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PYTANIA
1. Czy w wieku noworodkowym może dojść do

wystąpienia niektórych typów padaczki?
1. Nie, bo ich przyczyny są genetycznie

uwarunkowane.
2. Tak, bo ich przyczyny są genetycznie

uwarunkowane.
3. Nie, bo ich przyczyną jest strukturalne

uszkodzenie mózgu.
4. Tak, bo ich przyczyną jest strukturalne

uszkodzenie mózgu.
5. Tak, bo zapis EEG nie ma istotnego znaczenia

w ich rozpoznaniu.

Warianty odpowiedzi:
� A: 1, 3; � B: 2, 4; � C: 2, 4, 5; � D: 1; � E: 5 

2. Dla poprawy rokowania w przypadku drgawek
noworodkowych nie ma istotnego znaczenia:
1. Masa urodzeniowa
2. Wiek ciążowy
3. Rodzaj napadów
4. Wentylacja mechaniczna
5. Wynik badania przezczaszkowego 

Warianty odpowiedzi: 
� A: 1; � B: 2; � C: 3; � D: 4; � E: 5

3. Poalkoholowe uszkodzenie płodu (FASD)
charakteryzuje się występowaniem następujących
objawów chorobowych u dzieci:
1. Upośledzenie rozwoju fizycznego
2. Anomalie rozwojowe w obrębie twarzoczaszki
3. Wady rozwojowe ośrodkowego układu

nerwowego
4. Opóźniony rozwój psychoruchowy
5. Wady rozwojowe w obrębie różnych narządów

Warianty odpowiedzi: 
� A: 1, 4; � B: 1, 2, 3; � C: 5; � D: 3, 4; 
� E: wszystkie

4. Które z wymienionych objawów klinicznych 
są wspólne dla poalkoholowego 
uszkodzenia płodu oraz zespołu 
Smitha-Lemliego-Opitza?
1. Małogłowie
2. Dysmorfia twarzy
3. Zaburzenia zachowania
4. Rozszczep podniebienia
5. Polidaktylia i syndaktylia 

Warianty odpowiedzi: 
� A: 4, 5; � B: 3; � C: wszystkie; � D: 1, 2; 
� E: 1, 3

5. Podaj bezpieczną dawkę alkoholu spożywanego
przez kobiety w ciąży:
1. Dwa drinki w tygodniu
2. Jeden drink dziennie
3. Spożywanie alkoholu bez ograniczeń
4. Systematyczne spożywanie małych  dawek

alkoholu
5. Nie można w ogóle spożywać alkoholu

Warianty odpowiedzi: 
� A: 1; � B: 2; � C: 3; � D: 4; � E: 5

6. Do najbardziej kardiotropowych wirusów
powodujących zapalenie mięśnia sercowego 
u dzieci należą:
1. Wirusy grypy A i B
2. Wirus cytomegalii
3. Wirusy Coxsackie B
4. Wirus zapalenia wątroby typu C
5. Wirusy Coxsackie A

Warianty odpowiedzi: 
� A: 1; � B: 2; � C: 3; � D: 4; � E: 5
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Pytania do specjalisty

Prof. dr hab. n. med.
Jolanta Sykut-Cegielska

Gdzie kierować dzieci z podejrzeniem
wrodzonej wady metabolicznej,
do jakich ośrodków?

Pytanie dotyczy tzw. skriningu selek-
tywnego w kierunku wrodzonych wad
metabolizmu, który od prawie 30 lat
oferuje Klinika Chorób Metabolicznych, Endo-
krynologii i Diabetologii (KCMEiD) w IP-CZD
(informacje dostępne na stronie internetowej
IPCZD: www.czd.pl). Celem tego programu
jest wczesnoobjawowa identyfikacja chorób
metabolicznych u pacjentów z grup ryzyka,
bez konieczności przyjazdu samego pacjenta.
Jest to szczególna postać konsultacji, bardzo

trudna i odpowiedzialna, bo wydawana jest
opinia końcowa na temat ew. metabolicznego
podłoża schorzenia bez zbadania pacjenta.
Procedura skriningu selektywnego w kierunku
wrodzonych wad metabolizmu polega na
przesłaniu wraz ze skierowaniem podpisanym
przez głównego księgowego lub dyrektora
ośrodka kierującego, zawierającym dane
pacjenta (koniecznie PESEL i nr telefonu
kontaktowego) oraz informacje kliniczne ze
wskazaniami do diagnostyki metabolicznej
(konieczne dane na temat stosowanej diety
i leków), materiału biologicznego pacjenta,
tj. porcji moczu, surowicy i „suchej” kropli
krwi, ewentualnie też płynu mózgowo-rdze-
niowego i innych próbek (jeśli to uzgodniono
telefonicznie). Nie ma żadnych ograniczeń
wiekowych; materiał biologiczny może być
zabezpieczony i przesłany od każdego pacjen-
ta (również dorosłego), z każdej placówki
medycznej (szpital, przychodnia, gabinet pry-
watny itp.). Podstawą skriningu jest analiza
profilu kwasów organicznych w moczu meto-

dą chromatografii gazowej sprzężonej ze
spektrometrią masową (GC/MS), a pozostałe
badania są wykonywane w zależności od
indywidualnych wskazań u każdego pacjenta.
Po uzyskaniu wyników wszystkich przeprowa-
dzonych w ramach skriningu badań lekarz
konsultant pediatrii metabolicznej z KCMEiD
wydaje pisemną konkluzję metaboliczną
z interpretacją wyników i z zaleceniami co
do dalszego postępowania (diagnostycznego
i terapeutycznego). KCMEiD służy jako ośro-
dek referencyjny dla dzieci z podejrzeniem lub
rozpoznaniem wrodzonych wad metabolizmu
w celu przeprowadzenia wielokierunkowej
diagnostyki lub monitorowania leczenia
pacjenta. Koszt całej procedury wynosi 500 zł
albo więcej, jeśli diagnostyka pacjenta wyma-
ga wykonania dodatkowo kosztownych ba-
dań, np. enzymatycznych i/lub molekularnych
(w tym za granicą). Niestety w chwili obecnej
nie ma w Polsce specjalistycznego ośrodka
dla pacjentów dorosłych, którzy wymagają
diagnostyki bądź opieki metabolicznej.

Wrodzone wady metaboliczne
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