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K. Aragon-Gawinska, A. Potulska-Chromik, M. Burlewicz, M. Jedrzejowska, A. Kostera-Pruszczyk
Klinika Neurologii WUM

LECZENIE ATALURENEM PACJENTOW Z DYSTROFIA MIESNIOWA DUCHENNE’A
W RAMACH PROGRAMU LEKOWEGO NFZ - PIERWSZE DOSWIADCZENIA

Dystrofia miesniowa Duchenne’a (DMD) to genetycznie uwarunkowana dystrofia miesniowa wieku
dzieciecego, powodowana przez mutacje w genie dystrofiny zwigzanej z chromosomem X. Okoto 10%
pacjentéw ma mutacje typu nonsens - wprowadzajgcg przedwczesny kodon STOP. Od 2022 r.
ataluren, lek stosowany w DMD zwigzanej z mutacjg nonsensowng, jest refundowany i dostepny

w ramach Programu Lekowego NFZ dla pacjentéw chodzacych samodzielnie. Prezentujemy pierwsze
doswiadczenia Kliniki Neurologii WUM zwigzane z realizacjg Programu Lekowego oraz dane kliniczne
pacjentéw leczonych atalurenem po 6 miesigcach obserwacji.
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M. Bilska, A. Makulec, M. Siedlarska, M. Zawadka, K. Szymanska
Klinika Neurologii Dzieciecej Warszawski Uniwersytet Medyczny

PROCESY ZAPALNE | DEMIELINIZACYJNE OUN - TRUDNOSCI DIAGNOSTYCZNE
| ODMIENNOSCI TERAPEUTYCZNE

Wprowadzenie: Procesy demielinizacyjne i zapalne OUN u dzieci obejmujg szerokie spektrum
zaburzen o przebiegu monofazowym lub przewlektym, nawrotowym. Postawienie trafnego
rozpoznania, prognozowanie ryzyka kolejnych rzutéw i wybdér odpowiedniej terapii mogg stanowié
znaczng trudnos¢ z uwagi na naktadanie sie objawéw neurologicznych i pewne podobieristwa
wynikéw badan diagnostycznych.

Cel pracy: W ostatnich latach znacznie poszerzyta sie wiedza na temat odmiennosci takich proceséw
jak stwardnienie rozsiane (SM), neuromyelitis optica spectrum ( NMOSD), demielinizacji zwigzanych
z obecnoscig przeciwciat anty MOG ( MOGAD), co istotnie utatwito ich diagnozowanie i leczenie.
Jest to tym istotniejsze, ze opdznienie lub wybdr niewtasciwej terapii niesie za sobg ryzyko
pogorszenia, a nawet wystgpienia trwatych nastepstw neurologicznych. Jednoczesnie, zwtaszcza

w populacji pacjentéw pediatrycznych, pewne podobienstwa kliniczne i wyniki badan obrazowych
wymagajg szerokiej diagnostyki réznicowej z takimi procesami jak np. neuroinfekcje, choroby
rozrostowe, neurodegeneracyjne, naczyniowe czy choroby zapalne o zasiegu uktadowym.

Materiat i metody: Autorzy przedstawiajg przeglad doniesien na temat odmiennosci
patofizjologicznych, klinicznych i diagnostycznych prezentujgc pacjentéw z wymienionymi powyzej
procesami demielinizacyjnymi. Ponadto przedstawiajg pacjentéw z procesami przypominajgcymi
procesy demielinizacyjne, u ktérych w toku szerokiej diagnostyki udato sie postawi¢ odmienne,
wiasciwe rozpoznanie.
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A. Charzewska, M. Dawidziuk, K. Niepokdj, S. Rzonca-Niewczas, J. Sawicka, P. Gérka-Skoczylas,
R. Szlendak, R. Tataj, K. Kanabus, K. Skrzypek, D. Hoffman-Zacharska
Zaktad Genetyki Medycznej, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

SEKWENCJONOWANIE NASTEPNEJ GENERACIJI W DIAGNOSTYCE RZADKICH
CHOROBACH NEUROLOGICZNYCH WIEKU DZIECIECEGO

Wprowadzenie: Sekwencjonowanie nastepnej generacji (NGS) stanowi przetom diagnostyki
molekularnej choréb uwarunkowanych genetycznie. W krétkim czasie z zaawansowanej technologii
badan naukowych stato sie niemalze rutynowym testem dostepnym w masowej diagnostyce
genetycznej. Zastosowanie NGS pozwolito na poznanie podtoza molekularnego wielu choréb
neurologicznych wieku dzieciecego, zidentyfikowanie setek nowych gendw, ktérych mutacje
odpowiedzialne sg za wystgpienie niepetnosprawnosci intelektualnej czy padaczki. Zmienito to

w sposdb znaczacy sytuacje chorych, a diagnoza molekularna otworzyta nowe perspektywy terapii,
takze genowej. Cel badania: Identyfikacja podtoza molekularnego zaburzen neurologicznych

o niejednoznacznym obrazie klinicznym z wykorzystaniem eksomowego NGS (WES).

Materiaty i metody: WES wykonano u 60 pacjentéw pediatrycznych z chorobg neurologiczna.

Wyniki: W grupie badanej uzyskano konkluzywny wynik diagnostyczny u 25 pacjentéw. Patogenne
warianty zidentyfikowano w genach zwigzanych z padaczkg (SCN1A, SCN8A, STXBP1, ATP6V1A),
hemiplegig (ATP1A2, ATP1A3), niepetnosprawnoscig intelektualng (SYNGAP1, SLC9A6, IQSEC2,
NEXMIF, ANKRD11, BCL11B, TBCD). Wyniki pozwolity na zastosowanie odpowiedniej terapii (TPP1),
identyfikacje podtoza niepozgdanych odczynéw poszczepiennych (PPP2CA, MECP2), poznanie
molekularnej przyczyny padaczki w przebiegu choroby nowotworowej (PTEN), imprintingowej
(UBE3A) i hipoglikemii (ABCCS8).

Whioski: Identyfikacja nowych gendw i patogennych wariantéw zwieksza mozliwosci prawidtowej
interpretacji badan genetycznych. Wiedza o tych wariantach deponowana jest w publicznych bazach
danych i wraz z rozwojem narzedzi bioinformatycznych pozwala na wiasciwe przypisanie okreslonego
defektu molekularnego do konkretnego fenotypu, zwiekszajgc skutecznosé diagnostyczng. Uzyskane
wyniki o skutecznosci diagnostycznej na poziomie 41% wskazujg, ze WES jest efektywnym narzedziem
poszukiwania podtoza zaburzen neurologicznych u dzieci.
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K. Czeczko, A. Potulska-Chromik, M. Lipowska, A. Seroka, A. Kostera-Pruszczyk
Warszawski Uniwersytet Medyczny

PORAZENIA OKRESOWE W PRZEBIEGU ZESPOtU ANDERSEN-TAWIL

Porazenia okresowe (PP) sg rzadkimi kanatopatiami spowodowanymi mutacjami w genach kodujgcych
kanaty wapniowe, sodowe lub potasowe, zwykle o dziedziczeniu autosomalnym dominujacym.
Choroba ma charakter napadowy - niedowtad utrzymujacy sie od kilku do kilkudziesieciu godzin.
Poczatek zwykle przypada na pierwsze dwie dekady zycia. Cel: ocena fenotypu pacjentdw z ATS
diagnozowanych z powodu porazenia okresowego Materiat: Czworo dzieci (wiek od 5,5-13,5 lat),
dwie dziewczynki i dwéch chtopcow.

Wyniki: Najwazniejsze cechy fenotypu prezentujemy w tabeli 1. Pacjent Mutacja KCNJ2 Pte¢ Wiek
rozpoznania (lat) Porazenie okresowe (wiek, lat) Fenotyp kardiologiczny (wiek objawdw, lat) Cechy
dysmorfii 1 G146R K 10 Tak (7) Bez objawdw Tak 2 E138K De novo M 5,5 Tak 13 miesiecy NormoK Bez
objawéw Tak 3 T75M M 13 Tak (12) NormoK Arytmia-(13)- ICD Tak 4 G52V De novo K 13,5 Tak
NormoK Bez objawdw Tak Tabela 1.

Whiosek: epizody PP w przebiegu ATS majg czesto charakter normokaliemiczny, co utrudnia¢ moze
wstepne rozpoznanie. Typowe sg cechy dysmorfii, mozliwy takze fenotyp kardiologiczny. Znajomos¢
tych elementéw fenotypu ATS umozliwia postawienie rozpoznania i objecie opieka zaréwno
kardiologiczng jak i neurologiczng wszystkich chorych. W zespole Andersen-Tawil leczenie groznych
zaburzen rytmu serca obejmuje m.in. wszczepienie urzadzen stymulujgcych serce (ICD).

Pacjent Mutacja Pitec | Wiek rozpoznania Porazenie okresowe Fenotyp Cechy
KCNJ2 (1at) {wiek, lat) kardiologiczny dysmorfii
(wiek
objawow, lat)
1 K Bez objawow Tak
S 10 Tak (7)
2 E138K M Tak 13 miesiecy Bez objawow Tak
De novo 5,5 NormoK
3 2 M Arytmia-(13)- Tak
TEM 13 Tak (12) NormoK Ico
G52V K Tak Bez objawow Tak
4 De novo 135 NormoK

Tabela 1.
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U.l. Dryja, K. Potatynska, t. Przysto
KNRIE-ICZMP-t6dz

RASMUSSEN | PARRY-ROMBERG - TRUDNY OVERLAP

Streszczenie: Twardzina linijna [linear scleroderma "en coup de sabre" (LSCS)] charakteryzuje sie
stanem zapalnym, uszkodzeniem naczyn oraz wtérnym wtéknieniem. Ostatnie dane z
neuroobrazowania coraz czesciej wskazujg na zajecie OUN niezaleznie od stopnia zaawansowania
choroby. Manifestacja neurologiczna LSCS nozologicznie odpowiada zespotowi Parry-Romberga (PRS),
w ktérym najczestszym objawem jest padaczka, w tym lekooporny stan padaczkowy o typie zespotu
Rasmussena.

Cel pracy: Oméwienie przypadku pacjentki z PRS i padaczka o morfologii epilepsia partialis continua
(EPC).

Materiat i metody: 15-letnia pacjentka z PRS i EPC skierowana do KNRIE celem rewizji leczenia
p/padaczkowego. Mimo wielokrotnych modyfikacji AED bez remisji napadéw padaczkowych. W RM
mozgowia stwierdzono ogniska w prawym ptacie czotowym i podkorowo. W EEG stata aktywnosé
padaczkowa w okolicy czotowo-centralno-skroniowej, ze zwolnieniem obejmujgcym catg prawa
potkule. Chora prezentowata state klonie i mioklonie potowicze lewostronne. W bad. neurologicznym
stwierdzano niedowtad potowiczy lewostronny, mowe dyzartryczng i chdd hemiparetyczny. Pacjentka
i Rodzice nie wyrazali zgody na hemisferektomie. Zastosowano plazmaferezy (PLEX), dalej wlewy IVIG
i IVMP. Stan pacjentki poprawit sie, nastgpita znaczaca redukcja napaddéw umozliwiajgca samodzielne
funkcjonowanie. Nastepnie zakwalifikowano chorg do leczenia tocilizumabem, pozostaje w dalszej
obserwacji klinicznej.

Whioski: Mimo eskalacji AED oraz stosowania immunomodulacji i PLEX u pacjentéw z PRS i EPC
najczesciej nie udaje sie uzyskad remisji napadéw padaczkowych. Postepowaniem z wyboru jest
hemisferektomia, ktdra nie zawsze jest akceptowana przez pacjenta i rodzine. Leczenie pacjentéw

z PRS i EPC sktania do poszukiwania nowych form terapii oraz neurobiomarkerdw ciezkiego przebiegu
LSCS.
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A. Fraczek-Szczepkowska
Klinika Neurologii Dzieciecej i Pediatrii, Kliniczny Szpital Wojewédzki Nr 2 im. Sw. Jadwigi Krélowej
w Rzeszowie

ENCEFALOPATIA Z NIEDOBORU WIT. B12 - KOBALAMINOWYM TGV
DO ZDROWIA

Wprowadzenie: Encefalopatia z niedoboru wit .12 to odwracalne zaburzenie czynno$ci OUN.

Na wczesnym etapie zycia objawy neurologiczne dotycza gtdéwnie mdzgowia wskutek opdznionej
mielinizacji uposledzajgcej m.in. rozwdj funkcji poznawczych i demielinizacji skutkujgcej regresem
psychomotorycznym.

Cel pracy: Prezentacja procesu diagnostyczno-terapeutycznego oraz odlegtych skutkéw leczenia
w oparciu o kilkuletnig obserwacje pacjenta.

Materiat i metody: Chtopiec 11-miesieczny przyjety z powodu ostabienia, utraty kamieni milowych,
opdznienia rozwoju psychoruchowego, jadtowstretu, apatii, z matg aktywnoscig spontaniczng, bez
kontaktu wzrokowego, nie gaworzyt. Neurologicznie stwierdzono m. in. znacznie obnizone napiecie
miesniowe, ujemna préba trakcji, koriczyny gérne uniesione w odwiedzeniu. W badaniu krwi: anemia
makrocytarna, leuko- i neutropenia, obnizona bezwzgledna liczba retikulocytéw, znaczny niedobér
wit. B12, podwyzszony poziom homocysteiny. W badaniu profilu kwaséw organicznych w moczu met.
GC/MS podwyzszony poziom MMA. Bad. EEG, okulistyczne i kardiologiczne bez istotnych odchylen.
W konsultacji onkologicznej utrzymano poglad o niedoborowej przyczynie zaburzert hematolog. USG:
poszerzone przestrzenie ptynowe przymézgowe, zanikowe poszerzenie komor bocznych. MRI: znaczne
zmniejszenie objetosci pétkul mdzgu, zaniki korowe, wtérne poszerzenie przestrzeni ptynowych,
opo6zniona mielinizacja. U matki wykryto niedobdr wit. B12 na tle gastropatii zanikowej o mozliwej
etiologii autoimmun.

Wyniki: Diagnoze postawiono w oparciu o objawy, wyniki badan i szybki efekt terapeutyczny podazy
wit. B12 - ustgpienie deficytéw neurologicznych, a w dtuzej obserwacji zréwnanie tempa rozwoju
z rowiesnikami oraz catkowite wycofanie patologicznych zmian w kontrolnym MR.

Whioski: Diagnostyka encefalopatii u niemowlat i matych dzieci powinna uwzglednia¢ przyczyny
potencjalnie odwracalne, w tym niedoborowe, ze wzgledu na mozliwos¢ szybkiego leczenia z bardzo
dobrg odlegtg prognoza rozwoju.
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J. Fraszczak, P. Kemnitz, M. Figlerowicz
Klinika Chorob ZakaZnych i Neurologii Dzieciecej UMP

OBJAWY KLINICZNE BEDACE WYNIKIEM KINKINGU TETNICY SZYINEJ
WEWNETRZNEJ W GRUPIE DZIECI

Wprowadzenie: Warianty przebiegu tetnicy szyjnej wewnetrznej nie nalezg do rzadkosci i u dzieci
majg najczesciej wrodzony charakter. Odmiennosci te czesto pozostajg bezobjawowe.

Cel pracy: Celem pracy byto przedstawienie przypadkéw pacjentéw ze stwierdzonym w badaniach
obrazowych kinkingiem tetnicy szyjnej wewnetrznej, z omdéwieniem ewentualnych wspdtistniejgcych
objawoéw oraz podkreslenie ich istotnosci kliniczne;.

Materiat i metody: Retrospektywne przeanalizowano przypadki szesciorga pacjentéw pediatrycznych
w wieku od 7 miesiecy do 16 lat przyjetych do Kliniki Chordb Zakaznych i Neurologii Dzieciecej

z powodu szerokiego spektrum objawdw, w tym z symptomami sugerujgcymi epizod przejSciowego
niedokrwienia madzgu (TIA). Przedstawiono wyniki przeprowadzonych badan, zestawiono ze
zgtaszanymi skargami oraz wskazano implikacje kliniczne.

Wyniki: U 1/3 analizowanych pacjentéw dominujgcymi w obrazie klinicznym byty objawy TIA. U tych
pacjentéw+ odchylenia w badaniach dodatkowych dotyczyty jedyne przebiegu wewnatrzczaszkowego
odcinka ICA. U pozostatych pacjentdw wykryty w badaniach obrazowych kinking ICA miat charakter
incydentalny.

Whioski: Warianty przebiegu tetnicy szyjnej wewnetrznej ujawniajg sie sporadycznie, jednak maja
istotne znaczenie w kontekscie epizodéw przejSciowego niedokrwienia OUN. Spektrum objawéw
klinicznych zatamania ICA jest szerokie, z zaburzeniem funkcji poznawczych wtgcznie. Nalezy braé
pod uwage tg anomalie w rdznicowaniu przypadkéw objawowych, w ktdrych istotnym wydaje sie
takze rozwazenie ewentualnosci zabiegu korekcji.
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E. Gtodek-Brzozowska
Klinika Neurologii Dzieciecej i Pediatrii, Kliniczny Szpital Woj. nr 2 w Rzeszowie

ZASTOSOWANIE TROMBEKTOMII MECHANICZNEJ W LECZENIU UDARU
NIEDOKRWIENNEGO W NASTEPSTWIE ROZWARSTWIENIA TETNICY SZYJNEJ
WEWNETRZNEJ U 14-LETNIEJ DZIEWCZYNKI - PREZENTACJA PRZYPADKU

WPROWADZENIE: U dzieci udary wystepujg rzadziej niz u dorostych, jednak z uwagi na powazne
nastepstwa takie jak niepetnosprawnosc ruchowa, pogorszenie funkcji poznawczych, padaczka
wymagajg szybkiego rozpoznania i odpowiedniego leczenia. Znaczny postep w terapii udaru
niedokrwiennego u 0séb dorostych wynika ze standardéw dotyczgcych leczenia przyczynowego

z zastosowaniem trombolizy oraz mechanicznej trombektomii. Zastosowanie takich metod leczenia
znaczaco poprawito rokowanie.

CEL PRACY: Celem pracy byta analiza postepowania wdrozonego po rozpoznaniu udaru
niedokrwiennego w nastepstwie rozwarstwienia tetnicy szyjnej wewnetrznej prawej oraz ocena
zastosowanego leczenia na obecny stan neurologiczny pacjentki.

MATERIAL | METODY: W pracy przedstawiono przypadek pacjentki hospitalizowanej w Klinicznym
Szpitalu Woj. Nr 2 w Rzeszowie. Znany byt doktadny czas wystgpienia objawdw (asymetria twarzy,
ostabienie kgp).W wyniku przeprowadzonej w trybie pilnym dgn neuroobrazowej(KT, MR i angio- MR
OUN)ustalono rozpoznanie wczesnych zmian niedotlenieniowo-niedokrwiennych w nastepstwie
niedroznosci tetnicy szyjnej wewnetrznej prawej. Zdecydowano o zastosowaniu mechanicznej
trombektomii, ktérg rozpoczeto w 5 godzinie od poczatku objawdw. W trakcie zabiegu rozpoznano
rozwarstwienie jako przyczyne niedroznosci tetnicy szyjnej. Implantowano stent. Po ustabilizowaniu
stanu ogdlnego zostata przekazana do Kliniki Rehabilitacji Neurologicznej celem usprawniania.

Po 3 miesigcach od zachorowania byta ponownie hospitalizowana celem wykonania badan
kontrolnych. Pacjentka z odchylen prezentowata dyskretny niedowtad lewostronny, jest samodzielna,
chodzaca.

WYNIKI: U pacjentki postawiono rozpoznanie udaru w nastepstwie rozwarstwienia tetnicy szyjnej
wewnetrznej prawej, a nastepnie zakwalifikowano do mechanicznej trombektomii z dobrym efektem.

WNIOSKI: Zastosowanie trombektomii pozwolito na znaczne zmniejszenie nastepstw udaru
u pacjentki.
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A. Gliniany, t. Przysto, K. Potatynska
KNRIE - ICZMP - t6dZ

NEUROINFEKCJA GRUZLICZA | JE) NASTEPSTWA

Wprowadzenie: Gruzlica (Tbc) nadal pozostaje jedng z najpowazniejszych choréb zakaznych

na swiecie. Pomimo szczepien ochronnych odsetek chorych na gruzlice stale ro$nie, z narastajgcym
trendem postaci pozaptucnych Tbc, w tym z zajeciem OUN. Gruzlica jest wywotywana przez pratki
(Mycobacterium), bakterie o metabolizmie tlenowym, ktdre dzieki specyficznej budowie $ciany
komodrkowej wykazujg wysoka odpornos¢ na takie czynniki jak wysuszanie, zmiany pH czy niskg
temperature.

Cel pracy: Prezentacja przypadku gruzliczego zapalenia opon mdzgowo-rdzeniowych z
towarzyszacymi powiktaniami i uwzglednieniem wywiadu chorobowego, diagnostyki, leczenia
oraz roli czynnej immunizacji.

Materiat i metodyka: Przypadek kliniczny opisuje 15-miesieczng dziewczynke przyjetg do Kliniki
Pediatrii ICZMP z objawami uogdlnionej reakcji zapalnej i zab. Swiadomosci. W wykonanej TK gtowy
uwidoczniono obszar hipodensyjny pogranicza skroniowo-ciemieniowego prawej pétkuli mézgu

oraz pogrubienie opon m-r. Po przyjeciu do KNRIE w przeprowadzonym RM médzgowia uwidoczniono
leptomeningitis oraz cechy vasculitis w zakresie MCA z wtérnym udarem niedokrwiennym prawej
potkuli mézgu; w TK ptuc zmiany proséwkowe. W toku przeprowadzonej diagnostyki wdrozona zostata
tréjlekowa terapia swoista z deksametazonem oraz leczenie przeciwudarowe i profilaktyka
przeciwdrgawkowa.

Whioski: Mimo obowigzkowej po urodzeniu czynnej immunizacji BCG, zakazenie Tbc moze dotyczy¢
okresu pdéznoniemowlecego. W zakresie diagnostyki neuropediatrycznej ,,ztotym standardem”
pozostaje wcigz punkcja ledzwiowa z uzyskaniem klasycznego gruzliczego PMR. Wielonarzagdowy
aspekt problemoéw klinicznych wymaga Scistej wspotpracy interdyscyplinarnej, ktéra umozliwia
szybkie wtaczenie leczenia swoistego oraz zapewnia optymalng poprawe stanu dziecka.
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0. Goérowska

Klinika Neurologii Dzieciecej Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie

M. Woéjcik

Klinika Endokrynologii Dzieciecej Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie
S. Kroczka

Klinika Neurologii Dzieciecej Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie

E. Szczudlik

Klinika Endokrynologii Dzieciecej Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie

ZESPOL ALLAN-HERNDON-DUDLEY U CHLOPCOW Z HEMIZYGOTYCZNA
MUTACIJA W GENIE SLC16A2

Wprowadzenie: Zespot Allan-Herndon-Dudley (AHDS),jest to zaburzenie rozwoju mdzgu,
spowodowane mutacjg w genie SLC16A2,dziedziczone w sposdb recesywny sprzezony z
chromosomem X. Zaburzenie jest wynikiem mutacji w transporcie monokarboksylanu 8(MCT8)-
specyficznym transporcie wewngatrzkomdrkowym dla hormonu tarczycy od ktérego uzalezniony
jest rozwdéj mozgu.

Cel pracy: Prezentacja rzadkich przypadkéw klinicznych i obserwacji dotyczacych ich leczenia.

Materiat i metody: Badaniem objeto 4 chtopcéw w wieku od 10 miesiecy do 5 lat bedacych
pod opieka Kliniki Neurologii Dzieciecej w Krakowie, u ktdrych rozpoznano AHDS.

Wyniki: U chtopcéw w badaniu fizykalnym stwierdzono obnizenie napiecia miesSniowego w osi glowa-
tutéw a wzmozenie napiecia w obrebie koriczyn oraz prawidtowe odruchy Sciegniste, ,,puchate”
grzbiety rak i stop. Pacjenci nie unosili gtowy, nie obracali sie, nie wykazywali aktywnosci
spontanicznej mieli oczoplas. Byli rehabilitowani z nieznaczng poprawa. Z cech dysmorficznych uwage
zwracaty pociagty twarz, zwezenie czaszki w wymiarze dwuskroniowym, gteboko osadzone gatki
oczne, zez zbiezny obuoczny, szeroka nasada nosa. Wywiad rodzinny u chtopcow nie jest obcigzony
chorobami genetycznymi. W badaniu neuropsychologicznym u kazdego z nich wykazano znaczne
opoéznienie rozwoju. W przebiegu rozwoju u kazdego z chtopcéw rozpoznano padaczke do leczenia
wprowadzajgc farmakoterapie. W badaniach laboratoryjnych stwierdzono prawidtowy poziom TSH
za$ nieprawidtowe fT4 lub T4 catkowite. W MR gtowy uwidoczniono cechy znacznie opdznionej
mielinizacji. W wykonanej diagnostyce genetycznej metodg WES stwierdzono mutacje w genie
SLC16A2. Uzyskano zgode Komisji Bioetycznej na eksperymentalne leczenie Tiratricolem u kazdego

z chtopcow, ktére trwa do dzis. Ustalono program monitorowania efektéw terapeutycznych,

ktory stosujemy w Klinice.

Whioski: Monitorowanie skutecznosci leczenia, umozliwia lepsze planowanie terapii nowo wykrytych
przypadkow i umozliwia wprowadzenie terapii w jak najwcze$niejszym okresie rozwoju.
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P. Granosik, A. Markiewicz, t. Przysto
Klinika Neurologii Rozwojowej i Epileptologii (KNRIE) ICZMP

ANALIZA NOWO KSZTALTUJACEGO SIE FENOTYPU ,,SITTER” SMA

Wprowadzenie: Leczenie rdzeniowego zaniku miesni (SMA) z zastosowaniem nowych terapii
zrewolucjonizowat obowigzujgcy system oceny pacjentéw. Klasyczny podziat SMA w odniesieniu
do chorych progresujacych ruchowo unaocznit skutecznosé stosowanego leczenia i umozliwit
charakteryzowanie nowych fenotypdw SMA. W codziennej praktyce obserwujemy pacjentéw
bedacych w monoterapii zgodnie z programem lekowym jak i politerapii z inicjatywy rodzicow.
Obraz kliniczny chorych jest zatem heterogenny i wymaga wnikliwej oceny funkcjonalnej celem
weryfikacji postepu prowadzonego leczenia, szczegblnie w przypadku taczonych terapii.

Cel pracy: Analiza i ocena zmieniajgcego sie fenotypu dziecka z SMA1

Materiat i metody: 11-miesieczny pacjent z objawami opdznionego rozwoju ruchowego skierowany
do KNRIE celem diagnostyki. W bad. neurologicznym obraca gtowe, odrywa kkg i kkd od podtoza,
nie chwyta kolan i stop, przekreca z plecéw na boki, brak wysokiego podporu, nie siada, posadzony
siedzi chwiejnie. W bad. molekularnym w kierunku SMA homozygotyczna delecja SMN1 z 3 kopiami
genu SMN2. Zakwalifikowany do terapii nusinersenem, w CHOP INTEND 46 pkt. (,,non sitter”).

Po 6 miesigcach nie siada samodzielnie, posadzony siedzi, prébuje petza¢, w CHOP INTEND 58 pkt.
(,non sitter”). Po kolejnych 4 miesigcach pierwsze proby samodzielnego siadu. Po 11 miesigcach

od diagnozy SMA podaz onasemnogen abeparwowek. Samodzielny siad (,,sitter”) z przejSciem

do pozycji czworaczej w 25 miesigcu zycia, w HFSME 38/66. W ostatnim badaniu samodzielnie
czworakuje i siada, bez zmian w HFSME.

Wyniki: Zmiana fenotypu z ,,non sitter” do ,sitter”.

Whioski: Pacjent od chwili rozpoczecia terapii uzyskiwat coraz lepsze wyniki w skalach CHOP INTENT
i HFSME. Aktualnie postep w aktywnosciach nieuwzglednionych w skali HFSME, co sktania
do poszukiwania nowego narzedzia oceny.
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D. Hoffman

Zaktad Genetyki Medycznej, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

T. Mazurczak

Klinika Neurologii Dzieci i Mtodziezy, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa
P. Gorka-Skoczylas

Zaktad Genetyki Medycznej, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

K. Kanabus

Zaktad Genetyki Medycznej, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

A. Winczewska-Wiktor

Katedra i Klinika Neurologii Wieku Rozwojowego,; Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego,
Poznan

H. Mazurkiewcz

Klinika Neurologii Dzieci i Mfodziezy, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa
D. Antczak-Marach

Klinika Neurologii Dzieci i Mfodziezy, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa
E. Stawicka

Klinika Neurologii Dzieci i Mifodziezy, Instytut Matki i Dziecka, Warszawa

MUTACJE W GENIE SCN1A JAKO PODLOZE ENCEFALOPATII PADACZKOWYCH
| ROZWOJOWYCH - NIE TYLKO ZESPOt DRAVET

Wprowadzenie: Zespot Dravet (DRVT), to najczesciej diagnozowana klinicznie i molekularnie
encefalopatia padaczkowa. W ponad 80% badanych przypadkéw identyfikowane sg warianty
patogenne w genie SCN1A, pozostate to fenokopie tego zespotu z mutacjami w innych genach

lub przypadki, gdzie nie znajdujemy mutacji w objetych badaniami regionach. Mutacje w genie SCN1A
identyfikowane sg takze u pacjentéw o innych fenotypach ze spektrum choréb SCN1A-zaleznych i nie
tylko. Wprowadzenie do diagnostyki molekularnej sekwencjonowania nastepnej generacji powoduje,
ze warianty w genie SCN1A identyfikowane sg u pacjentdow o réznych fenotypach, a problemem staje
sie ustalenie czy stanowig one podtoze choroby, czy sg to warianty modyfikujgce przebieg kliniczny
wynikajacy z mutacji w innym genie, czy tez sg nieistotne diagnostycznie.

Cel pracy: Prezentacja pacjentéw z wariantami patogennymi w genie SCN1A o fenotypach z grupy
encefalopatii padaczkowych innych niz DRVT.

Materiaty i metody: Grupa pacjentdw obejmuje osoby z rozpoznaniem np. zespotu Westa, Doose,
MPSI, u ktérych w badaniu molekularnym zidentyfikowano warianty typu missens w genie SCN1A.

Wyniki: U pacjentéw skierowanych na badanie podtoza molekularnego zespotéw z grupy
encefalopatii padaczkowych zidentyfikowano mutacje w genie SCN1A. Szczegétowa analiza
patogennosci tych wariantéw biorgca pod uwage dane z baz danych (warianty patogenne/
populacyjne), analizy z zastosowaniem dedykowanych narzedzi bioinformatycznych

oraz charakterystyka dziedziczenia wykazaty, ze majg one charakter patogenny.

Whioski: Identyfikacja wariantu genu SCN1A u pacjenta z klinicznym rozpoznaniem innym niz DRVT,
nie wyklucza istotnej korelacji klinicznej. Spektrum fenotypdw powigzanych z mutacjami w tym genie
ciggle jest poszerzane. Ostateczna kwalifikacja powinna by¢ wynikiem powigzanej analizy danych
kliniczno-molekularnych, a charakterystyka danych klinicznych winna decydowaé o ewentualnym
rozszerzeniu zakresu badan molekularnych.
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M. Jankowska
Klinika Neurologii Rozwojowej i Epileptologii ICZMP todZ

UDAR NIEDOKRWIENNY Z WTORNYM UKRWOTOCZNIENIEM U PACJENTA
ZE SWIEZO ROZPOZNANA CHOROBA CROHNA, Z WSPOLTOWARZYSZACYM
tAGODNYM GUZEM MOZGU.

Streszczenie: Udar moézgu jest rzadkim schorzeniem w populacji pediatrycznej. Przyczyny udaréw

u dzieci sg wieloczynnikowe z rosngcym udziatem zapalenia naczyn mdézgowych. Nieswoiste zapalenia
jelit (NZJ) czesto wystepujg w populacji mtodych oséb dorostych, u dzieci stanowig 20-25% wszystkich
przypadkéw. W poréwnaniu z populacjg ogdlng ryzyko wystgpienia zakrzepowo-zatorowych u chorych
z NZJ jest 3-krotnie zwiekszone. W populacji pediatrycznej incydenty udarowe wystepujg u ok. 2%
pacjentéw z NZJ.

Cel pracy: Omoéwienie przypadku 17-letniego pacjenta ze $wiezo rozpoznang chorobg Crohna (ChC)
powiktanej udarem mézgu, z wspéttowarzyszgcym guzem maozgu.

Materiat i metody: Pacjent z ChC leczony immunosupresyjnie metyloprednizolonem oraz azatiopryna
przyjety do SOR ICZMP z powodu silnego bdlu gtowy z uporczywymi wymiotami. Poza srednim
stanem ogdlnym nie stwierdzono odchylen w badaniu neurologicznym. W RM stwierdzono w lewej
okolicy skroniowo-potylicznej obszar hiperintensywny w T2 i FLAIR obejmujacy istote biatg i szarg,
ponadto w ptacie ciemieniowym lewym ognisko przemawiajgce multinodular and vacuolating
neuronal tumor. Badanie RM przerwano z uwagi na GTCS. Poczatkowo przyjety do OITP, dalej
przekazany do KNRIE celem dalszego leczenia i diagnostyki. W wykonanych badaniach pracownianych
prawidtowe parametry autoimmunologiczne i koagulologiczne za wyjgtkiem podwyzszonego
antygenu von Willebranda. ECHO serca nie potwierdzito kardiogennej przyczyny udaru.

Whioski: Udar mdzgu jest rzadkim schorzeniem w populacji dzieciecej. Wspoéttowarzyszgce choroby
przewlekte, w tym autoimmunologiczne, wigzg sie z wyzszym ryzykiem incydentéw zakrzepowo-
zatorowych OUN z zapalnym odczynem w obrebie naczyn mdézgowia.
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M. Jaczak-Gozdziak

Katedra i Klinika Neurologii Wieku Rozwojowego UM im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu
B. Steinborn

Katedra i Klinika Neurologii Wieku Rozwojowego UM im. K. Marcinkowskiego w Poznaniu
D. Karolewska

Wielkopolskie Centrum Pediatrii, Poznan

OGNISKOWE NAPADY PADACZKOWE JAKO MYLACY POCZATEK
NAWRACAJACEGO MOGAD

MOGAD czyli zespét demielinizacyjny z obecnoscig przeciwciat przeciwko glikoproteinie mieliny
oligodendrocytdw, jest obok stwardnienia rozsianego i spektrum neuromylitis optica jedng

z manifestacji procesu demielinizacyjnego, czesciej spotykang w populacji pediatrycznej. MOGAD
moze przybierac réznorodng postac kliniczng: ostre rozsiane zapalenie mézgu i rdzenia (ADEM),
pozagatkowe zapalenie nerwu wzrokowego, czesto obuoczne(ON), zapalenie poprzeczne rdzenia(TM),
lub przebieg podobny do NMOSD. Przebieg moze by¢ jednofazowy(40-50%) lub wielofazowy(50-60%)
szczegllnie w przypadku utrzymywania sie dodatniego miana przeciwciat anty-MOG. Bardzo rzadko
pierwszg manifestacjg choroby, poprzedzajgcy typowe objawy MOGAD o od 8 do 48 miesiecy s3
ogniskowe napady padaczkowe z wtérnym uogdlnieniem, bez typowych zmian demielinizacyjnych

w MR gtowy. W pracy przedstawiono przypadek 17 letniego pacjenta, u ktdrego pierwszymi objawami
MOGAD byty ogniskowe napady padaczkowe pod postacig zwrotu glowy w prawo z uniesieniem lewej
koniczyny gdrnej i slinieniem. Epizody napadowe pojawity sie po wycieciu guza prawego nadnercza
(ganglioneuroblastomy) i woéwczas pomimo prawidtowego MR gtowy, wykluczeniu obecnosci
przeciwciat onkoneuronalnych w surowicy i w PMR, podejrzewano zespot paraneoplastyczny.

Po leczeniu sterydami i.v, immunoglobulinami, po 8 zabiegach plazmaferezy oraz wtgczeniu leczenia
przeciwpadaczkowego, napady ustgpity i przez 9 miesiecy nie byto innych manifestacji
neurologicznych. Dopiero kolejne rzuty choroby z typowym obrazem radiologicznym i klinicznym
(ADEM, MDEM, obuoczny ON) pozwolity wtasciwie rozpoznaé, a nastepnie leczy¢ pacjenta zaréwno
podczas rzutéw jak i poprzez wigczenie leczenia podtrzymujgcego. Przypadek pacjenta pozwala
przeanalizowa¢ wielofazowy, réznorodny klinicznie przebieg MOGAD, a przede wszystkich wskazuje
na potrzebe poszerzania diagnostyki padaczki w kierunku chordb demielinizacyjnych: oznaczanie
przeciwciat anty-MOG i anty-AQP4.
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E. Kapusta

Uniwersytecki Szpital Dzieciecy, Klinika Neurologii Dzieci i Mfodziezy UICM, Krakéw
P. Kwinta

Uniwersytecki Szpital Dzieciecy, Klinika Pediatrii UJCM, Krakow

K. Nawrocki

Matopolskie Hospicjum dla Dzieci, Krakow

S. Kroczka

Uniwersytecki Szpital Dzieciecy, Klinika Neurologii Dzieci i Mfodziezy UICM, Krakdw

METABOLICZNE DOMINO JAKO PRZYKEAD TRUDNOSCI DIAGNOSTYCZNYCH,
TERAPEUTYCZNYCH | SOCJALNYCH - PRZYPADEK KLINICZNY

Izolowane mutacje w genach GCH1,PAH czy deficyt GTPCH s3 przyczyng objawdw neurologicznych,
ktore ujawniaja sie w réznym wieku i nasilajg sie z czasem. Skojarzone wystepowanie tych objawéw
moze prowadzi¢ do ciezkiej niepetnosprawnosci w niemowlectwie. Chtopiec z Cl,z prawidtowym
okresem noworodkowym. W 2 m.z. rodzice zauwazyli regres rozwoju, pierwsze napady drgawek,
gtéwnie ogniskowych lewostronnych. W 5 m.z wystgpit stan padaczkowy, prowadzacy do NZK.
Wodwczas hospitalizowany, w badaniu MR opisano poszerzenie uktadu komorowego i podwyzszenie
sygnatu tkanki mdézgowej. Stwierdzono encefalopatie metaboliczng na podtozu nieleczone;j
hiperfenyloalaninemii. W dalszej diagnostyce wykryto mutacje w genach GCH1 i PAH, ktorych
obecnos¢ wywotuje tagodng hiperfenyloalaninemie, niedobér GTPCH i dystonie wrazliwg na I-dope,
o dziedziczeniu autosomalnym dominujgcym. Wtaczono leczenie substytucyjne: dichlorowodorek
sapropteryny, preparat karbidopy i lewodopy, oksytryptan, L-karnityne, koenzym Q10 i tokoferol,

a takze wielokrotnie modyfikowano leczenie przeciwpadaczkowe- obecnie lewetyracetam,
wigabatryna, karbamazepina i fenobarbital. Stwierdzono réwniez niedoczynnosé tarczycy i wtérng
niedoczynnosé kory nadnerczy. Z powodu nasilonego refluksu zotgdkowo-przetykowego i trudnosci
w karmieniu wykonano zabieg antyreflusowy i zatozono PEG. Mimo dedykowanego leczenia w 16 m.z.
nie stwierdzono postepu w rozwoju dziecka. Lezgcy, nie skupia wzroku, nie kontroluje gtowy,
zaznaczona jest wiotko$¢ osiowa i czterokonczynowe porazenie spastyczne. Z powodu ciezkiego stanu
neurologicznego i ogdlnego skierowano chtopca pod opieke Hospicjum. 1.Mimo stosowanego
leczenia substytucyjnego chtopiec nie wykazuje cech rozwoju psychoruchowego. 2.Stosowana
polipragmazja (12lekéw) w istotny sposdb utrudnia codzienng aktywnos¢ opiekundw. 3.Terapia
substytucyjna dostepna jest jedynie w formie doustnej, co ze wspdtwystepowaniem niedoczynnosci
kory nadnerczy moze prowadzi¢ do zagrazajacej zyciu kryzy metaboliczne;j.
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T. Kmie¢, M. Krawiec, M. Ogrodnik, K. Kotulska

Klinika Neurologii i Epileptologii IPCZD Warszawa

D. Paczkowski, M. tukasik, M. Rudas

Oddziat Neurochirurgii Dzieciecej, Wojewddzki Szpital Dzieciecy, Bydgoszcz

ZASTOSOWANIE GLEBOKIEJ STYMULACJI MOZGU /DBS/ W LECZENIU
DYSTONII UOGOLNIONEJ PIERWOTNEJ | WTORNEJ U DZIECI

Wstep: W wieku dzieciecym ujawniajg sie dystonie uogdlnione pierwotne i wtdérne o do$é szybkim
postepie klinicznym, prowadzacym do znacznej niepetnosprawnosci ruchowej z zanikiem funkgji
chodu. Stosowane leczenie farmakologiczne wieloma lekami w mono i politerapii jest zupetnie
nieskuteczne. Nowa terapig z wyboru w leczeniu dystonii uogdlnionej u dzieci od 15 lat w Polsce
jest stymulacja gteboka mdzgu /Deep Brain Stimulation/.

Materiat: U 3 chtopcdw z dystonig pierwotng / DYT-1, Dyt-6, Dyt-28/ w wieku 12-15 lat/ wszczepiono
DBS do gatki bladej wewnetrznej GPi/2 pac./ i do jadra niskowzgdrzowego STN/1 pac./

i u 4 pacjentéw z PKAN /w wieku 10-15 lat/ 3 dziewczynki i 1 chtopiec/ do jadra niskowzgdérzowego
STN. Dotychczasowe wielolekowe leczenie farmakologiczne byto prawie zupetnie nieskuteczne

i nie tagodzito objawow dystonii.

Wyniki: Po zatozeniu u pacjentéw DBS standardowo zwiekszano parametry stymulacji i uzyskiwano
kliniczng poprawe oceniang w skali BAD/ Barry-Albright Dystonia scale/. U chtopcéw z dystonia
pierwotng obserwowano dos¢ szybkie ztagodzenie dystonii i poprawe po kilku miesigcach sprawnosci
ruchowej i manualnej oraz powrét funkcji chodu /do 70% w skali BAD/. U 4 pacjentéw z PKAN z ciezka
uogolniong wtdérng dystonig po kilku miesigcach powoli zmniejszaty sie ruchy dystoniczne koriczyn

i tutowia. /do 30% w skali BAD/.

Whioski: Uzyskane wyniki terapii DBS ze zmniejszeniem sie nasilenia dystonii pierwotnej do 70%
i dystonii wtérnej do 30% u leczonych pacjentéw potwierdzajg jej skutecznosé i zachecaja do jej
zastosowania juz we wczesnej fazie dystonii celem poprawy komfortu zycia.
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M. Latifa, A. Gergont, S. Kroczka
Katedra Neurologii Dzieci i Mtodziezy Uniwersytet Jagielloriski Collegium Medicum w Krakowie

PRZECIWCIALA PRZECIWKO GLIKOPROTEINIE OLIGODENDROCYTOW MIELINY
(ANTY-MOG) U CHLOPCA W WIEKU 3,5 LAT Z OBJAWAMI OSTREGO
ROZSIANEGO ZAPALENIA MOZGU | RDZENIA, ADEM

Wprowadzenie: Demielinizacja pierwotna u dzieci nie nalezy do czestych probleméw klinicznych,
najczesciej w mtodszej grupie wiekowej wystepuje ostre rozsiane zapalenie mdzgu i rdzenia (acute
disseminated encephalomyelitis, ADEM). W diagnostyce rdznicowe] konieczne jest rdznicowanie
ze stwardnieniem rozsianym oraz z grupg chordb o podobnym obrazie klinicznym, obejmujgcym
zapalenie nerwéw wzrokowych, objawy piramidowe, rdzeniowe i mézdzkowe, nalezgcych

do spektrum NMO (neuromyelitis spectrum disorders, NMOSD).

Przypadek kliniczny: Pacjent w wieku 3 lat i 5 miesiecy, ktory po tygodniu leczenia zapalenia ucha
srodkowego zgtaszat bdl prawej nogi i odmawiat chodzenia, co poczgtkowo tgczono ze zmianami
pourazowymi. Po tygodniu wzglednej stabilizacji w trakcie leczenia przeciwzapalnego,
zaobserwowano zez zbiezny oka lewego, zaburzenia rownowagi ze zbaczaniem na lewg strone,

a w badaniu okulistycznym zatarte obrysy tarcz nerwéw wzrokowych. MR mdzgowia wykazato
nadnamiotowo $réd i podkorowo, na poziomie blaszki czworaczej, na granicy z mostem strefy
uszkodzenia istoty biatej z lokalnym obrzekiem tkanki mdézgowej, bez restrykcji dyfuzji, bez
wzmocnienia kontrastowego, wymagajgce réznicowania pomiedzy zmianami demielinizacyjnymi
i zapalnymi. Wobec prawidtowego wyniku badania ptynu mézgowo-rdzeniowego (cytoza

2 komorki/ul, biatko 0,1 g/1) wysunieto podejrzenie ADEM i wtgczono pulsy Solu-Medrolu,

co spowodowato szybkie ustgpienie objawdéw. Wobec bardzo szybkiej reakcji na sterydoterapie,
typowej dla chordb zwigzanych z przeciwciatami przeciwko glikoproteinie oligodendrocytéw mieliny
przeprowadzono badanie krwi na obecnos¢ przeciwciat anty-MOG i uzyskano wynik dodatni.

Whioski: Chorobe z przeciwciatami przeciwko glikoproteinie oligodendrocytéw mieliny nalezy
rozwazy¢ u dzieci z objawami ostrego rozsianego zapalenia mdzgu i rdzenia, co moze mie¢ decydujace
znaczenie w doborze leczenia i ocenie rokowania.
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A. Niezgoda

Uniwersytecki Szpital Kliniczny w Poznaniu

G. Bieganiski, J. Wachowiak

Szpital Jonschera w Poznaniu

J. Czarnota

Centrum Medyczne Med-Polonia w Poznaniu

K. Siemionow, A. Heydemann, M. Sikorska, A. Ziemecka, M. Siemionow
Dystrogen Therapeutics

BADANIE PILOTAZOWE OCENY ELEKTROMIOGRAFICZNEJ PO PODANIU TERAPII
DYSTROPHIN EXPRESSING CHIMERIC (DEC) CELLS U PACJENTOW Z DYSTROFIA
MIESNIOWA DUCHENNE’A Z OKRESEM OBSERWACJI DO 12 MIESIECY

Woprowadzenie: Dystrofia miesniowa Duchenne’a (DMD) jest nieuleczalng chorobg wynikajgca
z mutacji w genie dystrofiny skutkujgca postepujgcym zwyrodnieniem miesni. Bezpieczenstwo
nowatorskiej terapii DT-DECO1 bazujgcej na komédrkach chimerycznych wykazujgcych ekspresije
dystrofiny (ang. Dystrophin Expressing Chimeric (DEC) Cells) zostato potwierdzone w badaniu
pilotazowym first-in-human. Ocene efektywnosci terapii DT-DECO1 oparto na badaniu
elektromiograficznym (EMG) oraz sity reki.

Cel pracy: Wstepne okreslenie skutecznosci terapii DT-DECO1 u pacjentéw DMD w ocenie EMG
oraz sity reki.

Materiaty i metody: Elektromiograficzna ocena czasu trwania potencjatéw jednostki ruchowej

(ang. Motor Unit Potentials) wybranych miesni koriczyny gérnej (deltoideus, biceps brachii) i dolnej
(rectus femoris, gastrocnemius) u chtopcéw w wieku 5-18 lat (n=3) z potwierdzong genetycznie DMD.
Badanie EMG i dynamometryczny pomiar sity miesniowej przeprowadzono na wizycie przesiewowej
oraz po podaniu Srédkostnym komaérek chimerycznych DEC w 3-, 6- i 12-tym miesigcu w ramach
trwajgcego badania oceny bezpieczerstwa i wstepnej skutecznosci pojedynczej dawki terapii DT-
DECO1 (2x1076 komérek/kg).

Wyniki: Wyniki EMG pierwszych trzech pacjentéw wykazaty wzrost Sredniego czasu trwania MUP

w poréwnaniu do wartosci wyjsciowych we wszystkich badanych miesniach (deltoideus o 44%, biceps
0 91 %, rectus femoris 0 20%, gastrocnemius o 35%) przez okres co najmniej 6 miesiecy po podaniu
DT-DECO1. Wyniki te korelowaty ze zwiekszong sita miesniowa koriczyn: sita uscisku wzrosta 0 20%

w prawej rece i 0 17% - w lewej; sita wyprostu kolana prawego wzrosta 0 21% i sita wyprostu kolana
lewego zostata zachowana na poziomie wyjsciowym.

Whioski: Poprawa wartosci MUP w EMG w 6 miesiecy po podaniu terapii DT-DECO1 korelujgca
z poprawa sity miesni potwierdzajg wstepng skutecznosé terapii komérkowej DT-DECO1. Badanie EMG
moze by¢ uznane za nieinwazyjny i obiektywny biomarker oceny funkcji miesni u chorych na DMD.
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J. Panasiuk

Katedra Logopedii i Jezykoznawstwa Stosowanego Uniwersytet Marii Curie-Sktodowskiej
M.M. Kaczynska-Hatadyj

Szpital Neuropsychiatryczny w Lublinie

ZABURZENIA ROZWOJU MOWY O PODtOZU NEUROLOGICZNYM.
PROBLEMY DIAGNOZY ROZNICOWE!

Obrazy zaburzen rozwoju mowy uwarunkowanych czynnikami neurologicznymi opisane w literaturze
przedmiotu i ujete w ramy teoretycznych modeli zwykle odbiegajg od objawdéw obserwowanych

u poszczegdlnych dzieci. Dzieje sie tak dlatego, ze u dzieci czynniki patologiczne naktadajg sie

na dynamiczne procesy rozwojowe, u dzieci pierwotny patomechanizm zaburzen rozwojowych
uruchamia wtdrne mechanizmy doprowadzajgc do zaktdcenia rozwoju réznych sfer rozwojowych,

u dzieci nastepuje tez kompensowanie objawdw zaburzenia w wyniku proceséw adaptacyjnych.
Wspotwystepowanie tych zmiennych doprowadza do powstawania ztozonych i zindywidualizowanych
obrazéw zaburzen wieku rozwojowego i ich zmiennosci w kolejnych fazach rozwoju dziecka. Dlatego
diagnozowanie logopedyczne dzieci chorych neurologicznie - ustalanie mechanizmu i zakresu
zaburzen rozwojowych jest zadaniem trudnym. W niniejszym opracowaniu analizie poddano czynniki
doprowadzajgce do zaburzen w rozwoju mowy u dzieci chorych neurologicznie oraz wynikajgce stad
implikacje dla postepowania diagnostycznego i orzeczniczego. Problemy rdéznicowania zaburzen wieku
rozwojowego zilustrowano opisami przypadkdéw.
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J. Panasiuk

Katedra Logopedii i Jezykoznawstwa Stosowanego UMCS
M.M. Kaczynska-Hatadyj

Szpital Neuropsychiatryczny w Lublinie

PROGRAMOWANIE JEZYKA U DZIECKA Z AFAZIA

Terapia logopedyczna w przypadku specyficznych zaburzen rozwoju mowy ma na celu
zaprogramowanie jezyka etnicznego w umysle dziecka jako narzedzia poznania oraz usprawnienie
jego uzycia w rozmaitych uwarunkowaniach komunikacyjnych. W rozwigzywaniu problemoéw
metodycznych dotyczacych programowanie jezykowego nalezy uwzgledniaé te wtasciwosci mowy,
ktére sg inherentnymi cechami komunikacji jezykowej, nalezg don: 1) postugiwanie sie kanatem
gtosowo-stuchowym (mozna w potaczeniu z kanatem wzrokowo-ruchowym - pismem), 2) arbitralnos¢
(symbole jezykowe nie sg zwigzane z przedmiotem, ktdry oznaczajg), 3) semantycznos¢ (struktury
jezyka powinny by¢ ¢wiczone na materiale ,,znaczgcym”), 4) przekaz kulturowy (jezyk stuzy
przekazywaniu doswiadczen), 5) autonomicznosé mowy (wypowiedzi stowne powinny informowac

o przezyciach i zjawiskach odlegtych w czasie i przestrzeni), 6) spontanicznos¢ (cztowiek postuguje sie
jezykiem w sposéb nieprzymuszony i dowolny jako swoim srodkiem komunikacji), 7) dialogowosé
(naprzemiennosc rél nadawcy i odbiorcy), 8) strukturalnosé (jezyk jest zbiorem elementéw
uporzadkowanych, ktére mozna tgczyc i przetwarzac¢ w sposob regularny), 9) kreacyjnosc (jezyk
umozliwia rozumie i tworzenie nieograniczonej liczby nowych oryginalnych struktur ze skoriczonego
zbioru elementéw). Tworzenie sie w umysle dziecka konwencjonalnych symboli jezykowych wynika

z integracji danych przekazywanych za posrednictwem drég stuchowych, czuciowych i wzrokowych,
rowniez aktualizacja symboli jezykowych powinna angazowac rozmaite zmysty. Dzieki jezykowi rozwija
sie myslenie abstrakcyjne, rozwéj myslenia intelektualizuje uzycie jezyka.
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J. Panasiuk

Katedra Logopedii i Jezykoznawstwa Stosowanego UMCS w Lublinie
M.M. Kaczynska-Hatadyj

Szpital Neuropsychiatryczny w Lublinie

KONWENCJA VERSUS KREACJA W ZACHOWANIACH JEZYKOWYCH W SWIETLE
PRAW NEUROBIOLOGI!I

Ludzka aktywnos¢ jezykowg mozna ujg¢ w schemacie behawioralnym, dla ktérego podstawa jest
relacja cztowiek - rzeczywistos¢. Dostarczang przez receptory informacje na temat rzeczywistosci
zewnetrznej przetwarza mozg. Przetwarzanie informacji przebiega zaréwno wedtug regut
wynikajgcych ze struktury mézgu jak i z regut utworzonych i wyuczonych na drodze wtasnego
doswiadczenia lub doswiadczenia innych ludzi zakodowanego w strukturach poznawczych.
Zachowania cztowieka sg wiec wypadkowa czynnikéw organicznych, psychicznych oraz spotecznych.
Charakteryzuje je pewna wariantywnos¢, ktdra zostanie opisana w Swietle neurofizjologicznej
koncepcji poziomdw organizacji zachowan. Wedtug tej teorii istniejg trzech poziomy orientacji

W rzeczywistosci zewnetrznej: a) uktad konkretny, b) hierarchiczny i c) twérczy. Poziom konkretny
pozwala na gromadzenie danych doswiadczalnych poprzez zmystowa percepcje réznych fragmentow
rzeczywistosci i organizowanie adekwatnych do nich reakcji, w tym réowniez stownych. Opracowywane
na tym poziomie znaczenie jest zwigzane z sytuacjg. Drugi uktad sygnatowy - hierarchiczny - bierze
udziat w procesach abstrahowania i umozliwia powstanie zwigzkdéw znaczeniowych miedzy
informacjami pochodzgcymi z uktadu konkretnego. W obrebie uktadu abstrakcyjnego mozliwa jest
stopniowalnos¢. Kod twdrczy, odznaczajacy sie najwyzszym stopniem abstrakcyjnosci, organizuje te
zachowania, ktérych wynikiem jest tworzenie nowej rzeczywistosci.
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J. Panasiuk

Katedra Logopedii i Jezykoznawstwa Stosowanego UMCS w Lublinie
M.M. Kaczynska-Hatadyj

Szpital Neuropsychiatryczny w Lublinie

STANDARDY ZACHOWAN JEZYKOWYCH WOBEC PRZEMIAN SPOLECZNO-
KULTUROWYCH. DYLEMATY DIAGNOSTYCZNE | TERAPEUTYCZNE

Zachowania jezykowe cztowieka zawsze sg uwarunkowane kontekstem historyczno-kulturowym,

w ktdrym zyje, specyfikg grupy spotecznej, w ktérej sie wychowuje, a takze etapem rozwojowym,
na jakim sie znajduje. Na przetomie XX i XX| wieku, wraz z powstaniem homogenizujgcego sie
spoteczenistwa informacyjnego, kiedy podstawowg role w kontaktach miedzyludzkich i zdobywaniu
wiedzy odgrywajg nowe technologie, cztowiek staje przed nowymi zadaniami. Powszechnos¢
zminiaturyzowanych i interaktywnych medidéw, wymusza nowe wzorce zachowan i odmienne sposoby
przetwarzania informacji w mdzgu. Stowo jest coraz czesciej zastepowane przez obraz, przez co
wczesniejszg dominacje lewopdtkulowego dekodowania informacji, opartego na procesach
sekwencyjnych, zastepuje przetwarzanie prawopétkulowe, oparte na procesach symultatywnych.
W artykule przedstawiono problemy zwigzane z okresleniem normy zachowan jezykowych

w interakcjach spotecznych na potrzeby diagnozy logopedycznej oraz dylematy dotyczace zakresu

i metod terapii logopedycznej w obecnej rzeczywistosci kulturowej.
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J. Panasiuk

Katedra Logopedii i Jezykoznawstwa Stosowanego UMCS w Lublinie
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Szpital Neuropsychiatryczny w Lublinie

ROZUMIEC PO LUDZKU. OD KODU POLIKONKRETNEGO DO HIERARCHICZNEGO
W ROZUMIENIU SWIATA PRZEZ DZIECI ZE SCHORZENIAMI NEUROLOGICZNYMI

Rozumienie to czynnos¢ poznawcza zmierzajgca do wytworzenia w umysle obrazéow obiektdw, zjawisk
lub standéw tworzacych rzeczywistos¢ poprzez interpretacje danych naptywajacych z zewnatrz

oraz wytwarzanych przez umyst. W wyniku zrozumienia wypowiedzi nastepuje rekonstrukcja
informacji zamierzonej przez méwigcego i wyrazonej w okreslonej formie jezykowej. W czynnosciach
rozumienia wyodrebni¢ mozna poziom konkretny i abstrakcyjny. Rzeczywistos$¢ zrekonstruowana

na poziomie konkretnym jest jednopoziomowa, stanowi receptoryczny ekwiwalent
niezhierarchizowanego obrazu $swiata, umozliwia reakcje na podstawie okreslonych bodzcéw Swiata
zewnetrznego. Istotg rozumienia na poziomie abstrakcyjnym jest formowanie sie zwigzkéw
znaczeniowych potaczonym nie tylko sygnatami warunkujgcymi okreslone zachowanie,

ale planowanie wtasnej aktywnosci poznawczej i uzycie stow jako wyrazu wtasnych mysli i pragnien.
W diagnozowaniu i terapii zaburzen rozumienia przyjgé nalezy, ze zrozumienie stowa jako
reprezentanta pewnych mozliwych do konkretnego wyobrazenia przedmiotéw i sytuacji nie zapewnia
jeszcze orientacji hierarchicznej - ta wigze sie ze zdolnoscig do asymilowania nowych informacji

i reorganizowania modeli poznawczych. Badanie rozumienia jest istotnym wskaZnikiem oceny
potencjatu rozwojowego dziecka z zaburzeniami neurologicznymi.



Streszczenia nadestane na IX Zjazd Polskiego Tow. Neurologéw Dzieciecych w Lublinie w terminie
20— 22 kwietnia 2023 r., uporzagdkowane alfabetycznie wg nazwiska pierwszego autora

J. Paprocka
Katedra i Klinika Neurologii Dzieciecej, Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach

ATAKSJA | CHOROBY NEUROMETABOLICZNE

Wprowadzenie: Ataksja, bedgca rodzajem zaburzenia ruchowego, jest czestym objawem klinicznym
o roznej etiologii. Wynika z uszkodzenia struktur mézdzku i jego potaczen lub sznuréw tylnych rdzenia
kregowego. Dotychczas opisano ponad 150 choréb neurometabolicznych, ktére mogg objawiad sie
ataksja u dzieci. Choroby neurometaboliczne stanowig (klinicznie i genetycznie) heterogenng grupa
choréb rzadkich; mimo ze pojedynczo wystepujg rzadko, to jednak ich zbiorowa czestosé
wystepowania wynosi okoto 1 na 1000 zywych urodzenl. Choroby neurometaboliczne sg w ostatnich
latach diagnozowane z coraz wiekszg czestotliwoscia, co jest wynikiem intensywnie rozwijajgcego sie
w wielu krajach systemu populacyjnych badan przesiewowych noworodkdéw oraz selektywnych badan
przesiewowych (wykonywanych u dzieci z objawami moggcymi sugerowac zaburzenia metaboliczne).

Cel pracy: Celem pracy jest prezentacja wybranych choréb neurometabolicznych przebiegajgcych
z ataksja.

Whioski: Postepy w dziedzinie genetyki zrewolucjonizowaty sposdb rozumienia, diagnozowania
i leczenia choréb neurometabolicznych. Kluczowe pozostaje uwzglednienie zaburzen
neurometabolicznych w diagnostyce réznicowej ataksji, co pozwala na postawienie wczesnego
rozpoznania i wdrozenie efektywnego leczenia.
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M. Pielas
Klinika Neurologii i Epileptologii Instytut "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka"

CZYNNIKI WPLYWAIJACE NA EFEKT LECZENIA RESEKCYJNEGO PADACZKI
W POPULACII PEDIATRYCZNEJ ZE STWARDNIENIEM GUZOWATYM -
DOSWIADCZENIA WEASNE ORAZ PRZEGLAD LITERATURY

Wprowadzenie: Leczenie padaczki w przebiegu stwardnienia guzowatego w populacji pediatrycznej
stanowi wyzwanie. Wraz z postepem w zastosowaniu nieinwazyjnych oraz inwazyjnych metod
diagnostycznych, jak i nowych technik neurochirurgicznych, liczba pacjentéw kwalifikujgcych sie

do leczenia operacyjnego padaczki wzrasta. Kryteria wiasciwego doboru pacjentéw do leczenia
zabiegowego oraz czynniki zwiekszajgce szanse na jego zadowalajacy efekt nie sg jasno sprecyzowane
i réznig sie w zaleznosci od osrodka.

Cel pracy: Ustalenie czynnikdw predykcyjnych efektu operacji resekcyjnych u pacjentéw z lekoopornag
padaczka w przebiegu stwardnienia guzowatego oraz odniesienie ich do danych w literaturze.

Materiat i metody: Przeanalizowano dane dotyczgce wieku, dtugosci trwania choroby do czasu
zabiegu, typu napadéw padaczkowych, badan wykonanych w trakcie diagnostyki przedoperacyjnej,
regionu oraz zakresu operacji, a takze pooperacyjnej redukcji liczby napaddéw u 13 pacjentéw, ktorzy
przebyli operacje resekcyjng ogniska padaczki.

Wyniki: Wczesny wiek w momencie operacji, krotszy czas historii napadéw oraz rozlegtosé resekcji
byty najwazniejszymi czynnikami warunkujgcymi dobry efekt terapeutyczny w analizowanej grupie.

Whioski: Pacjenci z lekooporng padaczkg w przebiegu stwardnienia guzowatego powinni by¢
kierowani do diagnostyki przedoperacyjnej we wczesnym etapie choroby. Dalsze wieloosrodkowe
badania uwzgledniajgce szerokie dane z diagnostyki przedoperacyjnej mogg pozwoli¢ na okreslenie
subpopulacji pacjentéw ze stwardnieniem guzowatym, ktérzy odniosg najwieksze korzysci z leczenia
resekcyjnego.

Stowa kluczowe: padaczka, stwardnienie guzowate, chirurgia padaczki
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M. Pietruszka, M. Krygier, M. Zawadzka, A. Sawicka, M. Mazurkiewicz-Betdziriska
Kliniki Neurologii Rozwojowej w Gdarisku

ZASTOWANIE SEKWENCJONOWANIA WYSOKOPRZEPUSTOWEGO
W DIAGNOSTYCE PADACZEK O PODEJRZEWANEJ ETIOLOGII GENETYCZNEJ

Wprowadzenie: Padaczka to jedno z najczestszych schorzen neurologicznych wieku dzieciecego.
Ustalenie etiologii jest niebywale istotne z punktu widzenia mozliwosci terapeutycznych,

ktdre proponujemy pacjentowi. Obecnie wyrdzniamy etiologie strukturalng, genetyczng,
metaboliczng, infekcyjng, immunologiczng oraz nieznang. Wsrdd padaczek o etiologii genetycznej
wyrdzniamy: jednogenowe, w przebiegu aberracji chromosomowych oraz o dziedziczeniu
poligenowym. Wynika, ze 40% padaczek o ciezkim przebiegu ma podtoze monogenowe.

Cel: Celem pracy byta identyfikacja i charakterystyka podtoza molekularnego padaczki w grupie
pacjentéw z padaczka o podejrzewanej etiologii monogenowej, hospitalizowanych w Klinice
Neurologii Rozwojowej w Gdansku w latach 2018-2023.

Materiat i metody: W badaniu wzieto udziat 113 dzieci w wieku od 2 miesiecy do 18 lat. 59 pacjentéw
stanowili chtopcy, 54 dziewczynki. U 107 pacjentdw wykonano panel od 84 do 511 genéw zwigzanych
z padaczkg metodg NGS. U pozostatych 6 pacjentéw wykonano ES. Dodatkowo, u 13 pacjentéw

z negatywnym wynikiem panelu genetycznego badanie rozszerzono do ES.

Wyniki: Warianty patogenne i prawdopodobnie patogenne umozliwiajgce postawienie diagnozy
molekularnej zidentyfikowano u 46 (40%) chorych. U pozostatych pacjentéw uzyskano wynik
negatywny lub wykryto warianty o nieustalonym znaczeniu, ktérych patogennosci nie udato sie
potwierdzié.

Whioski: Uzyskane wyniki badan potwierdzajg powszechnos$é genetycznej etiologii padaczki u dzieci,
szczegllnie o podtozu monogenowym. Mozliwosé zidentyfikowania pojedynczego genu
odpowiedzialnego za wystepowanie napaddéw padaczkowych pozwala na szybkie wdrozenie
skutecznego leczenia, pod warunkiem jego dostepnosci, a takze stwarza pole do tworzenia nowych
lekdw z precyzyjnym punktem uchwytu. Dalsze badania sg niezbedne do potwierdzenia, czy tak
wysoki odsetek padaczek monogenowych jest uniwersalny w populacji dzieciecej, czy by¢ moze jest
to obcigzenie genetyczne zwigzane z regionem Europy Srodkowo-Wschodniej.
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S. Potepa-Kowalczyk

Szkota Doktorska Slgskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach

E. Emich-Widera

Katedra i Klinika Neurologii Dzieciecej Slgskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach
B. Kazek

Centrum Wspomagania Rozwoju "Persevere" w Katowicach

J. Paprocka

Katedra i Klinika Neurologii Dzieciecej Slgskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach

HIPERMOBILNOSC STAWOW U DZIECI ZE SPEKTRUM AUTYZMU

Wprowadzenie: W populacji dzieci z zaburzeniami ze spektrum autyzmu mozna zaobserwowa¢é
wystepowanie zaburzen dystrybucji napiecia miesniowego oraz zwiekszong ruchomos¢ w obrebie
stawow.

Cel pracy: Celem pracy byto ustalenie, czy u dzieci ze spektrum autyzmu czesciej niz u dzieci
normotypowych wystepujg zaburzenia ruchomosci stawdw w postaci hipermobilnosci oraz jakie
objawy towarzyszgce hipermobilnosci wystepujg u dzieci z autyzmem i czy sg czesciej spotykane
w poréwnaniu z normotypowymi rowiesnikami.

Materiat i metody: Grupa badana obejmowata 65 dzieci w wieku 5-12 lat, obojga pfci z rozpoznanym
autyzmem, a grupa kontrolna 71 normotypowych dzieci w tym samym wieku, obu pfci, bez zaburzen
autystycznych. Kryteriami wytgczenia dla grupy badanej i kontrolnej byto wspotwystepowanie chordb
genetycznych i neurologicznych. Hipermobilnos¢ stawdw nie byta wczesniej odnotowywana u
badanych dzieci Do oceny hipermobilnosci zastosowano 9-punktowy Test Beightona. Ruchomos¢
poszczegdlnych stawdw mierzono z doktadnoscig do 1° za pomocg standardowego dwuramiennego
goniometru. Ocena obejmowata 9 pomiardw, 4 z nich zostaty przeprowadzone odpowiednio dla
prawej i lewej konczyny w sposéb bierny (wyprost stawu tokciowego, kolanowego, stawu
miedzypaliczkowego oraz przywiedzenie kciuka do przedramienia). Test palce-podtoga dzieci
wykonywaty samodzielnie.

Woyniki: Dzieci grupy badanej cechowata istotnie wieksza hipermobilnos¢; zdiagnozowano jg u 16 z 65
(24,62%) badanych vs 8 z 71 (11,27%) dzieci grupy kontrolnej (p=0,05). Ponadto w grupie badanej
stwierdzano wspétwystepowanie wiekszej ilosci objawdw towarzyszacych.

Whioski: Hipermobilnos$¢ stawdw u dzieci ze spektrum autyzmu, miedzy innymi ze wzgledu na
wystepowanie zaburzen komunikacji spotecznej moze by¢ niedodiagnozowana i dzieci te nie
otrzymujg witasciwych zalecen.
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N. Purpurowicz-Miekus, P. Komasinska-Piotrowska, M. Jgczak-Gozdziak
Klinika Neurologii Wieku Rozwojowego Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w
Poznaniu

RUCHOWY, NIERUCHOWY, A MOZE MIESZANY? - CZYLI JAKA SEMIOLOGIA
PNESOW DOMINUJE U DZIECI | MLODZIEZY

Psychogenne napady nie padaczkowe (PNES) stanowig istotny problem w diagnostyce réznicowe;j
pacjentédw podejrzanych o padaczke. Ogromna heterogennos$¢ semiologii tych napaddw, gtéwnie

w populacji pediatrycznej, utrudnia ich wtasciwg interpretacje, co moze wigzac sie z nieuzasadnionym
stosowaniem lekéw przeciwpadaczkowych. Od lat 80-tych wiedza na temat semiologii PNES wzrasta
w wyniku wykorzystania monitoringu videoEEG oraz stosowania protokotéw prowokacji PNES. Celem
pracy byta analiza dominujgcych typdw napaddéw rzekomopadaczkowych wsrdd populacji
pediatrycznej z uwzglednieniem podziatu na wiek i pteé. Przeanalizowano dane kliniczne
(dokumentacje medyczng, nagrania, videoEEG, badanie psychologa) u 113 dzieci z podejrzeniem
PNES hospitalizowanych w latach 2014-2022 w Klinice Neurologii Wieku Rozwojowego w Poznaniu.
Aby sprowokowaé wystgpienie napadu u pacjentdw podejrzanych o PNES w czasie badania videoEEG
wykonywano prébe sugestywng polegajaca na przyktadaniu nasgczonego wodg gazika do
przedramienia oraz sugestii, ze podano lek, ktéry wyzwoli wystgpienie napadu. U 100 pacjentéow w
trakcie wykonywania videoEEG zastosowano prébe sugestywna, u 54% byta dodatnia. U 46% pomimo
zastosowania proby sugestywnej napad nie wystapit. Wiekszos¢, bo 68% pacjentéw z dodatnig probg
prowokacyjng miata napady nieruchowe, 29% prezentowato napady mieszane (ruchowy +
nieruchowy), a tylko 7% prezentowato napady ruchowe. Wsrdd napaddw nieruchowych najczesciej
wystepowaty epizody o charakterze zahamowania czynnosci, mniejszos¢ pacjentéw zgtaszata odczucia
subiektywne. Wsréd napaddw ruchowych najczesciej byty to drzenia konczyn, drzenia powiek, drzenia
ciata. W grupie tej nie obserwowano wyrzutéw korniczyn, miednicy, co jest charakterystyczne dla
populacji dorostych. U dzieci i mtodziezy dominujg napady rzekomopadaczkowe o charakterze
nieruchowym, najczesciej majace charakter zahamowania czynnosci oraz subiektywnych odczué.
Préba sugestywna potwierdza rozpoznanie PNES tylko u potowy pacjentéw.
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M. Rudzka-Dybata, E. Szczepanik, E. Stawicka
Instytut Matki i Dziecka - Klinika Neurologii Dzieci i Mifodziezy - Warszawa

OCENA WCZESNEGO | ODLEGLEGO ROKOWANIA U PACJENTOW Z ZESPOLEM
WESTA LECZONYCH W KLINICE NEUROLOGII DZIECI | MLODZIEZY INSTYTUTU
MATKI | DZIECKA W WARSZAWIE

Wprowadzenie: Zespo6t Westa - encefalopatia padaczkowa i rozwojowa z poczgtkiem w pierwszych
2 latach zycia. Wystgpieniu napaddw zgieciowych towarzyszg zmiany w zapisie EEG o charakterze
hipsarytmii, z ktdrg wigze sie zahamowanie lub regres rozwoju psychoruchowego. Z. Westa cechuje
ztozona, patofizjologia, znaczna heterogennosc pod wzgledem etiologii, obrazu klinicznego, EEG,
odpowiedzi na leczenie oraz rokowanie zaréwno wczesne jak i pdzne. Ocenia sig, ze
niepetnosprawnosc¢ intelektualna dotyczy 30-90% chorych, a padaczka lekooporna utrzymuje sie

u okoto 50% chorych. Wedtug kryteridw Appeltona (2001) Rokowanie wczesne dobre - definiowane
jest jako ustgpienie napaddw zgieciowych w ciggu 4 tygodni i hipsarytmii 6 tygodni

od wprowadzonego leczenia. Rokowanie odlegte dobre - oceniane po 12-24 miesigcach

od zachorowania jest definiowane jako remisja napadéw padaczkowych oraz rozwdj psychoruchowy
w granicach szerokiej normy lub opdZznienie w stopniu lekkim.

Cel pracy: Ocena rokowania zardwno wczesnego jak i odlegtego pacjentow z zespotem Westa
hospitalizowanych w Klinice Neurologii Dzieci i Mtodziezy w Warszawie w okresie od 2003 do 2018
roku (15 lat)

Materiat i metody: Badaniu podlegata grupa 100 pacjentdw. W analizie czynnikéw rokowniczych
brano pod uwage dane demograficzne, wywiad rodzinny, wyniki badan obrazowych, zapiséw EEG,
wiek zachowywania, rozwéj psychoruchowy przed zachowywaniem i w trakcie trwania choroby

Wyniki: Wykazano istotne statystycznie korelacje dobrego rokowania wczesnego i pdZznego z ww.
danymi klinicznymi, ktére zostang szczegdétowo omédwione. W grupie badanej wykazano szczegdlnie
niekorzystny wptyw dtugiego utrzymywania sie hipsarytmii na pézne rokowanie.

Whioski: Podstawowym celem leczenia przeciwpadaczkowego jest nie tylko uzyskanie remisji
napadow, ale rowniez normalizacja EEG.
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B. Rzepka-Migut, A. Ortowska

Klinika Neurologii Dzieciecej i Pediatrii - Kliniczny Szpital Wojewddzki Nr 2 im. Sw. Jadwigi Krélowej

w Rzeszowie - Rzeszow

W. Tarata

I Klinika Pediatrii i Gastroenterologii Dzieciecej z Pododdziatem Kardiologii Dzieciecej - Kliniczny Szpital
Wojewddzki Nr 2 im. Sw. Jadwigi Krélowej w Rzeszowie - Rzeszéw

MIEDZY SERCEM A ROZUMEM - ZNACZENIE KONSULTACJI KARDIOLOGICZNEJ
W DIAGNOSTYCE ROZNICOWEJ PADACZEK

Woprowadzenie: Padaczka nalezy do najczestszych i najbardziej wyniszczajacych choréb
neurologicznych u dzieci. Diagnoza jest w duzej mierze subiektywna, co skutkuje wcigz wysokim
odsetkiem btednych rozpoznan. W grupie pacjentéw pediatrycznych wystepujg rézne stany
napadowe niepadaczkowe moggce imitowac napady padaczkowe.

Cel pracy: Celem pracy jest zwrdcenie uwagi na znaczenie wywiadu lekarskiego oraz konsultacji
kardiologicznej w procesie diagnostycznym zaburzen napadowych.

Materiat i metody: W przedstawione] pracy autorzy wykorzystajg 3 opisy przypadkéw dotyczace
dwoéch jednostek chorobowych oraz zapoznaja sie z aktualnym przegladem pismiennictwa.

Wyniki: Pacjent 1 - dziewczynka 12 miesieczna przyjeta z podejrzeniem zaburzen napadowych.

W wywiadzie wystepujace od okresu noworodkowego epizody bezdechu, utraty przytomnosci
poczatkowo gtéwnie poprzedzone ptaczem, niektdre zakoriczone drgawkami uogélnionymi,
$linotokiem i bezwiednym oddaniem stolca. Rozpoznano napady afektywnego bezdechu.

Pacjent 2 - dziewczynka 16 miesieczna z rozpoznang wczesniej padaczka, leczona kwasem
walproinowym zostata przyjeta po kolejnym epizodzie utraty przytomnosci, bez wspédtistniejgcego
zasinienia oraz drgawek. W wywiadzie u dziecka wystepowaty utraty przytomnosci poprzedzone
ptaczem a nastepnie bezdechem. Rozpoznano napady afektywnego bezdechu.

Pacjent 3 - dziewczynka 16-letnia z rozpoznang wczesniej padaczka, przyjmujgca na state lamotrygine
i kwas walproinowy zostata przyjeta celem poszerzenia diagnostyki. Dziecko wielokrotnie
doswiadczato epizodow utraty przytomnosci, nie poprzedzonych objawami prodromalnymi.

Niektére zakonczyty sie urazem gtowy i koriczyn. W dotychczasowej diagnostyce wykonano
kilkakrotnie badanie EEG, MR mézgowia oraz badania holter EKG. Rozpoznano nawrotny czestoskurcz
weztowy.

Whioski: Postawienie trafnej diagnozy jest wyzwaniem dla lekarza a wtasciwe rozpoznanie moze
uchronié pacjenta przed niepotrzebng diagnostyka lub leczeniem farmakologicznym.
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K. Stachura

Szkota Doktorska Slgskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach

E. Emich-Widera

Katedra i Klinika Neurologii Dzieciecej Slgskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach
B. Kazek

Centrum Wspomagania Rozwoju Persevere w Katowicach

J. Paprocka

Katedra i Klinika Neurologii Dzieciecej Slgskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach
K. Koziot-Banczyk

Szkota Doktorska Slgskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach

MOTORYCZNOSC DZIECI Z ZABURZENIAMI ZE SPEKTRUM AUTYZMU

Wprowadzenie: U dzieci z zaburzeniami ze spektrum autyzmu ujawniajg sie réwniez rézne
towarzyszgce zaburzenia neurorozwojowe, ktére znaczgco pogarszajg funkcjonowanie tych dzieci.

Cel pracy: Celem pracy byto ustalenie czy zaburzenia motoryki j oraz rownowagi wystepujg istotnie
czesciej u dzieci z autyzmem niz u dzieci neurotypowych. Ponadto oceniano przydatnos¢ testu MABC-
2 w ocenie wymienionych sprawnosci.

Materiat i metody: Do grupy badanej zakwalifikowano 71 dzieci obu pfci z rozpoznanym autyzmem,
w wieku 5-12 lat, do grupy kontrolnej 91 neurotypowych dzieci w tym samym wieku, bez zaburzen
autystycznych. Kryteriami wytgczenia dla grupy badanej i kontrolnej byto wspdétwystepowanie choréb
genetycznych i neurologicznych, zwtaszcza padaczki, dzieciecego porazenia mézgowego i padaczki.
Ocene umiejetnosci przeprowadzono uzywajac testu MABC-2 i kwestionariusza DCDQ. Ocena
obejmowata 8 zadan motorycznych takich jak rzucanie do celu i fapanie pitki oraz ocena rownowagi.

Wyniki: Dzieci grupy badanej osiggnety istotnie gorsze wyniki we wszystkich trzech ocenianych
kategoriach.

Whioski: Ocena sfery motorycznej dzieci z autyzmem pozwala na bardziej catosciowg ocene populacji
dzieci z tym rozpoznaniem. Stanowi réwniez dobry start do planowania, przeprowadzania
i monitorowania usprawnia tej populacji/grupy/tych dzieci.
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M. Starczewska
Uniwersytecki Szpital Kliniczny w Poznaniu, Oddziat Neurologii Dzieci i Mfodziezy

ZMIANY CZYNNOSCI BIOELEKTRYCZNEJ MOZGU U DZIECI | MLODZIEZY Z
ROZPOZNANA NADPOBUDLIWOSCIA PSYCHORUCHOWA | DEFICYTAMI UWAGI
(ADHD/ADD)

Woprowadzenie: ADHD zespdt nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi, zespét
nadpobudliwosci psychoruchowej z brakiem koncentracji uwagi, w klasyfikacji ICD10 jest
zakwalifikowany jako zaburzenia hiperkinetyczne, zesp6t neurorozwojowych zaburzen psychicznych
objawiajacy sie znacznymi problemami z funkcjami wykonawczymi (np. kontrolg uwagi i kontrolg
hamujacg), powodujacy niewspdtmierne do wieku dotknietej nimi osoby deficyty uwagi,
hiperaktywnos¢, nadpobudliwosé ruchowg lub impulsywnosé.

Cel pracy: Celem pracy jest ocena czynnosci bioelektrycznej mézgu u dzieci i mtodziezy z rozpoznang
nadpobudliwoscig psychoruchowg oraz deficytami uwagi i wykazanie ewentualnych zmian w zapisie
czynnosci bioelektrycznej mdzgu.

Materiat i metody: Jest to badanie retrospektywne przeprowadzone w Klinice Neurologii Wieku
Rozwojowego w Poznaniu. Oceniano zapisy eeg 172 pacjentéw, w wieku 4-15 lat, obojga ptci
(chtopcow 141 i dziewczat 31), ktérzy mieli wykonane badanie EEG w okresie od 2017-2022.

Do badania wtgczono pacjentéw z rozpoznang nadpobudliwoscig psychoruchowg z/ lub bez deficytow
uwagi (bez chordb towarzyszgcych) Wszystkie badania EEG zostaty ocenione przez certyfikowanego
neurofizjologa.

Wyniki: Pacjentow z rozpoznang nadpobudliwoscig psychoruchowg wtgczonych do obserwacji byto
107 oraz 65 z zaburzeniami koncentracji i uwagi. Badania elektroencefalograficzne wykazaty u 77 oséb
obecnos$é zmian zlokalizowanych w obu pétkulach mézgu. Najczestszymi okazaty sie fale wolne theta-
85 0s6b, fale ostre u 61 pacjentéw a delta u 10 badanych. Z obserwacji wynika, iz zmiany
zlokalizowane byty w okolicach ciemieniowo-potylicznych u 36 pacjentdw, a w skroniowych

u 39 dzieci.

Whioski: ADHD i ADD jest czestym rozpoznaniem spotykanym wsrdd dzieci i mtodziezy wieku
rozwojowego. Badania pokazuja, ze do$¢ czesto widzimy nieprawidtowosci w zakresie pracy czynnosci
bioelektrycznej moézgu w grupie dzieci i mtodziezy i by¢ moze z nich tez wynikajg zaburzenia
koncentracji i uwagi.
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S. Ryzak, L. Perenc, J. Bielak
Kliniczny Szpital Wojewddzki nr 2 im. sw. Jadwigi Krolowej w Rzeszowie

OBRAZ DYSTROFII MIESNIOWEJ W RDZENIOWYM ZANIKU MIESNI TYPU 3
NA PODSTAWIE OPISU PRZYPADKU

Wprowadzenie: Dystrofia miesniowa oraz rdzeniowy zanik miesni sg przyktadem chordéb nerwowo-
miesniowych. Dystrofia miesniowa spowodowana jest mutacjg w genie dystrofiny. Charakteryzuje sie
postepujacym ostabieniem sity mie$niowej, przerostem podudzi, podwyzszonym poziomem kinazy
kreatynowej oraz aminotransferaz. Rdzeniowy zanik miesni jest uwarunkowany genetycznie mutacja
w genie SMN 1. W obrazie klinicznym dominuje postepujgce ostabienie sity miesniowej, zanik miesni,
arefleksja, drzenia miesniowe.

Cel pracy: Wykazanie podobieristwa pomiedzy dystrofig miesniowg, a postacig pseudodystroficzng
rdzeniowego zaniku miesni.

Materiat i metody: Analiza przypadku klinicznego.

Wyniki: 13-letni chtopiec, u ktérego od roku zaobserwowano stopniowgq utrate zdolnosci chodzenia
po schodach, zaburzenia wzorca i wydolnosci chodu, niemozno$é samodzielnego wstawania

z podtoza. W badaniu neurologicznym stwierdzono niedowtad czterokoriczynowy wiotki bardziej
wyrazony w konczynach dolnych, zanik miesni obreczy barkowej i miednicznej, hipertroficzne
podudzia, dodatni objaw Gowersa. W badaniach laboratoryjnych podwyzszony poziom kinazy
kreatynowej. Obrazowanie MR mdzgowia i rdzenia kregowego bez odchylen. Testy neurofizjologiczne
uwidocznity cechy reinerwacji oraz cechy uszkodzenia miopatyczego. Wykonane badania genetyczne
wykazaty obecnos¢ mutacji w genie SMN1 typowa dla rdzeniowego zaniku miesni. Chtopiec jest

w trakcie kwalifikacji do programu lekowego.

Whioski: W diagnostyce pacjenta z objawami dystrofii miesniowej nalezy bra¢ pod uwage rdzeniowy
zanik miesni typu 3 (chorobe Kugelberga-Welandera).
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K. Szajnik
Klinika Neurologii Dzieciecej i Pediatrii Klinicznego Szpitala Wojewddzkiego nr 2 im. sw. Jadwigi
w Rzeszowie

ZESPOL HORNERA | SKAPOOBJAWOWY UDAR MOZGU W PRZEBIEGU
POURAZOWEGO ROZWARSTWIENIA TETNICY SZYINEJ WEWNETRZNE]J - OPIS
PRZYPADKU

Wprowadzenie: Rozwarstwienie $ciany tetnicy jest rzadka przyczyng udaru niedokrwiennego u dzieci.
Moze przebiega¢ w sposdb skapoobjawowy nawet przy znaczagcym zwezeniu Swiatfa tetnicy.

W zwigzku z ograniczong ilo$cig danych naukowych i brakiem wytycznych postepowania w udarze
niedokrwiennym u dzieci stosowane leczenie zalezy gtéwnie od doswiadczenia osrodka.

Cel pracy: Celem pracy byto przedstawienie procesu diagnostycznego, leczniczego oraz wynikow
leczenia u prezentowanej pacjentki.

Materiaty i metody: Wykorzystang w niniejszej pracy metodg badawczg byto studium przypadku.
Materiat do analizy stanowita dokumentacja medyczna pacjentki hospitalizowanej dwukrotnie
w Klinice Neurologii Dzieciecej i Pediatrii Klinicznego Szpitala Wojewddzkiego nr 2 w Rzeszowie.

Wyniki: W pracy zaprezentowano przypadek 6,5-letniej pacjentki z rozwarstwieniem tetnicy szyjnej
wewnetrznej (ICA) w wyniku urazu szyi o stosunkowo niskiej energii - uderzenia kierownicg
rowerowg. Wtérnie do patologii naczyniowej u pacjentki wystgpit zesp6t Hornera oraz udar
niedokrwienny w zakresie unaczynienia ICA. Postawienie diagnozy byto mozliwie na podstawie
wykonanej tomografii komputerowej naczyn krwionosnych (angio-TK) oraz rezonansu magnetycznego
mozgowia. Zastosowanie lekéw przeciwkrzepliwych i przeciwptytkowych doprowadzito do czesciowe;j
rekanalizacji ICA oraz ustgpienia objawdw zespotu Hornera w okresie 3-miesiecznej obserwaciji.

Whioski: Przeprowadzenie procesu diagnostycznego oraz wdrozenie leczenia przyczynifo sie
do wycofania objawdéw zespotu Hornera.
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K. Szczepaniak, M. Ogrodnik, K. Sadowski

Klinika Neurologii i Epileptologii - Instytut "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka" - Warszawa - Polska
K. Laskowska - Byzdra

Klinika Okulistyki - Instytut "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka" - Warszawa - Polska

E. Jurkiewicz

Zaktad Diagnostyki Obrazowej - Instytut "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka" - Warszawa - Polska
D. Wicher

Zaktad Genetyki Medycznej - Instytut "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka" - Warszawa - Polska

K. Kotulska

Klinika Neurologii i Epileptologii - Instytut "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka" - Warszawa - Polska

MUTACIJA COL4A1 JAKO PRZYCZYNA LEUKOENCEFALOPATII O POZNE)
MANIFESTACII KLINICZNEJ U 13-LETNIEGO PACJENTA

Wprowadzenie: Mutacje w genie COL4A1 zwigzane sg z chorobg matych naczyn o heterogennej
manifestacji klinicznej obejmujacej uszkodzenia naczyn mdzgowych z zajeciem nerek, miesni
szkieletowych i zaburzeniami okulistycznymi. Krucho$é naczyn moézgowych przejawia sie w badaniach
neuroobrazowych jako rozlana leukoencefalopatia okotokomorowa, zwigzana z poszerzonymi
przestrzeniami okotonaczyniowymi, udarami lakunarnymi i mikrokrwotokami, a klinicznie skutkowadé
moze udarami niedokrwiennymi lub krwotocznymi o wczesnym poczatku, najczesciej w okresie
noworodkowym.

Cel pracy: Prezentacja nietypowego przebiegu klinicznego mutacji COL4A1, o pdznym i nagtym
poczatku objawow.

Materiat i metody: W pracy omoéwiono przypadek 13-letniego pacjenta z wywiadem wczesniactwa,
hipotrofii, zaémy wrodzonej oraz utratg widzenia w oku lewym, przyjetego z powodu pogorszenia
stanu neurologicznego po operacji jaskry wtdrnej w znieczuleniu ogélnym. U pacjenta stwierdzono
nagte pojawienie sie objawéw piramidowych, ruchéw dystonicznych konczyn gérnych, niedowtadu
spastycznego czterokoiczynowego, obustronnej dysmetrii oraz spowolnienia ruchowego i trudnosci
z zainicjowaniem ruchu, przy zachowanym prawidtowym funkcjonowaniu poznawczym

i emocjonalnym.

Wyniki: W badaniu MR stwierdzono obecnos¢ rozlegtych zmian w istocie biatej centralnej

z oszczedzeniem wtdkien podkorowych. W obrebie zmian uwidoczniono bardzo liczne ogniska
krwawienia w réznych fazach rozpadu hemoglobiny oraz jamy malacyjne. W badaniach
laboratoryjnych nie stwierdzono istotnych odchylen, pomiar aktywnosci enzymoéw lizosomalnych
wykazat obnizong aktywnos¢ beta-galaktocerebrozydazy. Diagnostyka genetyczna metodg WES
ujawnita heterozygotyczng mutacje de novo w genie COL4A1.

Whioski: Mutacje COL4A1 nalezy uwzgledni¢ w diagnostyce réznicowej leukoencefalopatii, takze
u pacjentow, ktérzy nie wykazywali objawdw klinicznych w okresie noworodkowym, a badania
molekularne stanowig istotny element w drodze do precyzyjnej diagnozy.
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J. Szczesna-Marmon
Klinika Neurologii Dzieciecej KSW2 w Rzeszowie

ZESPOt MERS - ANALIZA DWOCH PRZYPADKOW KLINICZNYCH

Wprowadzenie: Zespot MERS (Mild encephalitis/encephalopathy with reversible splenial lesion)-
tagodne zapalenie mézgu/encefalopatia z odwracalnymi zmianami w ptfacie ciata modzelowatego jest
rzadkim kliniczno-radiologicznym zespotem wystepujgcym najczesciej u dzieci. Cechuje sie
wystepowaniem objawéw encefalopatii zazwyczaj o tagodnym przebiegu, tj. zmiana zachowania,
zaburzenia $wiadomosci, drgawki, bole gtowy czy ataksja oraz wspotwystepowaniem w obrazach MR
obszaru restrykcji dyfuzji ograniczonym do ptata ciata modzelowatego(MERS typl)

lub z towarzyszacym zajeciem pozostatych fragmentéw CC oraz okolicznej istoty biatej (MERS typll).
Istotny jest zwigzek z poprzedzajgcy infekcja, najczesciej wirusowa. Patogeneza nie jest znana.
Rokowanie zazwyczaj jest pomysine z catkowitym ustgpieniem objawdw klinicznych i radiologicznych
w ciggu kilku dni do tygodni.

Cel pracy: Przestawienie obrazu klinicznego tagodnej encefalopatii w przebiegu zespotu MERS
u dwojga dzieci.

Materiat i metody: W pracy przedstawiono analize przebiegu zespotu MERS u dwdch dziewczynek
hospitalizowanych w Klinice Neurologii Dzieciecej w Rzeszowie w latach 2020-22. Pacjentka

3-l przyjeta z powodu powtarzajacych sie napaddéw drgawek uogdlnionych oraz zaburzen
Swiadomosci: splatania oraz pobudzenia psychomotorycznego. Objawy poprzedzone byty niezytem
zotadkowo-jelitowym. Drugg pacjentka jest dziewczynka 5,5-1 hospitalizowana z powodu
kilkukrotnych drgawek uogdlnionych, pobudzenia psychomotorycznego, niepokoju, kolejno zaburzen
potykania oraz mowy. Objawy poprzedzony byly infekcjg gdo z gorgczka, bdlem gtowy oraz brzucha.

Wyniki: U mtodszej pacjentki rozpoznano MERS typ |, u starszej MERS typ Il. U obydwu sktad PMR
byt prawidtowy. Z surowicy uzyskano dodatnie wyniki badania metodg PCR w kierunku zakazenia
rotawirusem oraz adenowirusem. Rozlegto$¢ zmian radiologicznych korelowata z ciezszym
przebiegiem choroby.

Whioski: Zespdt MERS nalezy bra¢ pod uwage w przypadku kazdej ostrej encefalopatii u dzieci
poprzedzonej objawami infekc;ji.
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W. Talaska-Liczbik, M. Mazurkiewicz-Betdziriska
Klinika Neurologii Rozwojowej w Gdarisku

ZMIANA CZESTOSCI NAPADOW PADACZKOWYCH W ZALEZNOSCI OD PORY
DNIA. TYPY NAPADOW PADACZKOWYCH A RYTM DOBOWY.

Wprowadzenie: Zaobserwowano, ze, u niektérych pacjentéw z padaczky wystepujg cyklicznie
incydenty napadowe. Udowodniono, ze czynniki zewnetrzne, miedzy innymi: fotostymulacja,
hiperwentylacja, deprywacja snu, substancje psychoaktywne majg istotny wptyw na czestosé
wystepowania napadow padaczkowych. Obecnie coraz wiecej uwagi zwraca sie na wptyw rytmow
endogennych na czesto$¢ wystepowania napaddw padaczkowych. Zmiany zachodzgce w organizmie
w trakcie doby okazaty sie podstawg do rozwoju chronobiologii oraz chronofarmakoterapii

w chorobach neurologicznych, w tym réwniez w padaczce.

Cel pracy: Ocena wptywu rytmu dobowego na wystepowanie napadéw padaczkowych u pacjentéw
z napadami ogniskowymi oraz uogdlnionymi.

Materiat i metody: Zebrano grupe pacjentow Kliniki Neurologii Rozwojowej w Gdansku z rozpoznang
i leczong padaczka. Analizie poddano pacjentdéw z napadami o ogniskowym poczatku jak i z napadami
uogolnionymi. Oceniano ilos¢ oraz wystepowanie napaddéw padaczkowych zaleznie od pory dnia.
Podjeto prébe korelacji napadéw padaczkowych, towarzyszgcych im zmian w zapisie eeg z porg
wystepowania napaddw.

Whioski: 1. Wystepowanie napadéw o ogniskowym poczatku wykazuje cyklicznosé, zaleznie

od lokalizacji. 2. Obserwacje sugerujg wptyw czynnikéw endogennych (rytmu okotodobowego)
oraz cyklicznych czynnikéw egzogennych na czestos¢ wystepowania napadéw padaczkowych. 3.
Chronofarmakologia moze okazac sie w przysztosci jednym z kluczowych elementéw, ktére beda
brane pod uwage w doborze optymalnej terapii dopasowanej do osobniczych zmian wrazliwosci
organizmu na dziatanie terapeutyczne i skutki uboczne lekow.
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A. Tokarska, J. Paprocka

Katedra i Klinika Neurologii Dzieciecej, SUM w Katowicach
A. Sobczynska-Tomaszewska, M. Kacprzak, A. Krawiec
Centrum Medyczne MEDGEN w Warszawie

IDENTYFIKACJA | CHARAKTERYSTYKA WARIANTOW GENETYCZNYCH
ZWIAZANYCH Z PATOGENEZA PADACZEK U DZIECI

Wraz z rozwojem i dostepnoscig w ostatniej dekadzie analizy genetycznej z wykorzystaniem NGS,
wzrasta wiedza na temat gendw i rodzin gendéw, ktdre mogg by¢ zaangazowane w epileptogeneze

i pomagaja uzyskac wglad w patomechanizmy lezgce u podstaw réznych postaci padaczki.
Metodologia sekwencjonowania nowej generacji jest obiecujgcym podejsciem do leczenia
spersonalizowanego. Projekt zaktada okreslenie genetycznego podtoza padaczki i opornosci na leki
przeciwpadaczkowe w grupie polskich dzieci z padaczkg lekooporng i podajgca sie terapii w celu
opracowania algorytmu postepowania diagnostycznego i terapeutycznego. Postawiono hipoteze,

o heterogennym i oligogenowym podtozu mechanizmu opornosci na leki i metabolizm
kannabinoidéw. Grupa badana obejmowata 53 dzieci z padaczka lekooporng (badanie pilotazowe).
Materiat do badania stanowita jednorazowo pobrana od kazdego pacjenta prébka krwi obwodowej
celem pozyskania materiatu genetycznego. Czes¢ molekularna polega na opracowaniu zestawu genéw
korelowanych z metabolizmem kannabinoidéw na podstawie literatury medycznej oraz baz danych
dla populacji ogélnoswiatowej oraz populacji europejskiej, wykonaniu analizy metodg NGS celem
analizy polimorfizmoéw typu SNP oraz CNV w wybranych genach. Uzyskane dane genomowe dla grupy
badanej zostang poréwnane z polskimi populacyjnymi danymi genomowymi z grupg kontrolng, ktérg
stanowity zanonimizowane dane genomowe populacji polskiej (baza wtasna CM MedGen)

oraz z grupg odniesienia, ktora bedzie obejmowata 30 dzieci (odpowiednio dobranych pod wzgledem
wieku i ptci w stosunku do grupy badanej) z rozpoznaniem padaczki dobrze poddajacej sie leczeniu

z prawidtowym obrazem struktur mézgowia w MR gtowy. Analizy bioinformatyczne wykonano

przy uzyciu autorskiego oprogramowania posiadanego przez CM MedGen. W wyniku
sekwencjonowanaia u czesci badanych dzieci zdiagnozowano genetyczne podtoze padaczki. Analiza
wykrytych polimorfizmoéw typu SNP oraz CNV w wybranych genach jest w trakcie opracowywania.
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M. Wasiewicz
Klinika Neurologii Rozwojowej i Epileptologii- ICZMP- tODZ

StODKI KLOPOT, CZYLI O MOZGU | TRZUSTCE

WPROWADZENIE Autoimmunologiczne zapalenia mdzgu (AE) sg heterogenng grupg zapalnych
choréb uktadu nerwowego. Najczestsze objawy u dzieci to napady padaczkowe, zab. zachowania,
Swiadomosci, w tym takze zab. psychotyczne oraz polimorficzne zab. ruchowe.

CEL PRACY Prezentacja przypadku klinicznego pacjentki z AE o nietypowym przebiegu z omoéwieniem
przypadku i wdrozonej terapii

MATERIAL i METODY 3-letnia dziewczynka hospitalizowana w KNRIE z powodu obserwowanych

od tygodnia statych klonii orofacjalnych, bez reakcji na benzodiazepiny, ustepujgcych tylko podczas
snu. W EEG wysokowoltazowe fale wolne oraz zmiany napadowe zlokalizowane. W RM podwyzszony
sygnat obu hipokampdw. Panel neuroimmunologiczny w surowicy oraz PMR ujemny. Klasyczne
leczenie i Il linii (IVMP, IVIG, PLEX), jak réwniez modyfikowana terapia p/padaczkowa okazaty sie
nieskuteczne. Podczas rewizji leczenia zaobserwowano poliurie, polidypsje oraz hiperglikemie.
Pacjentka zostata przekazana do Kliniki Diabetologii UM w todzi, gdzie rozpoznano cukrzyce typu 1

z przeciwciatami anty-GAD 67.

WNIOSKI Watpliwosci kliniczne i diagnostyczne pojawiajg sie w przypadkach atypowych, zwtaszcza

u pacjentow bez drgawek lub zaburzen swiadomosci. Ujemny panel neuronalny nie wyklucza AE.

W opisanym przypadku znaczacg role w ujawnieniu sie cukrzycy typu 1 odegrat autoimmunologiczny
proces zapalny mdzgu z wigczonym leczeniem IVMP. Po wdrozeniu dedykowanego leczenia

oraz ustabilizowaniu glikemii objawy catkowicie nie ustgpity, ale obserwowana jest znaczna poprawa
stanu klinicznego, jak rdwniez obserwowane sg okresy bez zab. orofacjalnych.
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D. Wesot-Kucharska, M. Greczan, M. Kaczor (prelegent), D. Rokicki
Klinika Pediatrii, Zywienia i Choréb Metabolicznych, Instytut "Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka" w
Warszawie

ZMIANY W JADRACH PODSTAWY MOZGU, KTORE MOZNA SKUTECZNIE LECZYC

Zmiany w jadrach podstawy u dzieci stanowig duze wyzwanie diagnostyczne i terapeutyczne.
Objawy kliniczne sg niespecyficzne, a pacjenci wymagajg szerokiej diagnostyki, m.in. zmian
niedokrwienno-niedotlenionowe, zatrucia, przyczyny infekcyjnch i choréb neurometabolicznych.

Materiat i metody: Retrospektywna analiza 3 pacjentéw ze zmianami w jadrach podstawy

Wyniki: Pacjent 1. do 12 mz rozwijat sie prawidtowo, a nastepnie zaczat stopniowo traci¢ nabyte
umiejetnosci, regres nasilat sie przy infekcjach. W badaniach biochemicznych nie stwierdzono
istotnych odchyler,, MRI OUN wykazat zmiany w jadrach podstawy jak w zespole Leigha. W 3 rz. miat
niedowtad czterokoriczynowy, padaczke (bez kontroli napadéw), karmiony byt przez PEG. W badaniu
WES wykryto nieprawidtowy wariant w genie SLC19A3, (transporter dla tiaminy) wigczono do leczenia
tiamin i biotyne uzyskujac poprawe kontroli napadéw padaczkowych, neurologiczny stan pozostat
bez poprawy. Pacjent 2. i 3. w 30 i 16 miesigcu zycia prezentowali encefalopatie z zespotem
pozapiramidowym, ktére wystepowaty przy infekcji. W badaniach stwierdzono jedynie okresowo
podwyzszone stezenie kwasu mlekowego. Badanie PMR wykluczyto neuroinfekcje. W MRI OUN
opisano symetryczne zmiany hiperintensywne w jgdrach podstawy oraz rozsiane zmiany podkorowe
w obu pétkulach mdzgu. Pacjentow leczono tiaming i biotyng, uzyskujac szybka poprawe kliniczna.
W badaniu molekularnym wykryto nieprawidtowy wariant w genie SLC19A3 - zaburzenie
metabolizmu tiaminy. W MRI OUN po 10 mc terapii wykazano znaczng regresje zmian. Pacjenci
obecnie 7 i 8 lat, pozostajg bez objawdw klinicznych, a ich rozwdéj poznawczy jest w normie.

Whioski: W diagnostyce zmian w jadrach podstawy mdzgu nalezy uwzglednié zaburzenia
metabolizmu tiaminy. Wczesne leczenie tiaming i biotyng prowadzi do ustgpienia encefalopatii,
zapobiega wystepowaniu kolejnych epizodéw dekompensacji i pozwala na prawidtowy rozwdj.
Zbyt pdine wiaczenie leczenia moze prowadzié¢ do utrwalenia zmian w OUN.
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D. Ziarek, O. Gérowska, E. Kapusta

Klinika Neurologii Dzieciecej, Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie

M. Bodzioch

Diagnostyka S.A. Krakéw

S. Kroczka

Klinika Neurologii Dzieciecej, Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie; Katedra Neurologii Dzieci i
Mtodziezy, Uniwersytet Jagielloriski Collegium Medicum w Krakowie

WARIANT GENU RNF213 JAKO PRZYCZYNA CHOROBY MOYAMOYA TYPU 2

Wprowadzenie: Choroba moyamoya jest rzadkg arteriopatia wewnatrzczaszkowg polegajaca

na postepujgcym zwezeniu naczyn mézgowych zlokalizowanych u podstawy mézgu, powodujgcym
przemijajgce napady niedokrwienne lub udary. Czesto$¢ wystepowania choroby jest najwyzsza

w populacjach azjatyckich a przypadki wystepowania choroby opisywanie sg gtéwnie u dzieci w wieku
5-9 lat oraz u 0séb dorostych.

Cel pracy: Powigzanie wariantu genu RNF213 z rzadkim przypadkiem choroby moyamoya typu 2
u 11-miesiecznego dziecka objawiajgcej sie jako udar mézgu z towarzyszgcym uszkodzeniem watroby,
czesto obserwuje sie réwniez zaburzenia czynnosci i struktury nerek oraz zmiany skdrne.

Materiat i metody: 11-miesieczne niemowle z ostrym niedowtadem konczyny prawej, po epizodzie
drgawek prawostronnych zostato przekazane do Kliniki Neurologii Dzieciecej. W TK gtowy w rowkach
mozgowych obu pdétkul mézgu oraz w rzucie jagder podkorowych opisywano hyperdensyjne pasma,
dodatkowo jame ptynowg w okolicy komory bocznej lewej. Przy przyjeciu do Kliniki w stanie ogélnym
dobrym, z cechami dysmorfii twarzy, w badaniu neurologicznym zez zbiezny oka lewego, niedowtad
wiotki prawostronny z przewaga w koriczynie gornej.

Wyniki: W badaniu MR gtowy oraz angio-MR gtowy opisano roztozone w czasie wieloogniskowe
epizody niedokrwienia lewej pétkuli mézgu, stenoze koricowych gatezi tetnic mézgu srodkowych
obustronnie. Na podstawie wyniku MR gtowy wysunieto podejrzenie choroby moyamoya.

W badaniach laboratoryjnych stwierdzono podwyzszone parametry watrobowe ALT (2239U/L), AST
(758U/L), ponadto w USG jamy brzusznej zobrazowano powiekszong watrobe o jednorodnym
wzmozonym echogramie z cechami jej sttuszczenia. W badaniu genetycznym WES obecny byt wariant
€.12341C>T/p.(Thrd1114lle) genu RNF213.

Whioski: 1. Wariant ¢.12341C>T/p.(Thr41114lle) genu RNF213 jest zwigzany z rozpoznaniem choroby
moyamoya typu 2 o wczesnym poczatku. 2. Objawom neurologicznym towarzyszy uszkodzenie
watroby.
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J. Zubko

Klinika Neurologii i Epileptologii IPCZD, Warszawa
J. Pierscinska

Klinika Neurologiczna WIM-PIB, Warszawa

D. Jedlinska-Pijanowska

Klinika Neurologii i Epileptologii IPCZD, Warszawa

TROMBEKTOMIA MECHANICZNA U 13-LETNIEGO CHtOPCA Z UDAREM
NIEDOKRWIENNYM MOZGU - OPIS PRZYPADKU

Trombektomia mechaniczna (TM) to uznana metoda leczenia udaréw niedokrwiennych mézgu,
wywotanych niedroznoscig duzych naczyn, dorostych. Jej zastosowanie u dzieci jest rzadkoscia.

Praca ma na celu pokazanie sukcesu terapeutycznego, ktéry wynika ze wspétpracy miedzyosrodkowej,
zastosowania u dziecka procedury na co dzien stosowanej u dorostych. 13-letni, dotychczas zdrowy
chtopiec zastabt na lekcji wychowania fizycznego. Wezwany ZPR przewidzt go do SOR najblizszego
szpitala. Przy przyjeciu stwierdzono afazje, znacznego stopnia niedowtad prawostronny. W badaniu TK
gtowy opisano zatarcie zréznicowania korowo-podkorowego w lewej potkuli mézgu. Lekarze
skonsultowali wynik z dyzurnym osrodka refernecyjnego, ktéry zalecit MRI gtowy. W tym czasie
dyzurny skonsultowat sie z osrodkiem CILUM WIM w Warszawie, rozpoczynajac proces kwalifikacji

do TM. W MRI gtowy opisano rozlegty obszar ograniczenia dyfuzji z zakresu unaczynienia lewej tetnicy
Srodkowej mdzgu oraz skrzepline w jej Swietle. Po analizie wyniku radiolodzy zabiegowi WIM
zakwalifikowali dziecko do zabiegu. Zalecono jak najszybsze podanie alteplazy, z uwagi na czas
potrzebny na transport chorego. Zabieg rozpoczeto w 6-tej godzinie od wystgpienia objawow.
Uzyskano udroznienie naczynia, bez powiktarn. W kontrolnej TK gtowy uwidoczniono niewielkie
zmiany niedokrwienne w LPM, bez cech ukrwotocznienia. Nastepnego dnia pacjenta
przetransportowano do IPCZD. Stan pacjenta poprawiat sie, mowit petnymi zdaniami, ustgpit
niedowtad. W czasie hospitalizacji rozpoznano ubytek w przegrodzie miedzykomorowej. Wynikiem
przeprowadzenia tej procedury, jest uzyskanie petnej rekanalizacji i zmniejszenie ogniska
niedokrwiennego, dzieki czemu uzyskano szybka i znaczacg poprawe stanu neurologicznego. Pomimo
braku badan w grupie pediatrycznej, tombektomie mechaniczna, po wtasciwej kwalifikacji mozna
bezpiecznie i skutecznie zastosowac u dzieci. Koniecznie jest wypracowanie standardéw
interwencyjnego leczenia udaréw moézgu u dzieci w Polsce.



Streszczenia nadestane na IX Zjazd Polskiego Tow. Neurologéw Dzieciecych w Lublinie w terminie
20— 22 kwietnia 2023 r., uporzagdkowane alfabetycznie wg nazwiska pierwszego autora

Milena Zochowska-Sobaniec (1,3,4), Elzbieta Jarocka-Cyrta (2), Piotr Sobaniec (4)

(1) Klinika Neurologii Dzieciecej, Uniwersytet Medyczny w Bialymstoku,

(2) Klinika Pediatrii, Gastroenterologii i Zywienia, Uniwersytet Warmirisko-Mazurski w Olsztynie

(3) Zaktad Medycyny Wieku Rozwojowego i Pielegniarstwa Pediatrycznego, Uniwersytet Medyczny
w Biatymstoku,

(4) NEUROMASTER Instytut Neurofizjologii w Biatymstoku

WPLYW DIETY BEZGLUTENOWEJ NA CZYNNOSC BIOELEKTRYCZNA MOZGU
U DZIECI Z CELIAKIA

Woprowadzenie: Celiakia to choroba autoimmunizacyjna wywotana trwatg nietolerancjg glutenu.
Obraz kliniczny choroby trzewnej jest zréznicowany. Oprdcz objawdw klasycznych z przewodu
pokarmowego, mogg wystepowac dolegliwosci pozajelitowe, m.in. zaburzenia neurologiczne.
Zgodnie z danymi z piSmiennictwa objawy neurologiczne obserwuje sie nawet u 10-22% chorych
na celiakie. Sg to m.in: ataksja rdzeniowo-mdzdzkowa, padaczka, neuropatia, miopatia, bdle gtowy.
Wymienia sie rowniez szereg objawdw neuropsychiatrycznych, takich jak zaburzenia snu, depresja,
lek i przewlekte zmeczenie. Dotychczas opublikowane dane dotyczgce tego zagadnienia w populacji
wieku rozwojowego sg nieliczne, a ich wyniki niejednoznaczne.

Cel: Celem pracy byta ocena wptywu diety bezglutenowej na czynnosc¢ bioelektryczng mdzgu u dzieci
z celiakia z wykorzystaniem analizy iloSciowej QEEG.

Pacjenci i metody: Do badania zakwalifikowano 85 dzieci: 45 0séb z celiakig rozpoznang wedtug
kryteridw ESPGHAN: 18 pacjentdéw z nowo rozpoznang chorobg trzewng (CBD) oraz 27 pacjentéw
bedacych na diecie bezglutenowej powyzej 12 miesiecy (CND2). Grupe poréwnawczg stanowito

40 zdrowych dzieci, dobranych pod wzgledem wieku i ptci. W kazdej grupie zebrano dane kliniczne,
wykonano badania laboratoryjne i EEG. Dokonano oceny jakosciowej zapiséw i analizy ilosciowej
QEEG. Pacjenci z nowo rozpoznang celiakig zostali zbadani dwukrotnie: przed wprowadzeniem diety
(CBD) oraz po 6 miesigcach jej stosowania (CND).

Wyniki: Objawy neurologiczne odnotowano u ponad potowy dzieci z nowo rozpoznang celiakig,
dominowaty béle gtowy. Po wprowadzeniu diety bezglutenowej wykazano istotng statystycznie
redukcje natezenia dolegliwosci. Stwierdzono istotnie statystycznie wyzszg czestos¢ wystepowania
zapisow EEG nieprawidtowych lub o cechach nieprawidtowych, pod postacig zmian napadowych

i zmian zlokalizowanych u dzieci z nowo rozpoznang celiakig w poréwnaniu z grupg poréwnawczg
(zapis nieprawidtowy: 11,1% vs. 0%, p=0,032; zapis o cechach nieprawidtowych: 44,4% vs. 15%,
p=0,017). Oceniajgc wptyw diety bezglutenowej na zapis EEG, w badaniu wykonanym po 6 miesigcach
od rozpoczecia leczenia dietetycznego, redukcje amplitudy zmian lub czestosci wystepowania fal
ostrych i fal wolnych w réznych lokalizacjach odnotowano w 30% przypadkéw. Wyniki analizy QEEG
u pacjentéw z nowo rozpoznang celiakig wykazaty podwyzszong moc fal theta i alfa

w odprowadzeniach przednio- i srodkowoskroniowych obustronnie oraz podwyzszong moc fal beta
oraz szybka beta we wszystkich odprowadzeniach w stosunku do grupy poréwnawcze;j.
Wyeliminowanie glutenu z diety spowodowato istotng redukcje podwyzszonej aktywnosci fal beta,
beta3, high beta w odprowadzeniach przednio- i Srodkowoskroniowych (p<0,05).

Whioski: Eliminacja glutenu z diety wptywa korzystnie na zapisy elektroencefalograficzne
u dzieci z chorobg trzewnga. Poprawa zapisu EEG, zaréwno jakosciowa, jak i ilosciowa korelujg
z poprawa stanu klinicznego pacjentow.
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CHARAKTERYSTYKA PACJENTOW Z PADACZKA O POCZATKU W OKRESIE
NIEMOWLECYM - 6-LETNIE BADANIE OBSERWACYINE.

Wprowadzenie: Padaczka jest najczestszym przewlektym schorzeniem uktadu nerwowego u dzieci.
Jest to choroba o zréznicowanej etiologii, charakteryzujgca sie sktonnoscig do nawrotowych,
spontanicznych napadéw padaczkowych. Wystapienie padaczki w wieku niemowlecym moze by¢
zwigzane z wyraznym pogorszeniem funkcji poznawczych i postepujgcym opdznieniem rozwoju
psychoruchowego pacjenta. Z tego powodu wczesne postawienie wiasciwej diagnozy

oraz rozpoznanie typu napaddw jest w kazdym przypadku uwazane za wyjagtkowo wazne i pilne.

W tym wieku konieczna jest rowniez diagnostyka genetyczna wobec coraz istnienia bardziej
skutecznych metod terapii celowanej/spersonalizowanej.

Cel pracy: Ocena wptywu wystgpienia padaczki w 1 roku zycia na rozwéj dziecka w korelacji
z przebiegiem padaczki.

Materiat i metody: Analizie poddano 70 niemowlat z nowo rozpoznang padaczka hospitalizowanych
w Klinice Neurologii Rozwojowej Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego w Gdarisku w okresie

od stycznia 2013 do grudnia 2015, ktérzy byli obserwowani i poddani badaniom kontrolnym

do grudnia 2022. Wstepnie do badania zakwalifikowano 161 pacjentéw w wieku od 1. do 12. miesigca
zycia. Z analizowanej grupy wykluczono tacznie 91 pacjentdéw, w tym 26 dzieci z powodu
niewystepowania napaddéw w czasie przyjecia do szpitala i hospitalizacji oraz 65 niemowlat, u ktérych
postawiono rozpoznanie niepadaczkowych zaburzen napadowych. Badanie obejmowato

w interwatach 3-6m-cy: wywiad z opiekunami, ocene rozwoju, analize wynikdw badania EEG, analize
przyjmowanych lekdéw oraz zwigzanych z nimi dziatan niepozadanych, skutecznos¢ leczenia
p/padaczkowego, analize ewentualnej etiologii padaczki

Wyniki: Sposrdd 70 pacjentdw poddanych dalszej obserwacji u 35,7 % rozwdj psychoruchowy
przebiega prawidtowo z petng kontrolg napaddéw. U pozostatych pacjentéw napady powtarzajg sie,
a rozwdj psychoruchowy jest zaburzony.

Whioski: W pracy zostaty przedstawione wyniki korelacji rokowania w zaleznosci od typu napadow,
etiologii i zmian w EEG



