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Erytromelalgia. Przypadek pierwotnej erytromelalgii

w okresie dzieciecym
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Streszczenie

Erytromelalgia jest rzadka choroba o niejasnej etiologii, opisywa-
na gtéwnie u oséb dorostych, charakteryzujaca sie nasilonym
uciepleniem, napadowym zaczerwienieniem kofczyn, gtéwnie
dolnych, z towarzyszacym piekacym silnym bélem. Autorzy opi-
sali przypadek pierwotnej erytromelalgii u 8,5-letniego chtopca
oraz trudnosci terapeutyczne w uzyskaniu nalezytej poprawy.

Erytromelalgia (EM) jest rzadkim schorzeniem cha-
rakteryzujgcym sie triadg objawow klinicznych: zaczer-
wienieniem, wzmozonym uciepleniem oraz bélem koA-
czyny. Pierwszy przypadek zostat opisany przez Gravesa
w 1834 r. Nazwe choroby wprowadzit w 1878 r.
Mitchell — od greckich stéw: erythros — czerwony, melos
— konczyny, algos — bdl [1]. Do okreslenia tej choroby
uzywano takich nazw, jak: erythermalgia i erythralgia
Michiels w 1938 r. zaproponowat, aby nazwe erythro-
melalgia stosowac dla przypadkéw wtérnych do choréb
mieloproliferacyjnych, a nazwa erythermalgia (therme
— ciepto) okresla¢ choroby idiopatyczne [2-4]. W 1964 r.
Babb i wsp. potwierdzili czestsze wystepowanie choréb
mieloproliferacyjnych z obecnoscia erytromelalgii [5].

W artykule przedstawiono przypadek kliniczny 8,5-let-
niego chtopca cierpigcego na pierwotng erytromelalgie,
a takze trudnosci zwigzane z uzyskaniem skutecznej po-
prawy klinicznej przy zastosowanym leczeniu.

Summary

Erythromelalgia is a rare disease of unclear etiology occurring
mostly in adults, characterized by increased local skin tempera-
ture, burning pain in the feet and less often the hands. This ar-
ticle describes a boy suffering from a primary type of erythrome-
lalgia, and difficulties with achieving a significant improvement
with the currently available treatment.

Opis przypadku

W styczniu 2009 r. na Oddziat Reumatologiczny Szpi-
tala im Sw. Ludwika w Krakowie z powodu rumienia i sil-
nych dolegliwosci bélowych rgk o charakterze pieczenia
i odczucia goraca zostat przyjety 8,5-letni chtopiec. Dole-
gliwosci zmniejszaty sie jedynie pod wptywem ochtadza-
nia konczyn gornych (stosowanie silnego strumienia zim-
nej wody, zanurzanie rak w lodowatej wodzie), a nasilaty
sie w momencie ogrzania. Kazda préba zaprzestania chto-
dzenia i ocieplenie rgk powodowaty silny atak palacego
bolu oraz pojawienie sie charakterystycznego zaczerwie-
nienia (ryc. 1, 2). Dolegliwosci bélowe o mniejszym nate-
zeniu dotyczyty réwniez konczyn dolnych, szczegélnie
stopy lewej. Te dolegliwosci pojawity sie u chtopca mie-
sigc przed przyjeciem do szpitala. W wywiadzie rodzice
nie podali urazu ani wystepujacej w ostatnich miesigcach
infekcji. Rodzice oraz rodzefstwo chtopca sg zdrowi.

Adres do korespondencji:

dr med. Dorota Turowska-Heydel, Wojewddzki Specjalistyczny Szpital Dzieciecy im. Sw. Ludwika, ul Strzelecka 2, 31-503 Krakéw,

tel. +48 12 421 11 86, e-mail: heydel@poczta.onet.pl
Praca wptyneta: 25.02.2009 .
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Ryc. 1. Chtopiec 7-letni B.D. z objawami napado-
wego bolu rak.

Fig. 1. 7-year old boy B.D. with an attack of hands’
pain.

W badaniu przedmiotowym stwierdzono prawidto-
wa temperature ciata, nieznacznie podwyzszone cisnie-
nie tetnicze — RR 130/90. Zaobserwowano rumien obej-
mujacy lewa stope oraz dton i 1/3 dystalng cze$¢ obu
przedramion. Nie stwierdzono obrzekéw. Tetno na tet-
nicach obwodowych jednoimiennych byto symetrycz-
ne, dobrze wyczuwalne. Ponadto w badaniu fizykalnym
nie stwierdzono innych odchylei od normy.

Wykonano nastepujace badania laboratoryjne:
morfologia krwi obwodowej, pomiar OB, stezenie biat-
ka C-reaktywnego (CRP), elektrolitow, kreatyniny i kwa-
su moczowego, aktywnos¢ fosfatazy alkalicznej i de-
hydrogenazy mleczanowej (LDH) oraz ogdlne badanie
moczu. Pobrano réwniez krew w celu oznaczenia obec-
nosci czynnika reumatoidalnego oraz przeciwciat prze-
ciwjadrowych, a takze badania w kierunku wykluczenia
boreliozy, yersiniozy i mykoplazmozy. W wynikach po-
wyzszych badan nie stwierdzono nieprawidtowosci. Ob-
serwowano jedynie miernie zwiekszone stezenie glu-
kozy 5,8 mmol/l, przy normie do 5,55 mmol/l.
Wykonano badania obrazowe RTG klatki piersiowej
oraz USG jamy brzusznej — wyniki byty prawidtowe,
a takze badanie EKG — wynik w normie dla wieku.

Wykonano punkcje szpiku w celu wykluczenia cho-
rob mieloproliferacyjnych. Wykazano, ze uktad kostno-
-stawowy byt prawidtowy (badanie radiologiczne pod-
udzi, stop i rak). W badaniu scyntygraficznym uktadu
kostnego stwierdzono podwyzszona aktywnos$¢ znacz-
nika w rzucie nadgarstka i przysrodkowej czesci srodre-
cza po stronie lewej oraz w rzucie stawu skokowego
i Srodstopia po stronie lewej, z cechami przekrwienia
w fazie tkankowej. W badaniu kapilaroskopowym nie
stwierdzono obecnosci petli Raynauda ani obszaréw
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Ryc. 2. Ten sam chtopiec — charakterystyczne
zaczerwienienie rgk.
Fig. 2. The same boy — typical purpura of hand.

catkowicie pozbawionych naczyn; liczba kapilar byta
prawidtowa. W licznych naczyniach obserwowano jedy-
nie zmniejszony przeptyw naczyniowy.

W badaniu elektromiograficznym wykazano, ze
przewodnictwo ruchowe w nerwie strzatkowym lewym
i czuciowe w nerwie tydkowym lewym byto w granicach
normy. Przewodnictwo w nerwie posrodkowym i tokcio-
wym lewym byto réwniez w granicach normy, poza nie-
znacznie wydtuzong latencja koficowg, natomiast prze-
wodnictwo czuciowe w nerwie posrodkowym lewym
byto zwolnione.

W badaniu okulistycznym dno i przedni odcinek
oczu nie wykazaty zmian chorobowych.

Po uzyskaniu wynikéw powyzszych badan potwier-
dzono rozpoznanie kliniczne pierwotnej erytromelalgii,
w zwigzku z czym podjeto prébe leczenia farmakolo-
gicznego.

Poczatkowo w leczeniu zastosowano niesteroidowe
leki przeciwzapalne, leki rozszerzajace naczynia krwio-
nosne oraz leki uspokajajace, po ktérych nie obserwo-
wano poprawy stanu klinicznego. Chtopiec przesypiat
zaledwie jednga godzine na dobe z powodu intensywne-
go bolu, wymagat statego schtadzania rak, a nastepnie
rowniez kofczyn dolnych. Chtopiec nie chodzit.

Poprawe uzyskano dopiero po zastosowaniu lecze-
nia kompleksowego, obejmujacego wlewy dozylne z li-
gnokainy, podanie lekéw przeciwbélowych z grupy
opiodéw oraz leku przeciwpadaczkowego. Uzyskano
rowniez normalizacje stezenia glukozy oraz cisnienia
tetniczego.

Pacjent obecnie zgtasza przeczulice w zakresie koh-
czyn goérnych oraz zmniejszenie dolegliwosci bélowych
w obrebie kofczyn dolnych. Chtopiec nie moze w dal-
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szym ciggu stawac na nogi i chodzi¢. Regularnie nato-
miast przesypia 10 godz. w nocy.

Dyskusja

Opisany przypadek stanowi doskonata ilustracje
pierwotnej EM. Charakterystyczny wywiad i badanie
przedmiotowe spowodowaty, ze rozpoznanie tej rzad-
kiej choroby na podstawie kryteriéw klinicznych nie
stwarzato trudnosci. Chtopiec spetniat wszystkie kryte-
ria Thomsona opisujgce zmiany w obrebie kohczyn,
do ktérych naleza: piekacy (palacy) bél, jego nasilenie
przez ogrzanie, tagodzenie boélu przez oziebienie, wy-
stepujacy rumieh oraz wzmozone ucieplenie skéry.
W przypadku pojawienia sie takich objawéw w dziecin-
stwie, nalezy rozwazy¢, czy nie wystepuje wtérna po-
sta¢ EM [6, 7]. W trakcie hospitalizacji na podstawie
wykonanych badan u opisywanego chtopca wykluczo-
no choroby mieloproliferacyjne, neuropatie o podtozu
immunologicznym, cukrzyce idiopatyczna oraz uktado-
we choroby tkanki tacznej.

Do chwili obecnej nie opracowano skutecznej me-
tody leczenia. R6znorodnosé stosowanych lekow wyni-
kata z wielu hipotez dotyczacych etiopatogenezy tej
choroby [7-10]. Przypadki ztagodzenia objawéw opisy-
wano po zastosowaniu prostacykliny, lekéw antydepre-
syjnych, tréjcyklicznych, inhibitoréow wychwytu zwrot-
nego serotoniny. Podejmowano proby leczenia
gabapentyna, antagonistami kanatéw wapniowych,
B-adrenolitykami, niesteroidowymi lekami przeciwza-
palnymi, opiodami, meksyletyng i lidokaing [11-13].
W klinicznie ciezszych przypadkach stosowano wlewy
dozylne z nitroprusydkiem sodu [14] oraz podawano ze-
wnatrzoponowo bupiwakaine i opiody [15, 16], uzysku-
jac czasowg poprawe. Opisywano réwniez zastosowa-
nie sympatektomii z réznym skutkiem leczniczym [17].

U chtopca poczatkowo zastosowano leki antydepre-
syjne, niesteroidowe leki przeciwzapalne oraz rozsze-
rzajace naczynia z miernym skutkiem leczniczym. Do-
piero wprowadzenie wlewéw dozylnych z lignokainy
i opiodéw znacznie poprawito komfort zycia dziecka
i przyczynito sie do stopniowego ustepowania dolegli-
wosci.

Od 2004 r. wiadomo, ze zaréwno rodzinna, jak i spo-
radyczna EM moze by¢ spowodowana mutacja w obre-
bie genu SCN9A, kodujgcego podjednostke a kanatu
sodowego. Gen ten nosi nazwe Na (v) 1.7. Mutacja ta
wptywa na biofizyczne wtasciwosci kanatu sodowe-
go [9]. Kanat sodowy Nav 1.7 wytwarza tzw. prady pro-
gowe, zblizone do potencjatu spoczynkowego. Mutacja
powoduje przesuniecie w kierunku hiperpolaryzacji
w trakcie aktywacji, przez co obniza prog dla otwarcia
kanatu i dla pojedynczych potencjatéw. Poprzez wolng
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inaktywacje utrzymuje kanaty otwarte przez dtuzszy
czas po usunieciu bodzca. U chorych na EM w odpowie-
dzi na niewielki bodziec w receptorach bélowych po-
wstaja serie impulséw o wysokiej czestotliwosci.
Wzmozone odczuwanie bélu (natezenie, czas trwania)
nie jest proporcjonalne do sity bodzcow. Ochtodzenie
powoduje, ze kanat sodowy nabiera wtasciwosci biofi-
zycznych zblizonych do kanatu sodowego o prawidto-
wym mechanizmie dziatania. Lignokaina i meksyletyna
naleza do lekéw blokujacych szybkie kanaty sodowe
i w Swietle nowych teorii etiopatogenezy EM oraz od-
krycia mutacji genu ich zastosowanie wydaje sie uza-
sadnione.

Sheets i wsp. opisuja r6zna odpowied? na terapie li-
gnokainowa u chorych na EM w zaleznosci od umiej-
scowienia mutacji w obrebie genu [18].

Mimo opisanych wielu préb terapii, skuteczne le-
czenie pierwotnej EM nie jest znane. W przeprowadzo-
nym leczeniu u opisanego pacjenta, tak samo jak
i w innych udokumentowanych przypadkach, nie uzy-
skano catkowitego ustapienia dolegliwosci. Zbyt krét-
ki okres obserwacji nie pozwala odpowiedzie¢ na pyta-
nie, na ile skuteczne jest nasze leczenie i jaki bedzie
dalszy przebieg choroby. Choroba ma charakter prze-
wlekty, niekiedy postepujacy. Opisywane sg samoistne
remisje choroby, przebiegi z okresami zaostrzen
i przejsciowa poprawa. Zmniejszenie dolegliwosci
u pacjenta wigzemy z podejmowang préba leczenia.
Nalezy sadzi¢, ze poznanie patomechanizméw wyste-
pujacych w tym rzadkim schorzeniu pozwoli na lepsze
zrozumienie innych zespotow bélowych oraz otworzy
droge dla nowych skutecznych metod terapii. Nie moz-
na réwniez wykluczy¢, ze w niedalekiej przysztosci
modulacja genowa okaze sie skuteczng metoda lecze-
nia pierwotnej EM.
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