Mozgowe porazenie dzieciece
Definicja i klasyfikacja

Mdzgowe porazenie dzieciece (mpdz) jest heterogennym etiologicznie zaburzeniem neurorozwojowym
z objawami utrzymujgcymi sie przez cate zycie. Podstawowym objawem definiujgcym mpdz jest
zaburzenie ruchu i postawy bedgce nastepstwem niepostepujgcego uszkodzenia/dysfunkg;ji
rozwijajgcego sie i dojrzewajgcego osrodkowego uktadu nerwowego (oun). Obraz kliniczny
obserwowanego w czasie dziecka zmienia sie z wiekiem, jednak samo uszkodzenie oun (dysfunkcja)
pozostaje niezmienione. Czas powstania uszkodzenia wg aktualnych definicji obejmuje okres ptodowy i
niemowlecy.

Lokalizacja i zakres uszkodzenia warunkujg okreslony zesp6t neurologiczny jak réwniez
wspotwystepowanie innych objawow towarzyszgcych zaburzeniom ruchowym. Nalezg do nich przede
wszystkim padaczka (ok. 45%), niepetnosprawnosc intelektualna (ok. 52%), zaburzenia widzenia (ok.
30%), stuchu (ok. 12%), zaburzenia mowy i jezyka (w zaleznosci od uwzgledniania rodzajow komunikacji
40-60%), zaburzenia somatosensoryczne oraz zaburzenia zachowania. Procentowy rozktad powyzszych
zaburzen jest rozny w poszczegdlnych postaciach mpdz. Biorgc jeszcze pod uwage wtérne zmiany
miesniowo-szkieletowe uzyskuje sie ztozony obraz zaréwno dziecka jak i osoby dorostej z mpdz.

Rodzaj dysfunkcji ruchowej (zespoét piramidowy, pozapiramidowy, mézdzkowy), rozktad dysfunkcji (np.
niedowtad potowiczy, obustronny niedowtad kurczowy, niedowtad czterokonczynowy) oraz stopien
nasilenia dysfunkcji (np. w stopniu lekkim, umiarkowanym, czy znacznym) stanowity podstawowe
sktadowe charakterystyki kliniczno-neurologicznej chorego z mpdz.

W klasyfikacjach tych wyrézniane sa:

e postaci spastyczne (piramidowe) - uszkodzenie drog korowo-rdzeniowych, porazenie
czterokonczynowe, obustronne porazenie kurczowe z przewagg dysfunkcji w koriczynach
dolnych,porazenie potowicze,

e postaci dyskinetyczne (pozapiramidowe) — jadra podstawy,
e postaci ataktyczne — mézdzek,

* postaci mieszane.

Surveillance of Cerebral Palsy in Europe (SCPE) zaproponowata uproszczong klasyfikacje deficytow
ruchowych u dzieci z mpdz wyrézniajgc postac spastyczng jedno- lub obustronng, ataktyczng,
dyskinetyczng oraz niedajgcg sie sklasyfikowac.


http://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/edukacja/mozgowe-porazenie-dzieciece

Jednak wszystkie powyzsze opisy dysfunkcji ruchowych nie oddajg w petni unikalnego obrazu
klinicznego stwierdzanego u konkretnego dziecka. Aby moc przewidzie¢ rokowanie, poréwnac stan
kliniczny na przestrzeni czasu, oraz zdefiniowac grupy pacjentéw z podobnymi problemami
terapeutycznymi rozpoczeto juz jakis czas temu prace nad klasyfikacjami funkcjonalnymi dotyczgcymi
zaréwno mozliwosci ruchowych jak i zaburzen wspétistniejgcych (motoryka mata, komunikacja,
zdolnosci do jedzenia / picia) w kontekscie aktywnosci i uczestnictwa w zyciu spotecznym oséb z mpdz.
Klasyfikacje te podkreslajg potrzebe opisania potencjatu dzieci, a nie ich niepetnosprawnosci,
koncentrujac sie na tym, jak zazwyczaj zachowujg sie one w rzeczywistych sytuacjach. Do jednej z
bardziej popularnych skal nalezy Gross Motor Function Classification System (GMFCS). Zostata ona
opracowana w celu sklasyfikowania mozliwosci ruchowych u dzieci ze zdiagnozowanym porazeniem
mozgowym. Wyroznionych jest pie¢ poziomdw - od poziomu |, obejmujgcego dzieci z minimalng
dysfunkcjg do poziomu V, ktéry obejmuje dzieci catkowicie zalezne i potrzebujgce pomocy w
poruszaniu sie.

Gorna granica wiekowa, po przekroczeniu ktorej uszkodzenie OUN nie jest uwzgledniane jako
przyczyna mpdz, waha sie od korica okresu niemowlecego do 2 lat. Jest to niewatpliwie okres
najbardziej dynamicznego rozwoju uktadu nerwowego jak réwniez okres krytyczny lub okres
wrazliwosci dla nabywanych funkcji. Uszkodzenie do ktérego dochodzi na tym etapie pozostawia inne
nastepstwa niz zaistniate w dojrzatym uktadzie nerwowym. To rowniez wptywa na zastosowanie
okreslonych metod w wielospecjalistycznej terapii.

Rozpoznanie mpdz po urazie w wieku kilku miesiecy z nastepowym zespotem neurologicznym moze
jednak przestoni¢ m.in. problem przemocy domowej. Jesli po kolejnym urazie dziecko trafi na SOR z
diagnoza ,mpdz” to jest mniejsze prawdopodobienstwo wzmozonej czujnosci personelu niz jesliby
trafito z rozpoznaniem okreslonego pourazowego zespotu neurologicznego.

W prowadzonych na Swiecie rejestrach mpdz obserwuje sie spadek czestos¢ wystepowania mpdz w
grupie dzieci urodzonych o czasie. Wraz z przezyciem bardzo skrajnych wczesniakow (24-27 tydzien
Cigzy) rosnie czestos¢ mpdz w grupie wczesniakow. Nadal jednak czestos¢ wystepowania mpdz wynosi
okoto 2 na 1000 noworodkéw zywo urodzonych choc¢ nalezy podkresli¢, ze wraz z poprawg opieki
okotoporodowej ma tendencje spadkowa.

Jeszcze do niedawna wiedza dotyczgca uszkodzen uktadu nerwowego u dzieci z mpdz opierata sie na
badaniach patomorfologicznych. Od kilku dekad zastosowanie nowoczesnych technik obrazowania
mozgu, w tym przede wszystkim rezonansu magnetycznego, rzucito nowe Swiatto na nature uszkodzen
uktadu nerwowego lezacych u podstaw mpdz. Postep w szerokopojetych naukach zajmujgcych sie
uktadem nerwowym, w tym neurobiologii rozwoju uktadu nerwowego, poszerzyt zrozumienie
mechanizmdw prowadzgcych do uszkodzenia jak i mechanizmdw zwigzanych z rezyliencjg uktadu
nerwowego.



Etiologia

W mpdz u podtoza dysfunkcji znajduje sie niepostepujgce uszkodzenie / zaburzenie osSrodkowego
uktadu nerwowego. Moze ono mie¢ miejsce w okresie prenatalnym, okotoporodowym lub
poporodowym.

W wiekszosci przypadkdéw przyczyne mpdz mozna ustali¢ analizujgc wywiad okresu ptodowego, np.
infekcja endometrium, wczesniactwo, cigza mnoga czy koagulopatie. U czesci dzieci z zaburzeniami
neurorozwojowymi stwierdzane sg nieprawidtowosci chromosomowe lub inne przyczyny genetycznie
uwarunkowane (w tym jednogenowe oraz epigenetyczne).

Uszkodzenie moze by¢ nastepstwem pierwotnie zaburzonego programu ksztattowania moézgu i
mozdzku (zwigzane z genami odpowiedzialnymi za rozwéj OUN). W grupie tej znajdg sie przede
wszystkim wady OUN. U podtoza wystgpienia wady mozgu mogg znajdowac sie zaburzenia proliferacji
komorek, migracji, roznicowania, apoptozy lub synaptogenezy.

Wady mo6zgu najczesciej stwierdzane sg u dzieci z postacig ataktyczng mpdz (ok. 42%). Zdecydowanie
rzadziej obecne sg w postaciach z obustronnym (ok. 8,5%) i jednostronnym (ok. 7%) zespotem
spastycznym. Najnizsza czestos¢ dotyczy dzieci z postacig dyskinetyczng mpdz (ok. 2%). Do
najpowszechniej stwierdzanych wad nalezg pierwotne matogtowie (26%) i wrodzone wodogtowie
(17%).

Mpdz moze by¢ nastepstwem uszkodzenia naktadajgcego sie na prawidtowy rozwoj mdzgu i mézdzku
(niedotlenienia-niedokrwienia, krwawienia, zakazenia, urazu mechanicznego). Wsréd przyczyny
predysponujgcych do wystgpienia mpdz zwigzanego z powyzszym mechanizmem znajdujg sie min.:

e czynniki wewngatrzmaciczne - hipotrofia, zaburzenia naczyniowe tozyska, zakazenie / zapalenie
wewngtrzmaciczne i wrodzone anomalie;

e czynniki okotoporodowe - odklejenie tozyska, niedotlenienie okotoporodowe;

e zdarzenia w okresie noworodkowym - krwawienie do- i okotokomorowe, leukomalacja
okotokomorowa, posocznica i udar noworodka.

W uszkodzeniach wtérnych do niedotlenienia-niedokrwienia mézgu obraz patomorfologiczny jest
zalezny nie tylko od mechanizmu uszkodzenia ale rowniez od czasu w ktérym zadziatat uszkadzajacy
czynnik. Rozmieszczenie zmian odzwierciedla rozwdj naczyn ptodowych, zwiekszong podatnos¢ na
uszkodzenia aktywnie rozwijajacych sie obszarow i komorek oraz pogranicza unaczynienia w zakresie
podstawowych tetnic mézgowych.



Do grupy uszkodzen wtérnych do niedotlenienia-niedokrwienia mézgu nalezy leukomalacja
okotokomorowa wystepujgca gtéwnie u wczesniakdw, uszkodzenie przystrzatkowe wystepujgca u
dzieci donoszonych, ogniskowe/wieloogniskowe uszkodzenie mdzgu bedgce zawatem terytorialnym
najczesciej w obszarze tetnicy srodkowej mozgu, selektywna martwica neurondw oraz uszkodzenie
zwojow podstawy i wzgorz.

Z uszkodzen krwotocznych moggcych prowadzi¢ do wystgpienia mpdz nalezy wymienic¢ u wczesniakdw
krwawienie do- i okotokomorowe, w szczegdlnosci Il i IV stopnia oraz krwawienie podpajeczynowkowe.
U dzieci donoszonych czesciej wystepuje krwawienie do przestrzeni podtwardéwkowej.

Stwierdzenie powyzszych zmian patomorfologicznych pozostawia nadal pytanie o czynniki ryzyka
prowadzgce do ich wystgpienia. Istniejg wyrazne dowody na to, ze niska masa urodzeniowa, zwykle
zwigzana z przedwczesnym porodem, wigze sie ze zwiekszonym ryzykiem CP.

Udowodniony jest réwniez wptyw zakazenia wewngtrzmacicznego i zapalenia w powstawaniu
leukomalacji okotokomorowej. Nadwaga lub otytos¢ matek moze, podobnie jak sama cigza, przyczyniac
sie do przewlektej reakcji zapalnej u matki poprzez cytokiny, takie jak CRP, IL-6 i / lub leptyna. To
ogoblnoustrojowe zapalenie matki moze wtérnie prowadzi¢ do zapalenia ptodu z uszkodzeniem médzgu
dziecka.

Wrodzone zakazenia zaréwno wirusowe jak i bakteryjne (np. wirus cytomegalii, wirus Zika, wirus ospy
wietrznej, kita) oraz toksoplazmoza sg zwigzane ze zwiekszonym ryzykiem wystgpienia mpdz.

Badania genetyczne w mpdz poczatkowo koncentrowaty sie na poszukiwaniach polimorfizméw w
genach odgrywajgcych role w procesach zapalnych i zakrzepowych, ktére potencjalnie mogtyby
zwiekszac¢ podatnos¢ na uszkodzenia mozgu. Jednak metaanaliza badan oceniajgcych polimorfizmy w
tych genach, miedzy innymi apolipoproteiny E (ApoE), reduktazy metylenotetrahydrofolianowej,
czynnika krzepniecia Il, V, i VI, interleukiny-6, Srodbtonkowej syntazy tlenku azotu, inhibitora
aktywatora plazminogenu typu 1, czynnik martwicy nowotworu TNF-alfa - nie zidentyfikowata zadnych
wariantéw, ktore bytyby silnie zwigzane z wystepowaniem mpdz. W ostatnim okresie pojawity sie prace
z wykorzystaniem ukierunkowanego sekwencjonowania nowej generacji (NGS) w postaci paneli
wielogenowych NGS, sekwencjonowania catoeksomowego (WES) lub sekwencjonowania
catoeksomowego osoby chorej i zdrowych rodzicéw (tzw. trio WES) oraz sekwencjonowania
catogenomowego (WGS). Zwtaszcza technika WES i trio WES umozliwia identyfikacje mutacji
punktowych de novo w genach zwigzanych z bezposrednio funkcjg uktadu nerwowego, w tym kanatéw
jonowych (KCNC3, ITPR1), cytoszkieletu (KANK1, ADD3, TUBA1A), transportu wewngtrzkomérkowego
(AP4M1) jako kluczowych w etiologii genetycznych przyczyn mpdz. Kolejne badania przynoszg
informacje o nowych genach, w ktérych mutacje de novo sg stwierdzane u 0séb z rozpoznanym mpdz.
Wraz z tymi badaniami wytonity sie nowe problemy i niejasnosci. Niektére z tych gendw sg juz znane
jako przyczyna zespotéw postepujgcych z grupy dziedzicznej spastycznej paraplegii (AP4M1) i ataks;ji
(KCNC3 jest zwigzany z autosomalng dominujacg ataksjg rdzeniowo-mdézdzkowsa typu 13).Potwierdza
to koniecznos¢ niezwykle doktadnej analizy fenotypu. Brak starannej dokumentacji neurorozwojowej,
w tym nagran video, zmiana prowadzgcego lekarza, brak ustrukturyzowanej dokumentacji z



zastosowaniem skali oceniajgcych stan funkcjonalny chorego prowadzg nieraz do powaznych
przeoczen i nadrozpoznawania mpdz u dzieci z zespotami wolno postepujgcymi. Klasycznym
przyktadem sg opisywane czeste btedy we wrodzonych zaburzeniach syntezy dopaminy (szlak
metaboliczny amin biogennych). W analizie genetycznych przyczyn mpdz nalezy rowniez uwzglednic
rzadko wystepujgce mutacje, odziedziczone od jednego z rodzicow i obejmujgce kluczowe dla rozwoju
OUN geny.

Potwierdzenie roli rzadkich mutacji jako czynnikéw przyczyniajgcych sie do powstania fenotypu
spetniajgcego kryteria mpdz wymagaja dalszych skrupulatnych badan zaréwno od strony zespotu
klinicystéw, jak i genetykdw i neurobiologow. Wykorzystanie metod transkryptomiki, proteomiki,
metabolomiki i linii komoérkowych pochodzgcych od pacjenta bedg przydatne do wykazania, ze dany
wariant genetyczny zaburza prawidtowe tworzenie i dojrzewanie uktadu nerwowego skutkujgc
fenotypem mpdz. Pozostaje pytanie o ewolucje defektu w kolejnych latach zycia. Jak na razie
znajomos¢ wptywu powyzszych mutacji na przestrzeni zycia jest niewielka, tak wiec nie mozna
wykluczy¢ powolnej lub p6zniejszej progresji dysfunkcji/uszkodzenia OUN.

Rozpoznanie

Mpdz jest diagnozg kliniczng. Postawienie rozpoznania mpdz jest wieloetapowe i wymaga obserwacji
dziecka w czasie. Podstawowg role odgrywa wywiad rodzinny, ptodowy, okotoporodowy oraz
szczegotowa ustrukturyzowana analiza dotyczgca wszystkich sfer rozwoju dziecka z oceng funkcjonalng
wg wybranych skali. Bardzo istotne w dobie powszechnej mozliwosci nagrywania filmow jest
utworzenie dokumentacji filmowej, gdzie w odstepach czasowych dziecko powtarza okreslone préby
dotyczace zaréwno motoryki duzej jak i matej, komunikacji i jedzenia. Tak prowadzona analiza w
duzym stopniu zapobiegnie btedom diagnostycznym do ktérych przede wszystkim nalezy
niezauwazenie progresji uszkodzenia/zespotu. Ustrukturyzowanym badaniem neurologicznym ocenia
sie zespot neurologiczny i jego ewentualng dynamike. Aby potwierdzi¢ staty charakter zaburzen ruchu i
postawy i wykluczy¢ uszkodzenia o charakterze postepujgcym rozpoznanie mpdz jest zazwyczaj
stawiane w wyniku obserwacji dziecka w czasie.

W celu ustalenia czynnika etiologicznego powinna by¢ przede wszystkim wykonana diagnostyka
neuroobrazowa (rezonans magnetyczny mozgu), w szczegdlnosci, jesli brak jednoznacznej przyczyny w
badaniach neuroobrazowych ultrasonografii przezciemigczkowe;.

Wprowadzenie nowych metod w diagnostyce genetycznej (porownawcza hybrydyzacja genomowa do
mikromacierzy - aCGH, a w szczegdlnosci sekwencjonowanie nowej generacji - NGS) oraz
nowoczesnych analiz biochemicznych w diagnostyce wrodzonych zaburzen metabolizmu ukazaty
ztozonos¢ etiologiczng dzieci wigczanych do grupy mpdz. Coraz czeSciej diagnozy choréb/zespotéw, o
ktérych wiadomo, ze sg postepujace, nawet zanim postep choroby staje sie widoczny, prowadzg do
wykluczenia dziecka z kategorii mpdz.



Nalezy tu podkresli¢ dodatkowg trudnos¢. Czes¢ wrodzonych choréb metabolicznych jak rowniez
zaburzen rozwoju uwarunkowanych monogenowo moze na wczesnym etapie przybrac forme
zaburzen neurorozwojowych do ztudzenia podobnych do mpdz. W niektérych z powyzszych choréb
podjecie szybkiej i wtasciwej terapii dietetycznej lub farmakologicznej moze nawet warunkowac
prawidtowy rozwéj dziecka. W grupie tej znajdujg sie miedzy innymi wrodzone zaburzenia
metabolizmu amin biogennych i pteryn, zaburzenia transportera glukozy typu 1, a takze niektére
kwasice organiczne. Powyzsze trudnosci pokazujg jak istotne jest ustalenie etiologii zaburzen ruchu i
postawy u ocenianego dziecka.

Postepowanie terapeutyczne

Mdézgowe porazenie dzieciece jest schorzeniem, ktore prowadzi do zaburzenia postawy oraz wzorcow
ruchowych pacjenta. W zalezno$ci od postaci mpdz konieczne jest stosowanie zréznicowanych metod
terapii. Inne jest postepowanie w postaciach spastycznych, a jeszcze inne w ataksji lub uszkodzeniu
uktadu pozapiramidowego z dominujgcymi ruchami mimowolnymi.

W wiekszosci przypadkdéw mpdz podstawowy problem stanowi spastycznos¢. Wésréd metod
postepowania w tych przypadkach nalezy wymienic rehabilitacje, leczenie farmakologiczne,
odpowiednie zaopatrzenie ortopedyczne (np. ortezy) oraz zabiegi chirurgiczne.

W przypadkach z dominujgcymi ruchami mimowolnymi istotne jest ograniczenie ich wptywu na ruch
dowolny.

Dzieci z mpdz majg rowniez liczne wspétistniejgce objawy uszkodzenie OUN takie jak zaburzenia
wzroku, stuchu, mowy, niepetnosprawnosc intelektualna, padaczka, zaburzenia motoryki przewodu
pokarmowego. W zwigzku z powyzszym pozostajg one w opiece wielospecjalistycznej zaréwno
lekarskiej (m.in. neurolog, ortopeda, okulista, foniatra, gastroenterolog, psychiatra) jak i terapeutow
(fizjoterapeuta, neurologopeda, psycholog, pedagodzy specjalni).
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Tabela 1. Mozgowe porazenie dzieciece - uproszczony schemat diagnostyczny

Szczegotowy wywiad
rodzinny

Krewni pierwszego stopnia z ktorymkolwiek z
ponizszych objawow powinni wzbudzié
podejrzenie przyczyny genetycznej: zaburzenia
neurorozwojowe, mpdz, zaburzenia ruchowe,
zaburzenia neurobehawioralne,
niepelnosprawnos¢ intelektualna, padaczka,
przykurcze stawow, sztywnosc¢, zakrzepica,
epizody naczyniowe, wrodzone anomalie,
nawracajace poronienia, zgony niemowlat i stany
neurozwyrodnieniowe u dorostych.

Szczegotowy wywiad
potozniczy, ptodowy,
okotoporodowy oraz

noworodkowy

Identyfikacja czynnikow ryzyka mpdz okresu
ptodowego

(m.in. nadwaga lub otytosé matek, koagulopatie,
infekcja lub dystrofia endometrium, zaburzenia
naczyniowe tozyska, zakazenie/zapalenie
wewnatrzmaciczne, cigza mnoga, wczesniactwo,
hipotrofia ptodu)

Czynniki okotoporodowe - odklejenie tozyska,
niedotlenienie/ krwawienie okotoporodowe
Zdarzenia w okresie noworodkowym -
krwawienie do- i okotokomorowe, leukomalacja
okotokomorowa, posocznica i udar noworodka

Ocena rozwoju ruchowego

o o

Motoryka duza: kamienie milowe (obrot wokét os
ciata, samodzielne siadanie/ raczkowanie/
stawanie przy meblach/ chodzenie/

Motoryka mata: kamienie milowe (chwyt
dowolny, chwyt pesetowy)

Ocena rozwoju
poznawczego

Badania przesiewowe pod katem towarzyszacych
zaburzen (uposledzenie wzroku lub stuchu,
koncentracja uwagi, deficyty behawioralne,
komunikacyjne i / lub poznawcze)

Ocena rozwoju fizycznego
dziecka

Masa ciala, wzrost/dtugos¢, obwod gtowy, cechy
dysmorfii, wady




Badanie neurologiczne
(ustrukturyzowane, zalezne
od wieku pacjenta)

Ocena kontroli ruchowej dla danego wieku,
postawy, napiecia miesniowego, koordynacji,
odruchéw, rozwoj odruchowy (odruchy postawy,
prostowania, rownowazne).

Zespot piramidowy, pozapiramidowy,
moézdzkowy, mieszany

Ocena w czasie

Istotne jest réznicowanie statycznego lub
progresywnego charakteru uszkodzenia /

dysfunkcji mézgu, co moze przemawiac za
choroba genetycznie uwarunkowana.
Uszkodzenie mozgu w mpdz z definicji jest
statyczne, natomiast objawy kliniczne ewoluuja
(deformacje spowodowane przez nieprawidtowy
rozktad sit miesni i przykurcze maja charakter
postepujacy), a obraz kliniczny zmienia sie wraz z
dojrzewaniem uktadu nerwowego.

Badania dodatkowe -
neuroobrazowanie

USG przezciemigczkowe - wczesniaki, noworodki
donoszone (krwawienie, leukomalacja
okotokomorowa, ewolucja zmian
poniedotlenieniowo -niedokrwiennych). Ostrozna
interpretacja w odniesieniu do tylnego dotu
czaszkowego struktur pnia i mézdzku.

Rezonans magnetyczny mozgu - badanie
neuroobrazowe z wyboru oceniajace struktury
oun, uszkodzenia, czasu i zakres jego powstania
oraz stopien mielinizacji dla danego wieku.
Wskazany do oceny pnia i struktur tylnego dotu
czaszki.

Tomografia komputerowa - mate zastosowanie w
odniesieniu do diagnostyki zaburzen
neurorozwojowych. Przydatna w zmianach
urazowych oraz zakrzepicach zatok zylnych.

Elektroencefalografia (EEG) - przydatna w ocenie
ciezkiego niedotlenienia-niedokrwienia w okresie
noworodkowym, badanie istotne w diagnostyce
zaburzen napadowych mogacych wystepowac¢ w
mpdz.




Badania dodatkowe -
metaboliczne, genetyczne

Niektére wrodzone wady metabolizmu oraz
zespoly genetycznie uwarunkowane z objawami
neurologicznymi moga mie¢ obraz kliniczny
przypominajacy mpdz (zespot Joubert, ataksja
telangiektazja, zespot Aicardiego i Goutieresa,
hiperekpleksja, choroba Pelizaeusa i
Merzbachera, cytopatia mitochondrialna,
dystonia reagujaca na l-dope, kwasica glutarowa
typu 1, niedobdr dehydrogenazy pirogronianowej,
zaburzenia glikozylacji).

Panel metaboliczny (w zaleznosci od objawdow) -
kwas mlekowy, glukoza, amoniak, kwas moczowy,
CK, profil kwaséw organicznych w moczu metoda
GC/MS, tandem MS/MS, enzymy lizosomalne,
izoformy transferyny, bardzodtugotancuchowe
kwasy ttuszczowe, puryny i pirymidyny w
surowicy, pltyn mézgowo-rdzeniowy (glukoza,
metabolity amin biogennych i pteryn oraz GABA)

Testy genetyczne -, sekwencjonowanie
caloeksomowe (WES, zwtaszcza trio WES),
sekwencjonowanie calogenomowe (WGS), panele
wielogenowe nowej generacji (NGS), CGH do
mikromacierzy (aCGH), w uzasadnionych
przypadkach: badania pojedynczych genow. W
panelach nalezy zwrocic¢ szczegolna uwage na ich
typ oraz rodzaj i liczbe analizowanych genow. W
przypadku heterogennych etiologicznie zaburzen,
jak mpdz lub niepelnosprawnos¢ intelektualna
lub autyzm, istnieje przewaga techniki WES lub
WGS nad panelami NGS, wynikajaca z
identyfikacji mutacji w nowych, dotychczas
niepowigzanych z chorobami, genach lub
identyfikacji mutacji w regionach regulatorowych
lub niekodujacych.
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Tabela 1. Mozgowe porazenie dzieciece - uproszczony schemat diagnostyczny
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