Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny Nr 6 Slaskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach
Gornoslaskie Centrum Zdrowia Dziecka im. Jana Pawla II
40-752 Katowice, ul. Medykow 16
tel. 0-32-207-18-00, fax. 0-32- 207-15-46

. NIP: 634-23-46-590; REGON: 00-1415-000 ‘ Szpitai
WYDANIE: 1 | KARTA INFORMACYJNA LECZENIA SZPITALNEGO F. 84k - DMP
Bingnr B ot Katedra Pediatrii, Klinika Pediatrii i Neurologii Wieku Rozwojowego Obowiazuje

e tel. (032) 207-16-00 0d:07.12.2010

wapn calkowity 2012-10-22
CA™"2 36 mmol/1 (220 2,701

Aminogram w surowicy krwi: zwiekszone stezenie glutaminy i glicyny, zmniejszone izoleucyny.
Aminogram w PMR: zwigkszone stezenie glutaminy, zmniejszone alaniny.

Poziom bardzo dlugotancuchowych kwaséw tluszezowych w surowicy krwi:

Kw dokozanowy 17,1mg/1 [10,5 — 51]
Kw tetrakozanowy 13,3mg/1 [8,5 — 35,7]
Kw heksakozanowy 0,14mg/1[0,1 - 0,6]
Wsp C24/C22 0,78 [<1,16]
Wsp C26/C22 0,1 [<0,02]

Biopsja spojowki: W badaniach ultrastrukturalnych w cytoplazmie niektérych komorek srédbtonka znaleziono twory skretolinijne.

Badanie EEG - 2012-10-01

Badanie przeprowadzono w czuwaniu w trakcie farmakoterapii (Depakina Chrono, Gardenal, Mannitol, Tartriakson; do dnia
wczorajszego dziecko leczone rowniez Clonazepamem, Keppra). W trakcie badania brak wspolpracy z dzieckiem- oczy pod opaska.
Czynnos¢ podstawowa niewidoczna migdzy licznymi zmianami. Zmiany uogdlnione, z przewaga okolic centralno-ciemieniowo-
potylicznych i skroniowych, prawie ciagte, wystepuja pod postacia fal delta, theta, ostrych, iglic, wieloiglic, zespotdéw iglica-fala,
wieloiglica-fala oraz wyladowan napadowych uogélnionych ztozonych z tych grafoelementéw nisko-, $rednio- i
wysokonapieciowych. Fotostymulacja bez dodatkowego wptywu na zapis. Zapis nieprawidlowy

Badanie WIDEO-EEG - 2012-10-01

Badanie przeprowadzono w czuwaniu, przy oczach otwartych u dziecka leczonego Depaking Chrono, Gardenalem, Mannitolem,
Tatriaksonem (do wczoraj dziecko leczone rowniez Clonazepamem, Keppra). Zapis czynnosci bioelektrycznej mézgu jak w badaniu
rutynowym w czuwaniu. Podczas video-rejestracji obserwuje si¢ bardzo liczne ruchy mimowolne konczyn gérnych (zwlaszcza prawej
konczyny gornej), ruchy jezyka, gtowy, "zrywania" konczyn, "szarpniecia" tutowia. Obserwowane objawy kliniczne cze$ciowo nie
zwiazane sa ze zmianami czynnosci bioelektrycznej moézgu, czgsciowo koreluja z ok. 0.5-1 sek. wyladowaniami napadowymi iglic,
wieloiglic, zespotow iglica-fala, wieloiglica-fala nisko- i §rednionapieciowymi. Ponadto kilkukrotnie w czasie badania wystapity
incydenty "fiksacji gatek ocznych", czasem z miokloniami powiek korelujace z 2-6 sek. wyladowaniami uogélnionymi (przewaga
zmian w okolicach skroniowych i tyloglowiu) fal delta, theta, iglic, wieloiglic, zespotéw iglica-fala, wieloiglica-fala $rednio- i
wysokonapieciowych.

Badanie WIDEO-EEG - 2012-10-03

Badanie rozpoczeto we $nie, kontynuowano po wybudzeniu dziecka w trakcie farmakoterapii (Gardenal i.v., Depakina i.v., Mannitol,
Tatriakson; 3 dni po odstawieniu Keppry i Clonazepamu). Zapis czynnosci bioelektrycznej mézgu we $nie nieprawidtowy. Cechy
bioelektryczne snu nie s3 wyrazone . Zmiany uogélnione, o znacznym nasileniu wystepuja pod postacia grup, serii oraz wyladowan
napadowych  polimorficznych fal theta, delta, iglic, wieloiglic, zespoléw iglica-fala, wieloiglica-fala nisko, S$rednio- i
wysokonapieciowych. W trakcie badania we $nie chtopczyk spokojny; sporadycznie obserwuje si¢ automatyzmy oralne oraz
dyskretne ruchy lewa dlonig- w tym czasie w zapisie EEG nie wystepuja zmiany napadowe czynnosci bioelektrycznej mozgu.
Jednorazowe we $nie wystapito "szarpniecie" tutowia korelujace z ok. 0.5 sek. wytadowaniem napadowym zespotéw wieloiglica-fala
o amplitudzie do 150uV. W dziesiatej i jedenastej minucie rejestracji chtopczyk zaczat si¢ wybudzaé. Jednoczesnie kliniczne
obserwowano liczne ruchy mimowolne konczyn, gtowy, ruchy jezyka oraz "zrywania" tutowia. Wigkszos¢ obserwowanych objawow
nie wigzata si¢ ze zmianami napadowymi czynnosci bioelektrycznej mézgu; czgs¢ "zrywan" catego ciata koreluje w zapisie EEG z
0.5-1sek. wytadowaniami napadowymi iglic, wieloiglic, zespotéw wieloiglica-fala nisko- i §rednionapigciowymi.

Badanie EEG - 2012-10-24

Dziecko leczone Depaking i Luminalem. Badanie kontrolne przeprowadzono we $nie spontanicznym. Cechy bioelektryczne snu nie sa
wyrazone. W zapisie EEG wystgpujg zmiany uogdlnione, nasilone w okolicach potylicznych i skroniowych z przewaga strony prawe;j,
pod postacig 1-12 sek. wytadowan napadowych zespotéw iglicy, wieloiglicy-fali (2-3Hz) nisko, $rednio i wysokonapieciowych.
Nieprawidlowosci nie korelowaly z objawami klinicznymi.

Badanie EMG - 2012-10-10
Skurcz maksymalny posredni bogaty do 3000uV. PJR w normie.
Badanie ENG - 2012-10-10

N. tibialis sin: Przewodnictwo w normie.
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