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Lapalenie mozgu z przeciwciatami przeciwko
receptorom NMDA u dzieci
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W pracy przedstawiono przypadek zachorowania
13-letniej dziewczynki na zapalenie mozgu z przeciwcia-
fami przeciwko receptorowi NMDA (dodatkowo z obec-
no$cia torbieli pajeczynoéwki). Choroba ta jest dobrze
poznanym schorzeniem osob dorostych, zwlaszcza mlo-
dych kobiet. Ponizszy opis przypadku jest jednym z nielicz-
nych w literaturze, dotyczacych pediatrycznych pacjentow.
Autorzy wykazali réznice w obrazie klinicznym autoim-
munologicznego zapalenia mozgu z przeciwciatami prze-
ciwko receptorom NMDA pomig¢dzy dorostymi i dzie¢mi.

Pacjentke hospitalizowano z powodu utrudnionego
kontaktu, powtarzajacych si¢ zaburzen ruchowych w obrg-
bie twarzy po stronie prawej oraz dystonicznych ruchow
konczyn gornych. Epizody trwaty okoto 2 minut, z pona-
padowym okresem splatania. Kilkakrotnie zaobserwowano
wtorne uogolnienie si¢ napadu. Wywiad okotoporodowy
pacjentki byt nieobcigzony, dotychczas rozwdj dziecka
przebiegat prawidlowo.

Rozpoczeto leczenie przeciwpadaczkowe, poczatkowo
levetiracetamem w dawce 500 mg dziennie. Ze wzgledu na
czeste napady (Srednio co drugi dzien) zwigkszono dawke
do 750 mg, dotaczajac karbamazeping w dawce 600 mg
dziennie. W okoto 10. dobie od wystapienia pierwszego
napadu rodzice zauwazyli u dziewczynki postepujace
zaburzenia artykulacji. Badanie MRI glowy wykazato
obecnos¢ zmiany o charakterze torbieli pajeczynowki
w placie skroniowym lewym o wymiarach 4,2-2,7 cm.
Badanie EEG wykonane dwukrotnie, mi¢dzynapadowo,
w ciaggu 10 dni, uwidocznito zwolnienie oraz zmniejsze-
nie amplitudy czynnosci bioelektrycznej mézgu w okolicy
skroniowej lewej (prawdopodobnie wynikajace z obecno-
$ci torbieli). Zapis nie uwidocznit zmian padaczkowych
zarOwno w czasie snu, jak i czuwania.

Dziewczynka na tym etapie byla przytomna, zaburze-
nia mowy mialy charakter afazji ruchowej. W zwiazku
z krotkim wywiadem chorobowym, drgawkami oraz
znacznie postepujacymi deficytami jezykowymi wysnuto
podejrzenie zakaznego (wirusowego) zapalenia mozgu,
autoimmunologicznego zapalenia mézgu lub Zespotu Lan-
daua-Kleffnera.

Powtornie wykonany MRI glowy uwidocznit nowe
zmiany hiperintensywne, widoczne w sekwencji FLAIR,
w okolicy wczesniej widocznej torbieli pajeczynowki.
W plynie mézgowo-rdzeniowym o prawidlowym st¢zeniu
biatka i glukozy wykazano niewielkiego stopnia pleocy-
toz¢ (10 komorek). Badania bakteriologiczne i1 wirusolo-
giczne z ptynu moézgowo-rdzeniowego byly negatywne.
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Oczekiwano na wyniki badan przeciwciat anty-VGKC
oraz przeciwciat anty-NMDA.

W leczeniu zwigkszono dawke levetiracetamu do 1500
mg dziennie, karbamazepina byla kontynuowana w tej
samej dawce, rozpoczeto takze empiryczng kuracje acy-
klowirem w dawce 10 mg/kg m.c. W ciagu kolejnych kilku
dni deficyty jezykowe poglebity si¢, do wystapienia cal-
kowitej afazji. Ponadto pacjentka wykazywata automaty-
zmy oralne, mioklonie migéni twarzy oraz niereagujace na
leczenie napady padaczkowe, pomimo zwigkszenia dawek
lekow do 3000 mg levetiracetamu, 1200 mg karbamaze-
piny oraz 20 mg klobazamu na dobeg.

Wykonano badanie wideo-EEG, ktére uwidocznito
czynnos$¢ podstawowa 6—-8 Hz z obecno$cia znacznego
zwolnienia czynnosci w okolicy skroniowej lewej oraz
czynnoscig napadowag wtdrnie uogdlniajacg sig¢, wywo-
dzaca si¢ z wyzej wymienionego obszaru. Obraz kliniczny
mioklonii twarzy i automatyzméw oralnych nie korelowat
z zapisem EEG. Obraz EEG we $nie nie wykazat ciaglych
wytadowan fal wolnych i iglic. Na tym etapie, pomimo
niedostgpnych markeréw immunologicznych, ze wzgledu
na obraz kliniczny u chorej rozpoczeto terapi¢ immunoglo-
bulinami. Po 3 dniach stosowania IVIG nastgpita poprawa
stanu klinicznego pacjentki, remisja napadow, stopniowo
ustgpowaly zaburzenia mowy. Otrzymano pozytywny
wynik obecnosci przeciwcial anty-NMDA w plynie
mozgowo-rdzeniowym, co potwierdzilo ostatecznie roz-
poznanie zapalenia mézgu z przeciwcialami NMDA.

Badanie USG ginekologiczne oraz badanie rezonan-
sowe miednicy nie potwierdzity obecnosci potworniaka
ani innych nowotworow. Stan pacjentki po zastosowanym
leczeniu ulegt znaczacej poprawie, objawy choroby wyco-
faty si¢. Pacjentka pozostaje jednak pod statg obserwacja.

DYSKUSJA

Zapalenie mozgu z przeciwcialami przeciwko recep-
torowi NMDA jest dobrze poznanym schorzeniem u 0s6b
dorostych, zwlaszcza u mtodych kobiet. Jest to choroba
idiopatyczna, moze przyjmowaé form¢ zespotu para-
neoplastycznego (u okolo 60% kobiet jest powigzana
z potworniakami jajnika). Nalezy pamigta¢ o mozliwosci
wystapienia nowotworu u chorych i niezb¢dnych bada-
niach kontrolnych (USG przezpochwowe, MRI brzucha
i miednicy) nawet u pacjentek z catkowitym wycofaniem
si¢ objawow.

Autorzy pracy podkres$laja, iz roznice w ekspresji
receptorow NMDA u dzieci moga by¢ nieco odmienne niz
u dorostych, czego konsekwencja moze by¢ inny obraz kli-
niczny zapalenia mézgu w réznych grupach wiekowych.
Dziecigca posta¢ zapalenia mozgu jest mniej charaktery-
styczna, u mlodszych pacjentdw czgsciej wystepuja zabu-
rzenia mowy, napady drgawkowe, zaburzenia zachowania,
podczas gdy objawy autonomiczne obserwuje si¢ rzadziej
i w mniejszym nasileniu w poréwnaniu z osobami doro-
stymi. Zaburzenia psychiczne pod postacig psychoz oraz
prawdopodobienstwo obecnosci zmian nowotworowych
jest wigksze w grupie dorostych.

Weczesniej opisywane przypadki dziecigcego zapale-
nia mozgu wskazywaty na wystepowanie takich objawow
jak ogniskowe napady padaczkowe, zaburzenia mowy,
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zaburzenia pozapiramidowe, natomiast nie obserwowano
objawdw psychotycznych, hipowentylacji i dysautnomii.
Obrazy MRI moézgowia czesto byly prawidtowe lub wyka-
zywaly obraz z hiperintensywnymi obszarami istoty bialej
widocznymi w sekwencjach T2 oraz FLAIR. W plynie
moézgowo-rdzeniowym stwierdzano umiarkowang pleocy-
toze¢ oraz prawidlowe lub nieznacznie zwigkszone st¢zenie
biatka. Wedtug autoréw poziom przeciwcial anty-NMDA
w plynie mézgowo-rdzeniowym moze by¢ bardzo wysoki,
a miano koreluje z obrazem procesu chorobowego.
Nie istniejg wytyczne dotyczace postepowania u dzieci
z zapaleniem moézgu z przeciwciatami przeciwko recep-
torom NMDA. Zalecanym postgpowaniem jest terapia
prednizolonem, plazmafereza oraz leczenie immunoglobu-
linami. W trudnych przypadkach mozna zastosowac¢ rytuk-
symab lub cyklofosfamid. W celu zapobiegania nawrotom
choroby, niektérzy pacjenci wymagaja kontynuowania
terapii immunosupresyjnej nawet przez okres jednego
roku.
Opracowata: Ewa Dworzanska

Lifestyle, quality of life, nutritional status and
headache in school-age children

Styl iycia, jakos¢ 2ycia, stan odiywiania
a wystepowanie holu gtowy u dzieci w wieku
szkolnym

Castro K., Rockett F.C., Billo M. et al.
Nutr Hosp 2013, 28: 1546—1551

We wrze$niowo-pazdziernikowym numerze czasopi-
sma ,,Nutricion Hospilatalaria” Castro K., Rockett F.C.,
Billo M. i wsp. opublikowali artykut o zaleznosci wyste-
powania boléw gltowy u dzieci w wieku szkolnym od ich
statusu spoleczno-ekonomicznego, majacego wpltyw na
jakos$¢ odzywiania, oraz ich stylu zycia. Wiadomo, ze bole
glowy, w znaczacy sposob negatywnie wpltywaja na dzieci
i ich rodziny, ktére wigcej czasu musza poswiecac na szu-
kanie pomocy lekarskiej, niz w przypadku dzieci, ktore
takich zaburzen nie odczuwaja.

W literaturze przedmiotu wskazano, ze populacja
dzieci skarzacych si¢ na bdle glowy oscyluje pomiedzy
6,5% a 30,0% ogodtu danej populacji wiekowej dzieci czy
mtodziezy. Wartosci te $wiadczg o znacznej wadze poru-
szanego problemu. Autorzy artykulu w poszukiwaniu
zwigzkow wystepowania bolow glowy z antropometrycz-
nymi cechami, stylem i jakoscig zycia przeprowadzili prze-
krojowe badania na grupie 750 dzieci w wieku 7-14 lat,
z czego 42,0% to dzieci w wieku 7-9 lat a 58,0% dzieci
w wieku 10-14 lat, uczeszczajacych do szesciu szkot
w dwu miastach na potudniu Brazylii. W strukturze pfci,
chtopcy stanowili 43,9% a dziewczeta 56,1%. Jako$¢ zycia
badacze oceniali poprzez status spoleczno-ekonomiczny
badanych — 51,7% stanowity dzieci ucze¢szczajace do
szkotl publicznych, 48,3% do szkot prywatnych. Ciekawe

wydaje si¢ podejscie autorow w podziale na grupy uczesz-
czajace na zaje¢cia szkolne na ranng i popotudniowa zmiang
—46,8% na rano i 53,2% po potudniu.

Wyniki badan, jak przyznaja sami autorzy, sa miejscami
sprzeczne z dotychczasowymi doniesieniami. W prze-
prowadzonym badaniu najbardziej rozpowszechnionym
rodzajem bolu glowy byta migrena z aura. Ro6zni si¢ to
od badan przeprowadzonych przez Kinik S.T., Alehan F.,
Erol L. i wsp.!, ktorzy wykazali zwigzek pomigdzy otyto-
$cig a wystgpowaniem migrenowych atakow bolu glowy
u dzieci i mtodziezy, przy czym otylo$¢ nie miata wptywu
na wystepowanie objawow zwigzanych z migreng, takich
jak: aura, dzwigko- 1 Swiatlowstret, mdtosci czy wymioty.
Ponadto dotychczasowe badania, m.in. Molarius A., Tegel-
berg A., Ohrvik J., wykazuja zwigzek migdzy statusem
spoteczno-ekonomicznym a wystepowaniem bolu glowy,
wskazujac, ze u 0sdb o nizszym poziomie spoteczno-eko-
nomicznym wystepowanie bolu glowy jest dwukrotnie
wyzsze.” Natomiast w badaniu przeprowadzonym przez
Castro K., Rockett F.C., Billo M., bole gtowy nie wyste-
powaly u dzieci uczeszezajacych do szkoét publicznych,
tj. u dzieci o nizszym statusie spoteczno-ekonomicznym,
natomiast wystgpowaty u dzieci ze szkol prywatnych.
Autorzy, tlumaczac paradoks obecno$ci uczniow szkot
prywatnych w grupie dzieci z bolem glowy wskazuja,
ze dzieci te wigcej czasu spedzaja na zajgciach pozalek-
cyjnych, takich jak ¢wiczenia fizyczne, zajecia jezykowe
i lekcje prywatne, co zmusza ich do wigkszego naktadu
pracy, a to moze by¢ czynnikiem stresu. Niedawne badania
wykazaty, ze u dzieci i mlodziezy, stres i brak snu byly
najczestszymi czynnikami wywotujacymi migrene.?

Badanie przeprowadzone przez Castro K., Rockett F.C.
i Billo M. wykazato rowniez zalezno$¢ pomigdzy wyste-
powaniem bolu glowy a niedostatecznym odpoczynkiem
(brakiem snu). Dzieci i mtodziez w obecnych czasach nie
poddaja si¢ rygorystycznemu rezimowi udawania si¢ na
spoczynek czy wymaganemu nieprzerwanemu okresowi
snu. W przeprowadzonych przez autorow publikacji bada-
niach okazato si¢, ze dzieci uczgszczajace na popotudniowa
zmiang rzadziej skarzyty si¢ na wystgpowanie bolu glowy
anizeli te, ktore uczgszczaly do szkoty przed potudniem.
Tak wigc brak snu rowniez moze by¢ czynnikiem migre-
nogennym. Praca potwierdza rowniez zalezno$¢ pomigdzy
wystepowaniem bolu glowy a poziomem BMI. Jednakze,
w odroznieniu od 0sob dorostych, wystgpowanie migreny
u dziewczat w wieku dojrzewania nie byto juz takie jedno-
znaczne. Tylko 23 dziewczat z 75, w wieku 1014 lat, ktore
zgtaszaly wystepowanie bolu glowy, miesigczkowaty.

Autorzy stwierdzaja, ze badanie to ma pewne ogra-
niczenia. Jest ono przekrojowe, co zmniejsza zdolnosc

! Kinik S.T., Alehan F., Erol 1., Kanra A.R.: Obesity and
paediatric migraine. Cephalalgia 2010; 30: 105-109.

2 Molarius A., Tegelberg A., Ohrvik J.: Socio-economic
factors, lifestyle, and headache disorders — a population —
based study in Sweden. Headache 2008; 48: 1426—-1437.
*Neut D., Fily A., Cuvellier J.C., Vallée L.: The prevalence
of triggers in paediatric migraine: a questionnaire study in
102 children and adolescents. J] Headache Pain 2012; 13
(1): 61-65.
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uczestnikow do udzielenia odpowiedzi na pytania doty-
czace nawykow. Ponadto, bez wzgledu na fakt, ze grupa
badana byla znaczaca, badanie w rzeczywisto$ci ograni-
czyto si¢ do dwoch miast w poludniowej Brazylii, ktore
zostaty wybrane losowo.

Ze wzgledu na wptyw bolu gtowy na jakos¢ zycia dzieci
i mlodziezy, dalsze badania powinny by¢ prowadzone
w celu poszukiwania $rodkéw profilaktycznych i terapeu-
tycznych, ktére moga uzupetia¢ farmakologiczng profi-
laktyke 1 pomodc przeciwdziata¢ problemowi bolu glowy
u dzieci i mlodziezy.

Opracowata: Ewa Zienkiewicz

Opis przypadku dziecka z zespotem Guillaina-
Barrégo z towarzyszacym ciezkim wodogtowiem

Guillain-Barre syndrome presenting with severe
hydrocephalus in a child

M. Barzegar, M. Malaki
J Pediatr Neorosci 2013; 8(2):175-176

Zespot Guillaina-Barrégo (Guillain-Barre syndrome
— GBS) jest ostra polineuropatia objawiajaca si¢ gtow-
nie postgpujacym ostabieniem konczyn, utrata glebokich
odruchow $ciegnistych, fagodnymi zaburzeniami czucio-
wymi i réznorodna dysfunkcja uktadu autonomicznego.
GBS rzadko wystepuje w skojarzeniu z wodogltowiem
i obrzgkiem tarczy nerwu wzrokowego.

W artykule autorzy opisuja przebieg kliniczny, wyniki
badan neurofizjologicznych i neuroobrazowych pacjenta
z GBS, wspolistniejacego z wodoglowiem. Istotnym
aspektem tego przypadku bylo to, ze wodoglowie bylo
leczone zachowawczo, bez interwencji chirurgiczne;j.

Dziewczynka — 21 miesigcy — zostala przyjeta do
szpitla rejonowego z powodu postepujacego ostabienia
konczyn, miata 3 epizody drgawek 15. dnia od przyjecia.
Przeprowadzono badanie obrazowe uktadu nerwowego,
ktére wykazato obecno$é znacznego stopnia wodoglowia.
Zaproponowano zatozenie zastawki komorowo-otrzew-
nowej, ale rodzice nie wyrazili zgody na zaden zabieg
chirurgiczny. Dziewczynka zostata przeniesiona do Kli-
niki Neurologii Dziecigcej Uniwersytetu Medycznego
w Tabriz.

W badaniu neurologicznym stwierdzano niedowtad
czterokonczynowy, brak odruchéow $ciggnistych we
wszystkich konczynach, poszerzenie Zrenic ze stabg reak-
cja na $wiatlo, obustronne porazenie nerwow odwodza-
cych, obrzek tarczy nerwu wzrokowego w badaniu dna
oka, brak odruchow gardtowych. Dziecko reagowato na
bolesne bodzce 1zami.

Wykonane badania elektrodiagnostyczne, obejmujace
elektromiografi¢ i elekroneurografie, wykazaly oznaki
odnerwienia obejmujace obnizony potencjal czynno-
Sciowy i nieobecng fale F w nerwach motorycznych kon-
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czyn (strzalkowy, piszczelowy i posrodkowy). Badanie
EEG byto prawidlowe. Rozpoznano GBS. W czasie cho-
roby dziewczynka nie wymagata stosowania mechanicznej
wentylacji.

Rodzice nadal nie wyrazali zgody na leczenie chirur-
giczne wodoglowia. Rozpoczeto leczenie zachowawcze
i leczenie standardowe dla GBS, stosujac m.in. dozylny
wlew immunoglobulin w dawce 0,4 g/kg/dobe oraz
pulsy metyloprednizolonu 20 mg/kg/dobe przez 5 dni. Ze
wzgledu na obrzek tarczy nerwu wzrokowego i wodogto-
wie punkcja ledzwiowa zostala wykonana po miesigcu.
W badaniu ptynu moézgowo-rdzeniowego stwierdzono
wysoki poziom biatka 350 mg/dl, bez pleocytozy.

W 5. dniu leczenia dziewczynka nie wymagata stoso-
wania sondy dozoladkowej, zaczela samodzielnie potykac.
Dziewczynka zaczeta chodzi¢ po 4 miesigcach. Wykonane
wowczas badanie dna oka byto prawidlowe, a w kontro-
Inym badaniu obrazowym moézgu stwierdzano jedynie
poszerzenie komor, bez oznak wzmozonego cisnienia. Po
12 miesigcach od wystapienia choroby stan neurologiczny
dziewczynki byl prawidtowy, a badanie obrazowe moézgu
byto prawie normalne.

GBS jest uwazane przede wszystkim za motoryczng
polineuropati¢ zapalna z postgpujacym ostabieniem sity
migéniowe;j i brakiem odruchdéw Sciggnistych. Wodoglowie
potaczone z GBS jest rzadkim powiktaniem. Moze pojawi¢
si¢ ono w kazdym czasie w przebiegu choroby. Doktadny
mechanizm rozwoju wodogltowia w przebiegu GBS jest
niejasny. Sugeruje si¢, ze wysokie stezenie biatka w ptynie
moézgowo-rdzeniowym moze prowadzi¢ do zmniejszonej
absorpcji tego ptynu w kosmkach pajeczyndéwki.

Do chwili obecnej zostalo opisanych jedynie kilku
pacjentéw z objawami zespotu Guillaina-Barrégo i wodo-
glowia. Wigkszo$¢ opiséw dotyczyto dzieci starszych,
najmtodszym za$ pacjentem bylo miesigczne niemowlg,
wymagajace wspomagania oddechu.

Wodoglowie jest rzadkim powiktaniem GBS i dlatego
moze zosta¢ ono przeoczone, szczegdlnie u pacjentow
z towarzyszaca niewydolnosciag oddechowa, wymagaja-
cych sztucznej wentylacji oraz u matych dzieci, ze wzgledu
brak mozliwosci komunikacji stownej i zglaszania dodat-
kowych objawow.

Dlatego wtasnie niektorzy autorzy zalecaja badanie
obrazowe modzgu u pacjentéw z rozpoznanym GBS, u kto-
rych wystepowaty bodle glowy, nudnosci lub wymioty,
zaburzenia poznawcze, drgawki, obrzgk tarczy nerwu
wzrokowego, natomiast w badaniu ptynu moézgowo-rdze-
niowego stwierdzano bardzo wysoki poziom biatka (> 300
mg/dl) oraz wysokie cis$nienie ptynu moézgowo-rdzenio-
wego, przekraczajac 200 mm wody.

Ostre wodogtowie moze poprzedza¢ wystapienie obja-
wow GBS, z tego powodu GBS powinno by¢ uwzgledniane
w etiologii ostrego wodoglowia, szczegdlnie w przypadku
wystepowania powiktan wiotkiego niedowtadu czterokon-
czynowego.

Chociaz interwencja chirurgiczna jest uznawana za
powszechnie akceptowana metod¢ obnizenia podwyz-
szonego cisnienia $rodczaszkowego, opisywany pacjent
byt leczony zachowawczo z dobrym wynikiem. Wedtug
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danych z piSmiennictwa czas terapii pacjentow z drenazem
komorowo-otrzewnowym wahat si¢ od 1 do 12 miesiecy,
natomiast u pacjentow leczonych zachowawczo z powodu
wodogtowia w przebiegu GBS okres ten wynosit 5-6 mie-
siecy.

Pomimo ze GBS u dzieci rzadko wspétistnieje z cigz-
kim wodogltowiem, a rokowanie jest zazwyczaj dobre
i pacjenci moga by¢ leczeni zachowawczo, monitorowanie
obrazow TK i badanie dna oka powinno by¢ szczegdlnie
zalecane u mtodych pacjentow.

Opracowalta: Joanna Dubelt

Charakterystyka kliniczna dzieci z zaburzeniami
ze spektrum autyzmu | wspétwystepujaca
padaczka

Clinical Characteristics of Children with Autism
Spectrum Disorder and Co-occurring Epilepsy

Emma W. Viscidi, Elizabeth W. Triche, Matthew F.
Pescosolido, Rebecca L. McLean, Robert M. Joseph, Sarah J.
Spence, Eric M. Morrow

PLoS ONE 8(7): €67797. doi:10.1371/journal.pone.0067797

Wstep

Zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD) to neurorozwo-
jowe nieprawidtowosci charakteryzujace si¢ deficytami
w interakcjach spotecznych i komunikacji oraz obecnos¢
ograniczonych i powtarzalnych zachowan. Padaczka to
stan neurologiczny charakteryzujacy si¢ nawracajacymi
napadami nieprowokowanymi. Wspotwystgpowanie ASD
i padaczki jest dobrze znane wsrdd lekarzy i naukowcow.
Padaczka wystepuje u ok. 30% pacjentow z ASD, w 0gol-
nej populacji 0,7-1%.

Obecnie nie ma wystarczajacych informacji, aby moc
prognozowac, ktore osoby z ASD sa najbardziej narazone
na wystapienie padaczki, i ktore cechy kliniczne moga by¢
z tym zwiazane.

Przedstawiona praca stanowi najwicksze z dotych-
czasowych badan dotyczacych wspotwystgpowania ASD
i padaczki. Celem jej bylo porownanie dzieci z ASD
i padaczka na podstawie cech demograficznych i kli-
nicznych. Uczestnicy badania pochodzili z czterech
grup: NSCH — (The 2007 National Survey of Chldren's
Health) — reprezentatywne badanie oparte na telefonicz-
nej losowej ankiecie. Sposrod 81 176 dzieci w wieku od
2 do 17 lat w tej grupie bylo 921 dzieci rozpoznaniem
ASD, ktore zakwalifikowano do badania; AGRE jest zbio-
rem genetycznych i fenotypowych danych dotyczacych
rodzin z ASD z catych Stanow Zjednoczonych (2524 osob
z ASD). Wigkszo$¢ rodzin posiadata wigcej niz jedno
dziecko; Simons Simplex Collection (SSC) jest zbiorem
danych genetycznych i fenotypowych rodzin posiadaja-
cych jedno dziecko dotknigte ASD w Stanach Zjednoczo-

nych (1891 dzieci z ASD); Autism Consortium (AC) jest
zbiorem danych genetycznych i fenotypowych rodzin osob
z ASD z okolicy Massachusetts (479 osobnikdéw z ASD).
Calkowita liczba przebadanych osob z ASD wynosita
5815.

Wyniki

Laczna liczba uczestnikow z czterech analizowanych
grup wyniosta 5815 chorych z ASD, z ktorych u 289 wspot-
wystepowala padaczka. Wigkszos$¢ uczestnikow stanowili
chlopcey, od 80,3% w AGRE do 86,4% w SSC; wickszo$¢
z nich byta w wieku od 4 do 12 lat. Wickszo$¢ uczestni-
kéw byta rasy biatej — od 66,9% w NSCH do 85,9% w AC.
Niepetnosprawnos$¢ intelektualna (intellectual disabillity
— ID) dotyczyta 33,3% z AGRE, 28,8% z SSC, a 15,3%
uczestnikow AC.

Czestos¢ wystepowania padaczki w grupach AGRE,
SSC i AC wynosita 5,3% (n = 120), 2,9% (n = 51) 1 6,7%
(n=30). W grupie NSCH 12,5% (n = 88).

Dyskusja

Przedstawione badanie jest jednym z najwigkszych
dotychczasowych badan dzieci z ASD i towarzyszacej
padaczce. Grupa badawcza sktadata si¢ z 5815 uczestnikow
z ASD, z ktorych u 289 wspotistniata padaczka. Zidentyfi-
kowano kilka korelacji u dzieci z ASD i padaczka, tj. star-
szy wiek, nizszy poziom funkcjonowania poznawczego
i adaptacyjnego, gorsze umiejetnosci jezykowe, regres
rozwoju i bardziej powazne objawy ASD. Stwierdzono, ze
tylko wiek i zdolnosci poznawcze byty niezaleznymi czyn-
nikami rozwoju padaczki.

Srednia czesto$¢ wystepowania padaczki u dzieci
w wieku od 2 do 17 lat w grupie NSCH wynosita 12,5%.
Chociaz czgstos¢ wystgpowania wynosita 10% lub mniej
u dzieci ponizej 13. roku zycia, w okresie pdzniejszym
osiagneta 26,2%. Badanie potwierdza wyniki z wcze-
$niejszych badan, w ktorych wskaznik rozpowszechnienia
padaczki dzieci z ASD w wieku dojrzewania do 18. roku
zycia stanowit os 22% do 38%.

Zaleznos¢ pomiedzy ASD, padaczka i 1Q jest ztozona.
Niektorzy badacze uwazaja, ze wystgpowanie autyzmu
i padaczki jest zwigzane gtownie z obecnoscig ID. Sa tez
doniesienia na temat silnych powigzan pomigdzy cechami
autystycznymi i IQ u 0s6b z padaczka. Cechy autystyczne
wydaja si¢ by¢ czeScig konstrukcji neuropoznawczej
w zaburzeniach takich jak padaczka.

Ustalenia w odniesieniu do pici byly mieszane. Dziew-
czynki byly znacznie bardziej narazone na wystapie-
nie napadéw padaczkowych w grupie AGRE, SSC, AC,
chlopcy w NSCH (réznica ta nie byta istotna statystycz-
nie). Wykazano tez zmienno$¢ w zaleznosci plei i padaczki
w poszczegblnych grupach AGRE, SSC, AC, podczas gdy
wszystkie grupy wykazywaty wickszy odsetek dziewczat
z padaczka, roznica ta byla istotna statystycznie tylko
w grupiec AGRE. W przeprowadzonym badaniu ple¢ nie
byta niezaleznym czynnikiem ryzyka padaczki po ocenie
1Q. Zwiazek miedzy picig i padaczka spowodowany byt
wickszym odsetkiem dziewczat z ASD o niskich zdol-
nosciach poznawczych. Potwierdzaja to ustalenia, ze
pte¢ zenska nie jest zwigzana ze zwigkszonym ryzykiem
padaczki po skontrolowaniu 1Q. Autorzy sugeruja, ze ist-
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nieje mechanizm biologiczny, ktéry u dziewczat z ASD
zwicksza ryzyko zaréwno nizszego 1Q 1 padaczki. U osob
z ASD odnotowano dwa szczyty napadow, jeden we weze-
snym dziecinstwie i jeden w wieku dojrzewania i p6zniej-
szym. Odnotowano rowniez wyzszg cz¢stos¢ wystepowania
padaczki u dzieci z ASD w pdzniejszym wieku. Dotoczyto
to zarowno chlopcow i dziewczat z ASD, wykazujac nie-
zaleznos$¢ od piei. To stwierdzenie jest zgodne z innymi
badaniami, ktére pokazuja najwyzsze odsetki padaczki
w grupach mtodziezy i dorostych.

Sugeruje sig, ze najczestszg przyczyna wspotwystepo-
wania ASD i padaczki jest patologia mézgu powodujaca
oba zaburzenia. Dzieci z rozpoznanym ASD i padaczka sa
diagnozowane pdzniej, a poza tym prezentuja dodatkowo
zaburzenia motoryczne, opdznienia rozwojowe i zaburze-
nia zachowania, w poréwnaniu z dzie¢mi tylko z ASD.
Osoby z ASD i padaczka maja wyzsze wskazniki $mier-
telnosci. Podgrupy ASD+ padaczka moga réwniez byé
pomocne w badaniach genetycznych nad etiologiag ASD.
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Duplikacja 15q11-13 locus lub 15q13 jest czesto zwiag-
zana z ASD i padaczka, a kilka genow kandydujacych
znajduje si¢ w tych przedziatach. Ostatnie badania w auty-
zmie zidentyfikowaly de novo réznorodne geny powiagzane
z padaczka.

Whioski

Wyniki badan sugeruja, ze padaczka jest czgstym scho-
rzeniem wspotistniejacym z ASD. Wystepuje u okoto 12%
dzieci z ASD, a w okresie dorastania u 26%. Zidentyfi-
kowano kilka czynnikéw ryzyka padaczki, w tym starszy
wiek chorych, niski iloraz inteligencji i zaburzenia adapta-
cyjne, zaburzenia mowy, regres rozwoju, cigzkie objawy
ASD. Niskie IQ jest najlepszym klinicznym prognosty-
kiem wystapienia padaczki u dzieci z ASD. Ustalenia te
moga pomo6c w rokowaniu i obserwacji pacjentow, ktorzy
s3 narazeni na zwigkszone ryzyko padaczki.

Opracowal: R. Koncewicz

89



