ci poziom ten moze by¢
podwyzszony wzgledem niskiej masy mie$niowej. Moze to by¢ istotne wskazanie w odniesieniu do
choroby nerek. Sledzac poziomy kreatyniny, nalezy poréwnywac¢ i $ledzi¢ trend zmian w stosunku do
wcze$niejszych badan danego pacjenta.

Hematologia

Anemia - anemia zostata odnotowana w niektérych pacjentéw SRS, co najczesciej wigze sie z deficytem
zelaza. Prosze rozwazy¢ regularne badania laboratoryjne pod kagtem anemii.

Trombocytopenia - odnotowywano epizody matoptytkowosci u noworodkdw. Aktualnie nie jest
zalecane jako badanie przesiewowe kontrolowanie ptytek krwi tuz po urodzeniu. Jesli pacjent urodzi sie
ze zdiagnozowanym zespotem SRS, co zostato ustalone prenatalnie (ze wzgledu na wiedze o
dotychczasowym wystepowaniu zaburzenia SRS w historii rodziny), warto bytoby rozwazy¢ rozpoczecie
$ledzenia trendu poziomu ptytek krwi po urodzeniu. Niektérzy pacjenci SRS mieli zdiagnozowana
nawracajaca trombocytopenie o niejasnym znaczeniu. Prosze rozwazy¢ wyznaczenie rutynowych badan
krwi jako wskazanie medyczne.

Endokrynologia

Osteoporoza - niemal wszyscy pacjenci SRS wykazuja wczes$nie rozpoczynajaca sie osteoporoze oraz
ztamania przy braku urazu. Zaleca sie, by lekarz wczesnie zlecit badania gesto$ci mineralnej kosci/skany
DEXA i dalej $ledzit te wyniki celem wykazania osteopenii lub osteoporozy. Poszczegblne osoby
suplementujg wapn i/lub sg leczone bisfosfonianami. Jesli pacjent bierze bifosfoniany, zaleca sie
regularne sledzenie badan gesto$ci mineralnej kosci/skanéw DEXA, w celu oceny skuteczno$ci takiego
leczenia. Oceniana jest catkowita efektywnos¢ leczenia.

Hipoglikemia - niektérzy pacjenci wykazuja hipoglikemie noworodkéw, zauwazono, ze hipoglikemia
jest nawracajagcym objawem o niejasnej istotno$ci w populacji SRS. Nalezy regularnie bra¢ pod uwage
nastepujace panele badan chemicznych i/lub w trakcie choroby, gdy jest to medycznie uzasadnione.
Hiperglikemia - hiperglikemia jest kolejnym objawem odnotowanym w populacji SRS. Mozna ja $ledzi¢
u pacjentéw po uzyskaniu paneli badan chemicznych.

Immunologia

Mozliwe, Ze istnieje czynnik odpornos$ciowy syndromu SRS. Odnotowuje sie wiele rodzajéw infekcji,
ktdére obejmujg czeste epizody zapalenia ucha srodkowego (wymagajace zatozenia rurek
wentylacyjnych), zapalenia zatok, infekcji gérnych drég oddechowych, zapalenia ptuc i infekcji drog
moczowych. Powstata dokumentacja dotyczaca wykrycia nieprawidtowych immunoglobulin u
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niektorych pacjentdowew oraz, w niektorych przypadkach, zastosowania w formie leczenia terapii
immunoglobulinami (dozylnej lub podkérnej). U kilku pacjentéw wystapity nawracajace, okresowe
stany goraczkowe o niewyjasnionej etiologii. Niektorzy lekarze prowadzacy tych pacjentéw sugerowali
rozregulowanie funkcji odpornosciowych i/lub komponent autoimmunologiczny, natomiast leczenie co
najmniej jednego pacjenta objeto zastosowanie srodkéw immunosupresyjnych. Biorgc pod uwage
nieprzewidywalno$¢ wynikéw badan immunologicznych, ocena immunologiczna moze by¢ pomocna w
ustaleniu podstawowych zatozen i/lub identyfikacji potencjalnych przyczyn immunologicznych
wystapienia danych objawéw u pacjentéw.

Nastepujaca tabela zawiera testy kliniczne, ktére sg zwykle stosowane przez immunologéw do
oznaczania funkcji systemu odpornosciowego.

Test Mayo Clinic Laboratories ARUP Quest

Laboratories | Diagnostics

Petna morfologia krwi + rozmaz CBC 40003 6399

Zliczanie CD4*komérki T, CD8*komorki T, komorki B, TBBS 95899 7197

komorki NK

Zliczanie komérek T pamieci TCP 95899 Nie dotyczy

Zliczanie komorek B pamieci IABCS 3002216 Nie dotyczy

1gG IGG 50350 543

IgA IGA 50340 539

IgM IGM 50355 545

Miana szczepionki przeciw pneumokokom PN23 2005779 16963

Miana szczepionki przeciw tezcowi TTIGS 50779 4862

Miana szczepionki przeciw wirusowi H. influenzae HIBSG 50779 35135

Panel cytokin CYPAN 51394 36611

Ortopedia/uklad miesniowo-szkieletowy

Obok osteoporozy, u pacjentéw SRS wystepuje zaréwno skolioza, jak i kifoskolioza. Zeby wykry¢
pierwsze objawy skoliozy, nalezy zleci¢ badania obrazowe i przeprowadzac¢ je co roku. Odnotowano
réwniez nieprawidtowa budowe klatki piersiowe;.

Zaobserwowano réwniez znieksztalcenie stawu tokciowego, kolano ko$lawe i inne zaburzenia
ruchomosci stawdéw (wiotko$¢ stawu/przykurcze/podwichniecie stawu). W zalezno$ci od wskazania,
zaleca sie skierowanie do ortopedy, na fizjoterapie, terapie zajeciowg czy rehabilitacje.

Psychiatria/ pediatria rozwojowa

Jezeli zaistnieja wskazania kliniczne, nalezy rozwazy¢ pomoc psychiatry i pediatry rozwojowego.
Aktualnie $ledzimy raporty dotyczace autyzmu i probleméw sensorycznych. Zalecane jest zasiegniecie
porady psychiatry/pediatry rozwojowego, o ile jest to klinicznie wskazane.

Genetyka
Zalecane jest zasiegniecie porady genetyka lub doradcy genetycznego.

Mary Jo Kutler, DO
Kierownik zespotu naukowego, Global Snyder-Robinson Syndrome Registry & Natural History Study
maryjo.kutler@snyder-robinson.org

* Dziekujemy za poswiecenie sie opiece nad pacjentem SRS. Naszym celem jest wiqgczenie kazdego pacjenta
SRS do Badania Naturalnej Historii Rozwoju Choroby. Bedziemy bardzo wdzieczni za polecenie naszej
strony! Udziat w Badaniu Naturalnej Historii Rozwoju Choroby

Zaktualizowano 22/03/2023
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