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Definicja |IGE (dawna nazwa, obecnie zastgpiona

przez padaczke uwarunkowang genetycznie)

* |diopatyczna uogodlniona padaczka jest forma
padaczki , w ktorej napady sg od poczatku
uogolnione/ruchowe,nieswiadomosci/. W
badaniu EEG wytadowania sg uogolnione
obustronnie, z reguty symetryczne i
synchroniczne (nie jest to warunek konieczny).
Pacjenci pomiedzy napadami nie majg
odchylen w badaniu neurologicznym,
neuroradiologicznym oraz nie mozna znalez¢
Innej etiologii niz genetyczna.




Uogolnione padaczki z napadami
nieswiadomosci G40.3

Dziecieca padaczka z napadami
nieSwiadomosci/ pyknolepsy/-CAE

Mtodziencza padaczka z napadami
hieswiadomosci-JAE

Mtodziencza padaczka miokloniczna-JME
Padaczka z mioklonicznymi napadami
nieswiadomosci — EMA

Zespot Jeavonsa




Dziecieca padaczka z napadami
nieswiadomosci-CAE
Czestos¢ wystepowania ok. 8% wsrod ogotu
chorych na padaczke

Wiek zachorowania 4-10 lat, szczyt 6-7 lat,
czesciej chorujg dziewczynki

Chorujg dzieci prawidtowo rozwijajgce sie

Wystepujg typowe napady nieSwiadomosci,
najczesciej do kilkudziesieciu na dobe, >




Typowe i atypowe napady
nieswiadomosci

Typowe

Poczatek i koniec nagty
Trwaja srednio 8-10sek
Utrata swiadomosci

EEG-wytadowania
wysokonapieciowych
zespotow iglica-fala, ciggte o
nagtym poczatku i koncu

Atypowe

Poczatek i koniec trudno
identyfikowalny

Czas trwania bardziej
wydtuzony do kilku minut

Zaburzenia Swiadomosci
intermitujgce

EEG- wytadowania zespotow
iglica- fala nieregularne,
czesto ponizej 3Hz o
nieostrym poczatku i koncu




Padaczka dziecieca z napadami
nieswiadomosci

* Napadom nieswiadomosci mogg towarzyszyc
dyskretnie wyrazone klonie powiek,
automatyzmy ruchowe lub zmiany napiecia
miesni./czesto charakterystyczne dla danego

pacjenta/
Wrazliwosc na Hw- mozna klinicznie wywotac
napad

Jezeli wystepuje stan padaczkowy to wytgcznie
napadow nieswiadomosci




Padaczka dziecieca z napadami
nieswiadomosci
* EEG- zapis srodnapadowy —uogolnione

wytadowania wysokonapieciowych zespotow
iglica —fala 3 Hz

EEG- zapis miedzynapadowy prawidtowa
czynnosc¢ podstawowa, mozliwe jest
wystepowanie zmian oghiskowych w ok.
czotowej, skroniowej lub ciemieniowej oraz
rytmow delta w ok. potyliczne;.
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Padaczka dziecieca z napadami
nieSwiadomosci
Jesli obraz kliniczny i encefalograficzny jest

jednoznaczny —pacjenci nie wymagajg innych
padan dodatkowych i réznicowania

Napady wystepujgce ponizej 4 roku zycia
konieczne badanie ptynu mozgowo-rdzeniowego |

wykluczenie niedoboru transportera glukozy/
wskaznik glukozy w ptynie do surowicy <0,6/,
badanie genetyczne

Jesli napady sg lekooporne, oraz/lub wystepuja
zaburzenia funkcji poznawczych konieczna
weryfikacja rozpoznania




Padaczka dziecieca z napadami
nieswiadomosci.

* Rodzinne wystepowanie padaczek, dodatni
wywiad w kierunku drgawek goragczkowych —
zasadne moze bycC badanie genetyczne-
najbardziej prawdopodobne to geny dla

receptorow GABA — GABRG2, GABRA1 oraz
kanatow wapniowych CACNA1A




Padaczka dziecieca z napadami
nieswiadomosci.
Leczenie- | wybor — VPA , ETX. LTM

Leczenie co najmniej 2 lata, odstawianie leku
stopniowe pod kontrolg EEG

Lek | wyboru jest zwykle skuteczny w

opanowaniu napadow,

mniej niz 5% pacjentow wykazuje
lekoopornosc¢, moga takze wystepowac
sporadycznie napady uogolnione toniczno-
kloniczne.




Padaczka z napadami nieSwiadomosci

* Czynniki ryzyka pogarszajgce rokowanie
Poczatek napadow przed 4 r.zi po 8 rz
Zmiany ogniskowe i zaburzenia czynnosci

podstawowej w zapisie miedzynapadowym.




Padaczka dziecieca z napadami
nieswiadomosci

* Nie zawsze jest to padaczka ,,tagodna”- moga
wspotwystepowac :
zaburzenia poznawcze, zaburzenia

koncentracji uwagi, wolne tempo pracy
szkolnej, zaburzenia pamieci, nadpobudliwosc

ruchowa i deficyty uwagi, dysgrafia




Padaczka dziecieca z napadami
nieswiadomosci

e Rokowanie-

Ok. 15 % pacjentéw z CAE w przysztosci zachoruje
na JME

Niekorzystne czynniki prognostyczne:

- wiek wystgpienia napadow <4 rz lub >10r.z
-napady toniczno-kloniczne

-mioklonie

-zmiany w EEG inne niz typowe / zwolnienie
czynnosci podstawowej, wytadowania
fragmentowane, wieloiglice, fotowrazliwos¢/




dzlecieca z hapadami
nieswiadomosci

* Najlepsze rokowanie mieli pacjenci,
spetniajgcy scisle kryteria rozpoznania
Zzaproponowane przez Panayiotopoulosa:

1/Typowe napady nieswiadomosci z nagle
wystepujgcymi, gtebokimi zaburzeniami
swiadomosci, trwajgce srednio 10 sek,
wystepujace kilkanascie razy w ciggu dnia




Padaczka dziecieca z napadami
nieswiadomosci
- Poczatek napadow pomiedzy 4 a 10 r.z

- EEG — uogolnione wytadowania rytmicznych
zespotow iglica- fala 3Hz/sek o wysokiej
amplitudzie trwajgce 4-20 sek.

- Kontrola napadow w tej grupie dzieci wynosita
95%, 11% dzieci wymagato politerapii./
badanie z Kliniki Neurologii w Sienie
obejmujace lata 1982-2000r/




Mtodziencza padaczka z napadami
nieswiadomosci

Stanowi ok. 2% ogo6tu padaczek
Wiek zachorowania 7-17 lat, szczyt 10-12 lat

Napady nieswiadomosci sg dtuzsze/ srednio
16sek/ niz w padaczce dzieciecej, z ptycej

wyrazonymi zaburzeniami swiadomosci ,
czestotliwosc nizsza niz w CAE- do kilkunastu na
dobe.

Moga wystepowac napady toniczno-kloniczne, a
nawet mogg one poprzedzac wystgpienie
napadow nieswiadomosci.




Mtodziencza padaczka z napadami
nieswiadomosci

e Sporadycznie mogg wystepowac napady
miokloniczne.

Zapis EEG srodnapadowy-uogolnione
wytadowania zespotoéw iglica —fala i wieloiglica-
fala o czestotliwosci 3,5-4,5Hz z przewaga w
okolicach przednich, mozliwa fragmentaryzacja
wytadowan.

Zapis miedzynapadowy- prawidtowa czynnosc
podstawowa, wytadowania prowokowane
hiperwentylacjg , deprywacja snu.




- ~ Fig. 144: 15 year-old girl with juvenile absence epilepsy. Seizure pattern with generalized polyspike
- waves initially accompanied by myoclonias in the shoulder girdle.
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Fig. 159: Status in a 13 year-old girl with juvenile absence epilepsy. Discont: .
sometimes accompanied by eyelid myoclonias. Priepsy. Discontinuous sequences of polyspike waves,
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Mtodziencza padaczka z napadami
hieswiadomosci-roznicowanie,leczenie

* |nne padaczki z napadami nieSwiadomosci-
dziecieca, mtodziencza padaczka miokloniczna,
padaczka okresu budzenia sie,

Konieczne roznicowanie z napadami czesciowymi
ztozonymi- tzw.pseudoabsance

Leczenie- pochodne kwasu walproinowego,
lamotrygina, etosuksymid tylko jako lek dodany, Il
wybor- levetiracetam, topiramat

Leczenie skuteczne, czeste nawroty po
odstawieniu leczenia.




Mtodziencza padaczka miokloniczna-
JME

e Stanowi 5-10% ogotu padaczek
* Szerokie granice wiekowe najczesciej 12-18 lat/od 2-27

r.z./

* Etiologia- uwarunkowana genetycznie

ok. 40-70% ma predyspozycje genetyczne w rodzinie,

dziedziczenie monogenowe 1-2% mutacje w genach
CACNB4,CASR,GABRA1, GABRD,EFHC1

regiony mikrodelecji i rearanzacji genomowych na
chromosomach 15q11,2, 15qg13,3, 16p13,11,
16p11,2, 22911




Mtodziencza padaczka miokloniczna

* Napady miokloniczne/ u ok. 9% jako jedyne/,
toniczno-kloniczne/ ok. 90% pacjentow/,
nieSwiadomosci / okoto 30-35% chorych/

* Napady miokloniczne- dotyczg gtownie
ramion, przedramion, bez utraty sSwiadomosci.
Najczesciej wystepujg rano, po przebudzeniu.

* Wystepujgce gromadnie mogg przejs¢ w
hapad toniczno-kloniczny.




Mtodziencza padaczka miokloniczna

e Napady toniczno-kloniczne charakteryzujg sie
przedtuzong fazg toniczng, srednio wystepujg 1-2
razy w roku,

Wyzwalane sg deprywacjg snu, nagtym
wybudzeniem, emocjami, stresem, alkoholem
Napady nieswiadomosci — mogg poprzedzac
wystgpienie innych typow napadow zwtaszcza
gdy choroba rozpoczyna sie w pierwszej dekadzie
lub pojawic sie w kazdej chwili trwania choroby,
sg krotkie , zaburzenia Swiadomosci ptytsze niz w
innych zespotach.




Mtodziencza padaczka
miokloniczna

 Wieloletnia obserwacja pacjentow z JME oraz ich
rodzin pozwala wyodrebnic rozne fenotypy
pacjentow

1/ ,klasyczna , postaé¢ mtodziericzej padaczki

mioklonicznej

2/Ewolucja dzieciecej padaczki z napadami
nieswiadomosci do JME

3/WSspotistnienie mtodzienczej padaczki z napadami
nieSwiadomosci i JME

4/ mtodziencza padaczka miokloniczna z napadami
atonicznymi.




Mtodziencza padaczka
miokloniczna

 Wyodrebnienie podtypow ma znaczenie dla
rokowania , leczenia oraz zaburzen funkcji
poznawczych.




Mtodziencza padaczka miokloniczna

EEG- zapis Srodnapadowy- uogolnione
wytadowania zespotow iglica-fala i wieloiglica
—fala trwajace dtuzej niz napad kliniczny

Fragmentaryzacja wytadowan

Brak Scistego powigzania wieloiglic z
miokloniami

Fotowrazliwosc

Prowokowanie zmian w EEG deprywacjg snu,
fotostymulacjg po obudzeniu pacjenta.
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Badanie EEG

aca padaczka z
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Mtodziencza padaczka miokloniczna

* Leczenie- pochodne kwasu walproinowego/
uwaga na pacjentki w wieku rozrodczym/,
levetiracetam , lamotrygina, benzodwuazepiny

Leczenie skuteczne , czeste nawroty po
odstawieniu leczenia/ do 90%/- lekoopornosc,
pseudolekoopornosc

W leczeniu bardzo wazne jest unikanie czynnikow
mogacych wywota¢ napady- deprywacja snu,
fotostymulacja, alkohol, stres




Mtodziencza padaczka miokloniczna

* Roznicowanie- padaczka z mioklonicznymi
napadami nieSwiadomosci, padaczka okresu
budzenia.

* Rokowanie-dobre co do kontroli napadow,

* Tylko ok. 5% pacjentow jest wolnych od
wszystkich rodzajow napadow po odstawieniu
leczenia.




Mtodziencza padaczka
miokloniczna

* Czynniki ryzyka pogarszajgce rokowanie
-wystepowanie wszystkich rodzajow napadow

-problemy psychiczne- zaburzenia
osobowosci, depresja

-choroby ogolnoustrojowe np. tarczycy,
-wspotistnienie padaczki ogniskowe;
- hiepowodzenia leczenia




Padaczka z mioklonicznymi napadami
nieswiadomosci -EMA

Od 2001 roku zaliczana jest do padaczek

idiopatycznych.

Stanowi 0k.0,5% ogotu padaczek

Wystepuje pomiedzy 2-12rz ok. dwukrotnie

czesciej u chtopcow.

Napady nieSwiadomosci trwajg 8-60 sek, rozny
stopien zaburzen Swiadomosci, wystepuja
wielokrotnie w ciggu dnia

Towarzysza im mioklonie ramion i dosiebnych
czesci konczyn gornych i dolnych oraz twarzy-
miesnie ust i brody.




Padaczka z mioklonicznymi napadami
nieswiadomosci -EMA

Napady mogg by¢ wyzwalane hiperwentylacja,
wybudzeniem ze snu, fotostymulacjg-rzadko
0k.14%.

U 2/3 pacjentow wystepujg inne typy napadow
toniczno-kloniczne, toniczne, atoniczne

Moze wystgpic¢ regres funkcji intelektualnych,
moze takze dotyczy¢ pacjentow
hiepetnosprawnych umystowo przed
zachorowaniem.




Padaczka z mioklonicznymi napadami
nieswiadomosci -EMA

e EEG- zapis sSrédnapadowy  uogolnione
wytadowania zespotow iglica-fala, wieloiglica —
fala 3 Hz o nagtym poczatku i koncu; sciste
powigzanie iglic z miokloniami.

EEG- zapis miedzynapadowy- uogolnione
wytadowania zespotow iglica-fala aktywowane
Hw, wybudzeniem, stresem. Niewrazliwy na Fs

Konieczny RM gtowy oraz badanie
psychologiczne na poczatku choroby,




Padaczka z mioklonicznymi napadami
nieswiadomosci -EMA
* Diagnostyka roznicowa — padaczki z napadami
nieswiadomosci i/lub miokloniami,

sporadycznie z napadami atonicznymi oraz
padaczki objawowe

e Leczenie — preparaty kwasu walproinowego z
etosuksymidem, lamotrygina, levetiracetam,
benzodwuazepiny

* Opornosc na leczenie.







Girl 15 months with symptomatic epilepsy with myoclonic absences; at age 14 years she has intractable seizures
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Zespot Jeavonsa-mioklonie powiek z
napadami nieSwiadomosci

Wystepuje u ok. 3%pacjentow z padaczka
Napady wystepujg 2-14 r.z ze szczytem w 6-8r.z
Jest genetycznie uwarunkowany, czesciej
wystepuje u kobiet

Triada objawow-

a/mioklonie powiek z lub bez napadéw
nieswiadomosci,

b/napady indukowane zamknieciem oczu,
c/fotowrazliwosé




/espot Jeavonsa

* Czynnikiem prowokujgcym napady jest
zamkniecie oczu w oswietlonym
pomieszczeniu

Diagnhostyka- badanie Video EEG , w zapisie
srodnapadowym uogoélnione wytadowania
iglica, wieloiglica fala 3-6 Hz o czasie trwania
srednio 2-3sek.

 Wytadowania wystepujg po zamknieciu oczu,
nasila je fotostymulacja, hiperwentylacja




/espot Jeavonsa

e Rozpoznanie w przypadkach typowych zwykle
nie budzi watpliwosci

e W rozpoznaniu roznicowym oprocz zespotow
padaczkowych z napadami nieSwiadomosci
pierzemy pod uwage takze napady czesSciowe /
nadaczki potyliczne/ oraz tiki, mioklonie
niepadaczkowe, zaburzenia obsesyjno-
kompulsywne, schorzenia okulistyczne




/espot Jeavonsa

Leczenie- preparaty kwasu walproinowego,
etosuximid, lamotrygina, benzodwuazepiny

Bardzo wazny jest odpowiedni tryb zycia,
unikanie czynnikow prowokujacych.

Jest to padaczka catego zycia, fotowrazliwosc
ustepuje z wiekiem lub pod wptywem leczenia,
mioklonie trudno poddajg sie leczeniu

Napady toniczno-kloniczne wystepuja
sporadycznie.
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