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Rozpoznanie kliniczne: Padaczka z napadami polimorficznymi lekooporna.
Obserwacja w kierunku ceroidolipofuscynozy.

Leczenie: Keppra, Depakina chronosphera, Clonazepam, Gardenal, Luminal, Frisium Mannitol, Tartriakson,

EPIKRYZA
Chtopiec 4-letni z padaczka lekooporna prawdopodobnie o podfozu neurometabolicznym, zostat przyjety do

Kliniki w trybie ostrego dyzuru z powodu stanu padaczkowego napadéw mioklonicznych. Okres cigzowo-porodowy i
wywiad rodzinnych bez obcigzen. Do ok. 30mies.z. rozw¢j dziecka przebiegat prawidtowo. W marcu 2011r, w stanie
petnego zdrowia, wystapit pierwszy napad padaczkowy z niewydolnoscia oddechowa. Wykonane TK glowy nie
wykazalo zmian. Do leczenia wlaczono Depaking chronosphera uzyskujac bardzo dobra kontrole napadéw. W grudniu
2011r pojawity sig krotkie epizody rotacji gatek ocznych ku gorze o narastajacej czgstosci, a w marcu 2012r powtdrzyt sie
napad drgawek uogoélnionych. Do leczenia dotgczono Keppre. Nadal obserwowano liczne mioklonie gatek ocznych z
nieswiadomoscig i opadaniem glowy, do kilkudziesigciu na dobg. Keppre zamieniono na Topamax (bez efektu), a
nastgpnie dofgczono Clonazepam. W trakcie diagnostyki w tut. Klinice w maju b.r. zmodyfikowano dawki lekow
uzyskujac dobra kontrolg napadéw. Wykluczono kwasice organiczne, MLD, zaburzenia metaboliczne wykrywane met.
Tandem MS. W ramach poradni neurologicznej nadal wymagal modyfikacji terapii. Z relacji rodzicow wynika, ze wraz z
pojawieniem si¢ znacznej liczby napadéw nastapit regres intelektualny i ruchowy dziecka. Podejrzewajac chorobe
metaboliczng zostal skierowany do CZD w Warszawie. W trakcie hospitalizacji chlopiec rozwinat infekcje drog
oddechowych, w czasie ktorej wystapito znaczne nasilenie napadéw. Matka zabrata chiopca na wlasne zadanie z CZD i
nastgpnego dnia zglosifa si¢ do tut. szpitala. W chwili przyjecia byt leczony Keppra, Clonazepamem oraz Diuramidem.

Przy przyjeciu do oddzialu dziecko lezace, podsypiajace, nawigzujace kontakt wzrokowy, z licznymi, gromadnymi
miokloniami, nie zostalo zakwalifikowane do leczenia w OIOM. W badaniu fizykalnym wydolny krazeniowo i
oddechowo, z cechami odwodnienia, nad polami ptucnymi obustronne furczenia. W badaniu neurologicznym uogélniona
hipotonia migsniowa, ostabione odruchy glebokie, bez objawdéw oponowych. Podstawowe badania laboratoryjne
prawidlowe, wykluczono zapalenie pluc. Zapis EEG nieprawidlowy z licznymi uogdlnionymi zmianami napadowymi. W
badaniu wideometrycznym rejestrowano wielokrotnie zmiany napadowe korelujace z objawami klinicznymi, ale czes¢
objawow klinicznych nie korelowala ze zmianami w zapisie. Zmodyfikowano leczenie przeciwpadaczkowe podajac
Clonazepam dozylnie. Wobec braku poprawy zastosowani wlew dozylny kwasu walproinowego, a wobec dalszego braku
efektu dodatkowo fenobarbitalu. Odstawiono leki doustne. W zwigzku z utrzymujaca si¢ znaczna hipotonia wymagat
podawania plynéw dozylnie, wdrozono karmienie przez sonde. Stan chlopca ulegal wolnej poprawie. Pod kontrola
stezenia lekow w surowicy krwi modyfikowano leczenie przeciwpadaczkowe obserwujac stopniowa redukcje napadéw,
natomiast utrzymywata si¢ hipotonia migsniowa. Ponowne badanie MR glowy wykazato stabilny obraz mozgowia w
stosunku do badania poprzedniego. Kontrolne badania przewodnictwa w nerwach obwodowych i zapis EMG réwniez
prawidiowe. Kontynuowano diagnostyke w kierunku choréb metabolicznych. Aminogram w surowicy krwi i PMR
ujawnit zwigkszone stezenie glutaminy w PMR, a oznaczenie bardzo dlugotaficuchowych kwaséw thuszczowych wzrost
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