DIJAGNOZE

93

SINDROM INFANTILNIH GRCEVA

Definicija bolesti

Radi se o rijetkom epileptickom
sindromu karakteriziranom pojavom
epileptickih gréeva u dojencadi
izmedu 2 i 12 mjeseci starosti, a rijetko
do 24 mjeseca. Dojenéad mozda
nema prethodnu medicinsku povijest ili
povijest koja odraZzava temeljni uzrok.
Klasi¢na trijada epileptickih gréeva,
hipsaritmije i stagnacije ili regresije u
razvoju povijesno se naziva Westov
sindromom.

Epidemiologija

Procijenjena prevalencija pri porodu
je od 1/1 650 do 1/20 000. Zahvaéena
su oba spola, s ve¢om uéestaloséu kod
muskaraca.

Klinieki opis

Epilepticki gréevi tipi¢an su tip
napadaja. Sastoje se od kratkih
toniénih kontrakcija aksijalnih migi¢a,
od kojih svaka obiéno traje manje od
3 sekunde, a koji mogu biti fleksorni,
ekstenzorni ili mjeSoviti. Kontrakcije se
obiéno javljaju u nizu ili u serijama,
sa sve veéom istaknutodéu motorickih
znadajki tijekom serija, Cesto tijekom
razdoblja od nekoliko minuta (iako
serije mogu frajati 30 minuta ili dulje)
i o nakon budenja. Gréevi mogu biti
simetriéni ili asimetriéni, a neki mogu
biti suptilni, s manjim klimanjem glave,
pokretima odiju ili brade. Prije pojave
gréeva razvoj moze biti normalan
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ili abnormalan, ovisno o etiologiji.
Kasnjenje, zastoj ili regresija u razvoju
obiéno se javljaju s podetkom gréeva.
Izolirana regresija vizualne paznije ili
promijenjena drustvena reakcija mogu
se pojaviti u danima ili tiednima prije
pojave gréeva. Razvojna stagnacija i
regresija obi¢no se pogoriavaju bez
brzog, uéinkovitog lijeéenja. Sindrom
infantilnih gréeva moze imati razlicite
etiologije i moze biti obiljezje drugih
sindroma kao 3to su Downov sindrom,
kompleks tuberozne skleroze, sindrom
invertiranog dupliciranog kromosoma
15 i rijetko metabolickih bolesti.

Etiologija

Patogene varijante gena i
kromosomske abnormalnosti
povezane su sa sindromom infantilnih
gréeva; medu sindromima u kojima se
Cesto javljaju infantilni gréevi, ukljucuju
STXBP1, TSCI, TSC2 i trisomiju 21.
Druge uobi&ajene genetske etiologije
ukliucuju ARX, CDKL5, SPTANI.
Strukturne abnormalnosti ukljuguju
ste¢ene antenatalne i perinatalne
lezije i malformacije kortikalnog
razvoja.

Dijagnosticke metode

Dijagnoza se temelji na prisutnosti
epileptickih gréeva koji se mogu
vidjeti osobno ili promatrati na
kuénom videu, a treba ih potvrditi
elektroencefalografijom (EEG) ili

videoelektroencefalografijom s
elektromiografijom (EMG). Interiktalni
EEG pokazuije ili hipsaritmiju koja se
opaza na snimci budnog stanja i/

ili spavanja, ili Zaridne i multifokalne
epilepticke anomalije s manje
neorganiziranom pozadinom.

Iktalno snimanije karakterizira brza
aktivnost koja moze prethoditi
generaliziranom ostrom ili sporom
valu visoke amplitude koji je prac¢en
valom niske amplitude ili on slijedi
odmah za njim. EMG pomaze u
razlikovaniju epilepti¢kih gréeva od
miokloni¢kih napadaia i toniénih
napadaja. Neuroimaging je koristan
za odredivanie etiologije sindroma:
nalaz magnetske rezonancije (MRI-
ja) abnormalan je u pola do dvije
treéine djece i moze pokazati stecene
ili kongenitalne zaridne, multifokalne
ili difuzne lezije. Metaboli¢ke
pretrage isklju€uju metabolicke
bolesti. Genetske studije mogu
uklju&ivati kromosomski mikropostroj
(chromosome microarray), genske
panele ili egzome i treba ih razmotriti
kod svih oboljelih osoba, uglavnom
onih bez poznate steéene strukturne
etiologije.

Diferencijalna dijagnoza

Kratke paroksizmalne dogadaije
koji se javljaju u serijama, kako
epileptickim tako i neepileptickim,
treba razlikovati od epileptickih
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gréeva. To ukljuéuje mioklonicku
epilepsiju u dojenackoj dobi,
hiperekpleksiju, drhtavicu, infantilnu
samostimulaciju i gastroezofagealni
refluks (Sandiferov sindrom).

Genetsko savjetovanje

Savijetovanie je vazno za sliedeée
trudnoce kad se identificira genetska
etiologija. Obrazac nasliedivanja ovisi
o etiologiji.

Upravljanje dijagnozom i lije¢enje
Farmakolo3ko lijecenje prve linije
ie vigabatrin ili kombinacija
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kortikosteroida i vigabatrina. Lijecenje
treba zapoceti $to je prije moguée
nakon postavljanja dijagnoze. Treba
razmotriti rano upudivanije u centar
za tercijarnu epilepsiju kako bi se
identificirali kandidati prikladni za
operaciju.

Prognoza

Sindrom infantilnih gréeva moze se
razviti u druge tipove ili sindrome
epilepsije, ukljuéujuéi Lennox-
Gastautov sindrom ili Zaridne
epilepsije otporne na lijekove. Vecina
dojenéadi ima los razvojni ishod, bez

obzira na ishod napadaja. Ozbiljnost
kadnjenja u razvoju uglavnom ovisi o
etiologiji i vremenu koje je proslo od
pocetka gréeva do lijecenja. Mala
skupina oboljelih osoba moze se
potpuno oporaviti bez gréeva i bez
kognitivnog utjecaja.
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