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NIEDOTLENIENIE - NIEDOKRWIENIE
PUNKTACJA APGAR
A
CHOROBY NEUROMETABOLICZNE
USZKODZENIE / DYSFUNKCJA MOZGU

ROZPOCZYNAJACA SIE W OKRESIE PtODOWYM

) Instytut ni
Matki i Dziecka -




KLASYFIKACJA CHOROB Z REGRESEM
ZAJECIE ISTOTY SZAREJ I BIAtE)
ZAJECIE ISTOTY SZAREJ
» Z POWIEKSZENIEM NARZADOW WEWNETRZNYCH
* GM1 GANGLIOZYDOZA
» CHOROBA SANDHOFFA ( GM2)
* NIEMANN PICK C | ZESPOtY POKREWNE
* SIALIDOZA
* MUKOPOLISACHARYDOZY (MPS)
» CHOROBA GAUCHERA TYP III

e BEZ POWIEKSZENIA NARZADOW WEWNETRZNYCH
* CHOROBY MITOCHONDRIALNE

* CHOROBA TAY SACHSA ( GM2)

* CHOROBA MENKESA

* CEREIDOLIPOFUSCYNOZA ( NCL)

* NEUROAKSONALNA DYSTROFIA
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KLASYFIKACJA CHOROB Z REGRESEM

ZAJECIE ISTOTY SZAREJ | BIAtE]
ZAJECIE ISTOTY BIALE]

* LEUKODYSTROFIA METACHROMATYCZNA
* CHOROBA KRABBEGO

* ADRENOLEUKODYSTROFIA

* CHOROBA ALEXANDRA

* VWM

* LEUKODYSTROFIA Z TORBIELAMI

* CHOROBA CANAVAN

* CHOROBY MITOCHONDRIALNE
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CHOROBY NEUROZWYRODNIENIOWE
Z PRZEWAZAJACYM ZAJECIEM
ISTOTY SZARE)

KORA MOZGU
MOZDZEK
PIEN MOZGU
WZGORZA

JADRA PODWZGORZA




ZAJECIE KORY MOZGU

OBJAWY WCZESNE:
* REGRES ROZWOJU / OTEPIENIE
* PADACZKA / MIOKLONIE

OBJAWY POZNE:
« ZABURZENIA RUCHOWE
e UTRATA WZROKU

S
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ZAJECIE ZWOJOW PODSTAWY

« ZABURZENIA NAPIECIA
MIESNIOWEGO

* RUCHY MIMOWOLNE
* HIPOKINEZA / BRADYKINEZA

"

ZWOIJE PODSTAWY

PRAZKOWIE (J. OGONIASTE | SKORUPA);
GAtKA BLADA
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ZAJECIE JADER PNIA

« OBJAWY UBYTKOWE ZE STRONY
POSZCZEGOLNYCH NERWOW CZASZKOWYCH

« ZABURZENIA RYTMOW DOBOWYCH
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ZAJECIE MOZDZKU

ATAKSIJA
DRZENIE ZAMIAROWE
CHOD NA POSZERZONEJ PODSTAWIE
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CHOROBY NEUROZWYRODNIENIOWE
Z PRZEWAZAJACYM ZAJECIEM
ISTOTY BIALEJ

OBJAWY WCZESNE: zalezne od lokalizacji
ZESPOL PIRAMIDOWY / ZESPOt OBWODOWY

OBJAWY POZNE:
PADACZKA
ZESPOt OTEPIENNY
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DEFEKT MOZE MIEC :

CHARAKTER PIERWOTNY,

W KTORYM NIEPRAWIDEtOWOSC DOTYCZY
GENOW KODUIJACYCH BIAtKA MIELINY,
CO PROWADZI DO
ZABURZENIA JEJ POWSTAWANIA I/LUB KROTSZEGO PRZEZYCIA
(np. CHOROBA PELIZAEUSA-MERZBACHERA | 18- SYNDROME)

CZESCIE)

CHARAKTER WTORNY

DO OBNIZONEJ AKTYWNOSCI ENZYMOW
BIORACYCH UDZIAL W JEJ OBROCIE
(ang. TURNOVER)
LUB/I TOKSYCZNEGO DZIAtANIA NIEPRAWIDEOWYCH METABOLITOW.
co prowadzi do
USZKODZENIA/ZABURZENIA POWSTAWANIA MIELINY
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LEUKODYSTROFIE

HETEROGENNA GRUPA CHOROB
UWARUNKOWANYCH GENETYCZNIE
O POSTEPUJACYM CHARAKTERZE,

KTORYCH WSPOLNA CECHA JEST

USZKODZENIE ISTOTY BIALE)J
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TERMIN ,,LEUKODYSTROFIE”
NIE ODDAJE DOKtADNIE ZtOZONOSCI ZACHODZACYCH PROCESOW

ZASTAPIONO OKRESLENIEM SZERSZYM

»LEUKOENCEFALOPATIE"

WYROZNIAJAC LEUKOENCEFALOPATIE O WRODZONYM CHARAKTERZE
(MIEDZY INNYMI W PRZEBIEGU CHOROB METABOLICZNYCH)
| NABYTE

( ang. ,leukoencephalopathies” i zamiennie ,white matter disorders”)
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LEUKOENCEFALOPATIE

— TERMIN OBEJMUJACY WSZYSTKIE CHOROBY,
W KTORYCH DOCHODZI DO USZKODZENIA ISTOTY BIALE]
NIEZALEZNIE OD MECHANIZMU LEZACEGO U PODtOZA

GRUPA TA ZAWIERA ,,CHOROBY MIELINY”,
ALE ROWNIEZ INNE USZKODZENIA ISTOTY BIALE],
W KTORYCH DOCHODZI DO DESTRUKCJI WSZYSTKICH JEJ SKEADOWYCH
(NP. LEUKOMALACJA OKOLOKOMOROWA).
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CHOROBY NEUROMETABOLICZNE
PRZEBIEGAJACE Z WIELKOGtOWIEM
LUB NADMIERNYM PRZYROSTEM OBWODU GtOWY

CHOROBA CANAVAN

CHOROBA ALEKSANDRA

LEUKOENCEFALOPATIA Z WIELKOGtOWIEM | TORBIELAMI PODKOROWYMI
WRODZONA DYSTROFIA MIESNIOWA Z NIEDOBOREM MEROZYNY

MUKOPOLISACHARYDOZY / OLIGOSACHARYDOZY
LEUKODYSTROFIA METACHROMATYCZNA

KWASICA GLUTAROWA TYPU |
KWASICA L-2-HYDROKSYGLUTAROWA
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OBJAWY NEUROLOGICZNE
W CHOROBACH NEUROMETABOLICZNYCH
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WYSOKI METABOLIZM /

OLBRZYMIA WRAZLIWOSC NA WAHANIA METABOLITOW

PARENCHYMA MOZGU NIE MA TYPOWEGO,

HISTOLOGICZNIE IDENTYFIKOWALNEGO UKtADU LIMFATYCZNEGO

(NAMIASTKA)

Bacyinski et al. 2017
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ZESPOt ZATRUCIA (INTOKSYKACJI) U NOWORODKA

DEKOMPENSACJA METABOLICZNA
(KRYZA METABOLICZNA)
U STARSZEGO DZIECKA
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CO SKtADA SIE NA NASZA SWIADOMOSC?

CZUWANIE
STOPIEN REAKTYWNOSCI SWIADOMOSC SRODOWISKA | SIEBIE

zawartosc

swiadomosci

3 FIZJOLOGICZNE STANY BEHAWIORALNE

STAN CZUWANIA / SNU NON-REM / SNU REM
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ILOSCIOWE ZABURZENIA SWIADOMOSCI:

SENNOSC PATOLOGICZNA (somnolentia) — trudno$é w utrzymaniu stanu
czuwania bez wzgledu na pore dnia i rytm dobowy. Pacjent jest w stanie
wybudzi¢ sie po zadziataniu bodica (dzwiek, dotyk, bdl) o sile
adekwatnej do nasilenia sennosci. Po wygasnieciu bodzca pacjent
ponownie zasypia;

PATOLOGICZNY SEN GLEBOKI (sopor) — pacjent nie wykazuje stanu
czuwania, jest pograzony w gtebokim patologicznym stanie snu, z
ktorego sie nie wybudza.

W tym stanie chory reaguje niekiedy, nie wybudzajac sie jednak, na
silny bodziec bdélowy — jekiem, mimika twarzy lub reakcjg ucieczki w
zakresie konczyn;

SPIACZKA (coma) — to brak stanu czuwania bez jakichkolwiek odpowiedzi na
bodziec bolowy
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W SPIACZCE
SPOWODOWANEJ PROCESEM TOKSYCZNO-METABOLICZNYM
ISTNIEJE SYMETRIA W ODPOWIEDZI
LUB BRAKU REAKCJI
NA PROWOKACYJNE MANEWRY
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PODCZAS BADANIA CHOREGO Z ZABURZENIAMI SWIADOMOSCI NALEZY ZWROCIC
SZCZEGOLNA UWAGE NA

OBECNOSC OGNISKOWYCH OBJAWOW NEUROLOGICZNYCH,

(MOGA ONE SUGEROWAC USZKODZENIE STRUKTURALNE JAKO PRZYCZYNE)
NP:

- JEDNOSTRONNA UTRATA FUNKCJI MOTORYCZNEJ

- SPRZEZONY RUCH GALEK OCZNYCH W JEDNA STRONE

- OFTALMOPLEGIA LUB ASYMETRIE ZRENIC

- EDNOSTRONNA HIPERREFLEKSJA LUB ZMIANA NAPIECIA
- AFAZIA

- EDNOSTRONNE RUCHY MIMOWOLNE

- OGNISKOWE NAPADY PADACZKOWE
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PRZYCZYNY SPIACZKI U DZIECI - ROZNICOWANIE

INFEKCJA OUN — ZAPALENIE OPON / MOZGU;
INFEKCJA UOGOLNIONA — SEPSA
ZAPLENIE AUTOIMMUNIZACYIJNE

PADACZKA — STAN PADACZKOWY, NIEDRGAWKOWY STAN PADACZKOWY

USZKODZENIE NIEDOTLENIENIOWO-NIEDOKRWIENNE LOKALNE
WTORNE DO NIEDOTLENIENIOWO-NIEDOKRWIENNYCH OGOLNE

METABOLICZNE

WRODZONE CHOROBY METABOLIZMU!!!I

NOWOTWORY OUN — NACIEK, OBRZEK, EFEKT MASY, WKLINOWANIE
NADCISNIENIE,
PRES (ang. posterior reversible encephalopathy syndrome),

WODOGtOWIE
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PRZYCZYNY SPIACZKI U DZIECI
METABOLICZNE -

KWASICA KETONOWA, HIPOGLIKEMIA
ZABURZENIA ELEKTROLITOWE (np.HIPONATREMIA)
ZABURZENIA ENDOKRYNNE

NIEWYDOLNOSC WATROBY

NIEWYDOLNOSC NEREK

WRODZONE CHOROBY METABOLIZMU

KWASICE ORGANICZNE, AMINOACIDOPATIE,

ZABURZENIA CYKLU MOCZNIKOWEGO,

CHOROBY MITOCHONDRIALNE, ZABURZENIA BETA OKSYDACII, DEFEKTY KARNITYNY,
ZABURZENIA METABOLIZMU WEGLOWODANOW.
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HIPERAMONEMIA

DZIECI

NEUROLOGICZNE
OPOZNIENIE ROZWOJU
ZABURZENIA SWIADOMOSCI
ENCEFALOPATIA
OBJAWY NAWRACAJACE
ATAKSJA, ZAB ROWNOWAGI

PSYCHIATRYCZNE
NADRUCHLIWOSC (,,ADHD”)
ZAB SWIADOMOSCI
OMAMY, UROJENIA

Rzeczpospolita

E— Foi

Fundusze
Europejskie
Wiedza Edukacja Rozwé)j

N Instytut Unia Europejska
Motki i Dziecko Europejski Fundusz Spoteczny

DOROSLI

PSYCHIATRYCZNE
OMAMY, UROJENIA
ZABURZENIA ZACHOWANIA
ZABURZENIA SWIADOMOSCI

NEUROLOGICZNE
NARASTAJACA ENCEFALOPATIA
ATAKSJA, DYZARTRIA
JAK' W ZESPOLE ZATRUCIA




ZABURZENIE RUCHU

« ZABURZENIA RUCHOW DOWOLNYCH
* WYSTEPOWANIE RUCHOW MIMOWOLNYCH
* WYSTEPOWANIE NIEPRAWIDtOWYCH POSTAW

« OStABIENIE SItY MIESNIOWEJ — H. CENTRALNA / OBWODOWA
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PORAZENIE LUB NIEDOWLAD SPASTYCZNY

« WYGOROWANE ODRUCHY G+EBOKIE

« KLONUSY

* WZMOZNE NAPIECIE MIESNIOWE - SCYZORYK
e ZNIESIENIE ODRUCHOW POWIERZCHNIOWYCH
« OBECNOSC ODRUCHOW PATOLOGICZNYCH

e WSPOtRUCHY PATOLOGICZNE

* BRAK CECH ZANIKU

* EMG — BEZ ZMIAN W ZAPISIE
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PORAZENIE LUB NIEDOWLAD WIOTKI

« ZNIESIENIE / OStABIENIE ODRUCHOW W ZAJETE]
KONCZYNIE

* OBNIZENIE NAPIECIA MIESNIOWEGO
e ZANIK MIESNI

e DRZENIE PECZKOWE MIESNI

e EMG — ZAPIS NEUROGENNY
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NAPIECIE MIESNIOWE (HIPOTONIA / HIPERTONIA)

POZAPIRAMIDOWE
WIOTKIE (HIPOTONIA)
SZTYWNE — RURA OtOWIANA (HIPERTONIA)

KOtO ZEBATE (HIPERTONIA)

PIRAMIDOWE

OBWODOWE

SCYZORYK (HIPERTONIA) HIPOTONIA
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HIPERTONIA - ZWIEKSZONY OPOR PRZY BIERNYM ROZCIAGANIU

USZKODZENIE UKtADU POZAPIRAMIDOWEGO - SZTYWNOSC MA CHARAKTER PLASTYCZNY

PRZY WYKONYWANIU RUCHU BIERNEGO BADAJACY NAPOTYKA NA STAtY, WZMOZONY OPOR

OPOR MOZE BYC:
CIAGLY — OBJAW RURY OtOWIANEJ ang. lead pipe)
PRZERYWANY —OBJAW KOtA ZEBATEGO (ang. cogwheel)
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USZKODZENIE JAKIEJKOLWIEK STRUKTURY
ZALICZANEJ DO JADER PODKOROWYCH

MOZE SPOWODOWAC
WYSTAPIENIE MIMOWOLNYCH RUCHOW ORAZ POSTAW,

SPOWOLNIENIE RUCHOW DOWOLNYCH

JAK ROWNIEZ KOMBINACJE POWYZSZYCH OBJAWOW
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RUCHY MIMOWOLNE

DRZENIE — RYTMICZNE, REGULARNE RUCHY OSCYLUJACE
PLASAWICA — SZYBKIE, NIEREGULARNE OBSZERNE RUCHY KONCZYN

ATETOTOZA — POWOLNE RUCHY PALCOW PROWADZACE DO
DZIWACZNYCH ICH UtOZEN

DYSTONIA — NALtOZENIE NA RUCH DOWOLNY ROWNOCZESNEGO

SKURCZU AGONISTOW | ANTAGONISTOW MOGACE PROWADZIC DO
NIEPRAWIDLOWYCH USTAWIEN GEOWY | KONCZYN
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MOZDZEK
KOORDYNUJE RUCHY,
UMOZLIWIA KOREKCJE BLEDNYCH RUCHOW,

A TAKZE NABYWANIE NOWYCH
UMIEJETNOSCI RUCHOWYCH
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ATAKSIJE

« WRODZONE (WADY) [uwaga wczesniaki]

« ZWYRODNIENIOWE I/LUB GENETYCZNIE UWARUNKOWANE
 ATAKSJE ZE ZNANYM DEFEKTEM METABOLICZNYM

« ENDOKRYNNE (NIEDOCZYNNOSC TARCZYCY)

« SRODINFEKCYJNE | POINFEKCYJNE

PARANEOPLASTYCZNE / AUTOIMMUNOLOGICZNE
TOKSYCZNE

POURAZOWE (OBRZEK MOZDZKU LUB PLATA CZOtOWEGO)
NACZYNIOPOCHODNE
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ZABURZENIE CZYNNOSCI MOZDZKU

ZABURZENIA ROWNOWAGI - BEZtAD CHODU | TUtOWIA
ATAKSJA (BEZtAD) — ZANIK KOORDYNACIJI RUCHU
UPOSLEDZENIE WYMOWY (DYSARTRIA)

DYSMETRIA (NIEMOZNOSC TRAFIENIA W ZAMIERZONY PUNKT)
HIPO | HIPERMETRIA

DRZENIE ZAMIAROWE - WYSTEPUJE W TRAKCIE WYKONYWANIA
RUCHU ZAMIAROWEGO | NARASTA POD KONIEC RUCHU
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DIAGNOSTYKA NEUROLOGICZNA NIEMOWLAT

OCENA KONTAKTU WZROKOWEGO | INTERAKCII
OCENA WZORCA MOTORYKI DUZEJ | MALE)

OCENA ,,DYNAMIZMU POZNAWCZEGO”
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