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Deficyt biotynidazy jest opisaną w połowie lat 80. genetyczną 
chorobą metaboliczną, która nieleczona biotyną (witaminą H) może 
prowadzić do nieodwracalnych uszkodzeń ośrodkowego układu 
nerwowego i zgonu (12). Należy do tej grupy genetycznych chorób 
metabolicznych, w  których odpowiednim postępowaniem można 
zapobiec klinicznemu ujawnieniu defektu, a także skutecznie leczyć 
objawy choroby, jeśli wystąpią (11). 

Wczesne zidentyfikowanie wszystkich pacjentów obciążonych 
deficytem biotynidazy jest niezmiernie ważne. Choroba przebiega 
faliście, objawiając się drgawkami, wysypkami skórnymi, utratą 
włosów, brwi i rzęs oraz wysuwającym się na plan pierwszy postę
pującym uszkodzeniem układu nerwowego i wzrokowego (1,11). 

Opis przypadku
Dwumiesięczne niemowlę z  nieobciążonym wywiadem pre- 

i perinatalnym zostało skierowane do Poradni Okulistycznej Dziecię
cego Szpitala Klinicznego (D. S. K.) w kwietniu 1996 roku z powodu 
ropienia obojga oczu. W  badaniu przedmiotowym stwierdzono 
przekrwienie spojówek obojga oczu i  wydzielinę ropną w  worku 
spojówkowym, wypadanie brwi i rzęs oraz słabą reakcję dziecka na 
dźwięk i przedmioty. W leczeniu zastosowano miejscowo antybio
tyk, jak również masaż okolicy worka łzowego, uzyskując poprawę 
stanu miejscowego. Z  uwagi na słaby rozwój psychomotoryczny 
dziecko skierowano do Poradni Pediatrycznej DSK. Przedmiotowo 
z odchyleń od normy stwierdzono wypadanie włosów oraz nawra
cające infekcje dróg oddechowych ze zmianami osłuchowymi. 
W badaniu neurologicznym, poza uogólnionym obniżeniem napię
cia mięśniowego, nie stwierdzono objawów ogniskowego uszko
dzenia OUN. 

W 3. miesiącu życia pojawiły się pierwsze napady drgawkowe, 
które zaczęły się powtarzać codziennie. W badaniu okulistycznym 
dno oczu było prawidłowe. Po 2 tygodniach stan dziecka pogorszył 
się – było blade, apatyczne, gorączkowało, na skórze pojawiły się 
wykwity zakrzepowo-zatorowe. Dziecko zostało przyjęte do Kliniki 
Neurologii Dziecięcej. Wykonano nakłucie lędźwiowe, uzyskując 
zapalny płyn mózgowo-rdzeniowy, jednak z  posiewu bakterii nie 
wyhodowano. Zastosowano antybiotykoterapię z dobrym efektem 
– wskaźniki laboratoryjne poprawiły się. Pod koniec leczenia prze
ciwzapalnego ponownie pojawiły się napady padaczkowe w posta

ci skłonów, które powtarzały się seriami kilka razy dziennie. W tym 
czasie widoczne było dalsze opóźnienie rozwoju psychomotorycz
nego. Pogłębiono diagnostykę neurologiczną o USG głowy, w któ
rym nie stwierdzono odchyleń od normy, oraz badanie eeg, w któ
rym stwierdzono zmiany napadowe uogólnione. Podstawowe 
badania laboratoryjne były w  normie, dno oczu zaś prawidłowe. 
Zastosowano leczenie przeciwpadaczkowe, początkowo benzo
dwuazepiny i fenobarbital, a wobec braku efektu kwas walproino
wy. Po kilku tygodniach leczenie to okazało się nieskuteczne, wobec 
czego dołączono leki steroidowe, co również dało tylko przejściową 
poprawę. Stan neurologiczny dziecka nie zmieniał się – napady 
występowały nadal. W tym czasie wykonano badania w kierunku 
chorób metabolicznych, uzyskując wzrost poziomu kwasu mleko
wego oraz kwasicę metaboliczną. 

Biorąc pod uwagę możliwość choroby metabolicznej, po konsul
tacji telefonicznej w  ramach screeningu selekywnego wysunięto 
podejrzenie deficytu biotynidazy. Dziecko skierowano do Poradni 
Zaburzeń Metabolicznych Centrum Zdrowia Dziecka (CZD), gdzie po 
wykonaniu badań specjalistycznych stwierdzono obniżenie pozio
mu biotynidazy do 0,14 nmol/min/ml, w profilu zaś kwasów orga
nicznych w moczu wykryto bardzo silny sygnał kwasu 3-hydroksyizo
walerianowego i oksoglutarowego oraz mały sygnał 3-metylokroto
nyloglicyny, co potwierdziło rozpoznanie deficytu biotynidazy. 

W  leczeniu zastosowano preparat biotyny w  tabletkach 5 mg, 
początkowo 4x dziennie. Wycofano się z  leków przeciwpadaczko
wych, dziecko zaczęło robić postępy w  rozwoju. Pacjent jest pod 
stałą opieką Poradni Neurologicznej, Okulistycznej i Laryngologicz
nej. Obecnie rozwój psychoruchowy nie odbiega od normy. W bada
niu okulistycznym 1  rok temu stwierdzono pogorszenie ostrości 
wzroku. Badanie autorefraktometryczne wykazało wadę wzroku 
obu oczu +3,0 Dsph. Po wyrównaniu jej szkłami korekcyjnymi uzy
skano prawidłową ostrość wzroku. Na dnie oczu nie stwierdzono 
zmian patologicznych. 

Omówienie
Deficyt biotynidazy polega na zaburzeniu endogennego odtwa

rzania biotyny, która jest kofaktorem czterech karboksylaz w ustro
ju. Choroba charakteryzuje się heterogennością przebiegu i obrazu 
klinicznego. 
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Wczesne zidentyfikowanie wszystkich pacjentów obciążonych 
deficytem biotynidazy jest niezmiernie ważne. Znaczącą poprawę 
w  przedobjawowym wykryciu różnych defektów metabolicznych 
uzyskano dzięki wprowadzeniu populacyjnych badań przesiewo
wych noworodków (4). Poszczególne kraje obejmują programami 
powszechnego noworodkowego screeningu od kilku do kilkudzie
sięciu różnych genetycznych chorób metabolicznych, w  tym także 
deficyt biotynidazy (2,10,11). Podstawowe warunki wprowadzenia 
populacyjnych badań przesiewowych to względnie wysoka częstość 
występowania choroby, dostępność skutecznego leczenia oraz 
łatwa metoda badania diagnostycznego. 

W chorobach metabolicznych nieuwzględnionych w populacyj
nych badaniach przesiewowych wczesne rozpoznawanie polega na 
ograniczeniu screeningu do grup ryzyka, np. rodzeństwa probanta 
oraz osób chorych o  podejrzanej symptomatologii. Takie badanie 
przesiewowe, w odróżnieniu od screeningu populacyjnego, nazy
wane jest screeningiem selektywnym (3). W Polsce od ponad 15 lat 
jest on prowadzony przez Klinikę Chorób Metabolicznych CZD (8). 

Do 1994 r. ponad 8 mln noworodków na świecie poddano scre
eningowi, wykrywając 76 przypadków deficytu głębokiego i jedno
cześnie 6 przypadków deficytu częściowego (bezobjawowego) (11). 
Dotychczas w Polsce rozpoznano na drodze screeningu selektywne
go głęboki deficyt biotynidazy u  15 dzieci i  poprzez pilotażowy 
screening populacyjny częściowy deficyt biotynidazy u  1  dziecka 
(8,9, informacja ustna od dr Jolanty Sykut-Cegielskiej). 

Częstość występowania głębokiego i częściowego deficytu bio
tynidazy w populacji polskiej nie odbiega od innych krajów, w któ
rych została oceniona na 1: 100000 (5,6,7,11). 

Dość charakterystyczna wczesna symptomatologia deficytu bio
tynidazy (występowanie drgawek, utrata włosów, brwi i  rzęs, 
hiperwentylacja i stridor krtaniowy, wysypki skórne), podostry lub 
przewlekły falisty przebieg, a  także szybkie ustępowanie nawet 
zaawansowanych zmian chorobowych pod wpływem leczenia bio
tyną, pozwalają założyć, że dobrze zorganizowany i  powszechnie 
dostępny screening selektywny może zastąpić populacyjne badania 
przesiewowe (8). 

Reasumując, należy podkreślić, że nawet tak pozornie mało zna
czący objaw jak wypadanie brwi i  rzęs może być symptomem 
poważnego schorzenia. Przedstawiony przez nas przypadek może 
mieć znaczenie w poszerzeniu wiedzy na temat deficytu biotynida
zy. Istotne jest również interdyscyplinarne działanie lekarzy pierw
szego kontaktu, specjalistów pediatrów, okulistów, neurologów, 

dermatologów i otolaryngologów w procesie diagnostyczno-leczni
czym. 
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