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Tubulopathien




14 Monate altes
Kleinkind

« Einweisung durch
niedergelassenem
Padiater




Einweisungsschein

Diagnose
Inappetenz,R63.0 G,

Gewichtsverlust ,R63.5 G,

Erbrechen Z,R11 Z,

Kuhmilchproteinintoleranz .2

TI8.1 ¥




Klinischer Befund

Minderwuchs (3. Perz.), Muskelhypotonie, Rundriicken, Rachitis,
.blonde Haare"; ungliickliches Kind, immer Durst, statomotorisch
retardiert

Ca 2,24 mmol/l, PO, 0,5 mmol/l (NW 1,5-2,8),
K 2,96 mmol/l (NW >3,9)
BE-7,1; HCO3 17,4 mmol/I

Hyperkalziurie,

TmP/GFR 0,4 mmol/l (NB > 1,07),
Proteinurie 256 mg/mmol Krea,
Glucosurie 56 mmol/I,
generalisierte Hyperaminoazidurie
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« Elektrolytverluste
« Wasserverluste

« Bicarbonatverlust

* Generalisierte Tubulopathie

« = de Toni - Debré - Fanconi Syndrom



de Toni - Debré - Fanconi Syndrom

angeboren erworben
rimar sekundar

 autos. dominant * Ifosfamid

 autos. rezess. « Galaktosamie « Schwermetalle (Cd, Hg, Pt

« X-chromosomal -« Fruktoseintoleranz * Amyloidose
 Tyrosinamie  Sjogren-Syndrom
« Mb. Wilson - Balkannephropathie
* Lowe - Syndrom * multiples Myelom
» Glykogenosen * Nierenvenenthrombose

« Mitochondriopathien o Z.n. Ntx
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Proximaler Tubulus

Proximal tubular solute handling and potential defects
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Nephropathische Zystinose

Effect of cysteamine on lysosomal cystine

Normal cell Cystinosis Cystinosis plus Cysteamine

Lysosome Lysosome Lysosome
Cys-Cys
+ Cysteamine

¥
Cys Cysteamin Cys

Cystinosin

(From van't Hoff WG, Ledermann SE, Trompter RS: Iy chroni ilure 8s & i infantile cystincsis. Pedistr Nephrol 1995:9:483-484.)
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Nephropathische Zystinose
Therapie

Substitution: NaHCO, K, PO,, Vit. D, H20

Cysteamin
Trotzdem Multi-Systemerkrankung

Fazit: Bei Gedeihstorungen, Rachitis, Kleinwuchs an Niere denken!




