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1. Jaką kontrolą powinien być objęty
pacjent leczony lekami
przeciwpadaczkowymi przez pediatrę
pierwszego kontaktu (działania
niepożądane terapii – jakie badania
wykonać i jak często)?
Rozpoznanie padaczki, klasyfikacja zespołu pa-
daczkowego, ustalenie wskazań do leczenia
przeciwpadaczkowego, wybór odpowiednie-
go leku oraz sformułowanie indywidualnych
zaleceń dotyczących trybu życia chorego nale-
ży do lekarza neurologa/epileptologa. Informa-
cje te powinny zostać przekazane lekarzowi
pierwszego kontaktu/pediatrze ze szczegóło-
wym uwzględnieniem rodzaju kontrolnych ba-
dań laboratoryjnych i częstości ich
wykonywania.

Jeżeli napady padaczkowe dobrze poddają
się leczeniu, a chory otrzymuje stałe leczenie,
wskazana jest kontrola stanu chorego co
3-6 miesięcy. Ocena przebiegu leczenia chore-
go jest ułatwiona, jeśli rodzice prowadzą tzw.
dzienniczek napadów. Leki przeciwpadaczko-
we różnią się między sobą rodzajem objawów
niepożądanych. Z reguły chory wymaga bada-
nia przedmiotowego z oceną skóry i błon śluzo-
wych (alergia), narzadów miąższowych, oceny
masy ciała (np. przyrost masy ciała podczas
leczenia preparatami kwasu walproinowego,
obniżenie apetytu podczas stosowania topira-
matu), oceny funkcjonowania poznawczego,
np. przez ocenę wyników w nauce szkolnej,
kontrolnego badania morfologii krwi i prób wą-
trobowych.

Do poruszanego zagadnienia w sposób
wyczerpujący odnosi się profesor Janusz
Wendorff w swojej publikacji pt. Rola
pediatry pierwszego kontaktu w opiece
nad dzieckiem przewlekle chorym. Odcinek 1:
Padaczka. Medycyna praktyczna – Pedia-
tria. 1999; 1: 113-120.

2. Kiedy dziecko ze świeżo rozpoznaną
padaczką i wdrożonym leczeniem
powinno mieć wykonane kontrolne
EEG – czy jest to wykładnia sukcesu
leczenia (poza niewystępowaniem
napadów w obserwacji dziecka)?
Decyzja dotycząca wykonania kontrolnego ba-
dania EEG po włączeniu leczenia zależy od ro-
dzaju zespołu padaczkowego. Na przykład
w przypadku zespołu Westa kontrolne badanie
EEG wykonujemy jeszcze w trakcie pobytu dziec-
ka w klinice (średnio po 2 tygodniach podawa-
nia leków przeciwpadaczkowych), natomiast
w przypadku większości pozostałych zespołów
padaczkowych z reguły po 2-4 miesiącach le-
czenia. Poprawa lub normalizacja zapisu EEG to-
warzysząca remisji napadów najczęściej jest
wykładnikiem sukcesu, zwłaszcza w przypadku
padaczek objawowych (tzw. katastroficznych).
Podobnie jest w przypadku idiopatycznych pa-
daczek uogólnionych, takich jak grupa padaczek
z napadami nieświadomości.

Są jednak wyjątki. Na przykład w przypad-
ku idiopatycznej padaczki ogniskowej – ła-
godnej padaczki rolandycznej – po włączeniu
leczenia przeciwpadaczkowego średnio u 1/3
chorych zmiany ogniskowe w zapisie EEG
ustępują, u 1/3 utrzymują się bez zmian,
a u pozostałej 1/3 narastają. Te zmiany najczę-
ściej nie korelują ze stanem klinicznym.

3. Jak można pomóc dzieciom z MPD
z padaczką, u których występują
zaburzenia snu – nie śpią w ogóle
mimo systematycznego leczenia
neurologicznego (brak zmian
w przebiegu leczenia w porównaniu
do badań wyjściowych [dzieci: chłopiec
13-letni – wcześniactwo, opóźnienie
rozwoju od 1 r.ż. i dziewczynka
10-letnia leczona od 2 m. ż.])
Jak rozumiem, stwierdzenie „mimo systema-
tycznego leczenia neurologicznego brak zmian

w przebiegu leczenia w porównaniu do ba-
dań wyjściowych...” oznacza, że pomimo sto-
sowanego leczenia przeciwpadaczkowego
napady się utrzymują. Należałoby przeanali-
zować szczegółowo wiele aspektów. Na przy-
kład, czy u dzieci występują trudności
z zaśnięciem, czy też dochodzi u nich do czę-
stych wybudzeń; czy zaburzona struktura snu
wynika z obecności napadów padaczkowych
przysennych, czy współwystępują z napadami
takie zaburzenia snu, jak np. parasomnie
(typu lęki nocne, tzw. wzbudzenia-arousal,
zespół niespokojnych nóg czy periodyczne ru-
chy kończyn we śnie itp). Jeżeli wykluczymy
powyższe zaburzenia, to w przypadku trudno-
ści z zaśnięciem można spróbować wprowadzić
melatoninę (3-5 mg wieczorem codziennie).

4. Czy istnieją przeciwwskazania
neurologiczne do immunoterapii
swoistej (alergiczny nieżyt nosa,
uczulenie na roztocza) u 19-letniego
chłopca po przebytym napadzie utraty
przytomności z drgawkami? Tomografia
komputerowa nie wykazała zmian, zapis
EEG zaraz po napadzie nieprawidłowy.
Napad wystąpił raz przed 16 miesiącami.
Chłopiec przyjmuje Nootropil.
Fakt wystąpienia epizodu utraty przytomno-
ści z drgawkami i nieprawidłowym zapisem
EEG nie musi oznaczać, że był to napad pa-
daczkowy. Konieczne jest różnicowanie np.
z omdleniem (wazowagalnym, kardiogen-
nym, innym) lub napadem czynnościowym
(konwersją). Jeżeli to był rzeczywiście napad
padaczkowy, należy określić, czy był to napad
przygodny, czy też był wyrazem padaczki.

Rozpoznanie padaczki nie jest przeciw-
wskazaniem do stosowania immunoterapii.

5. Jakie są perspektywy wykorzystania
przeszczepu komórek macierzystych
w padaczce i w porażeniu mózgowym
dziecięcym?
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Ta potencjalna metoda leczenia znajduje się jesz-
cze na etapie eksperymentu. Ograniczeniem me-
tody jest fakt, że terapia komórkowa powinna
być skuteczna przez wiele lat, nawet do końca
życia chorego. Wymaga to tak długiego przeży-
cia przeszczepu. Natomiast w badaniach prowa-
dzonych na modelach zwierzęcych i cytowanych
w aktualnym piśmiennictwie okres obserwacji
ograniczony jest do kilku tygodni lub miesięcy.

6. Czy dietą ketogenną można leczyć
padaczkę lekooporną? Czy należy
wówczas odstawić leki
przeciwpadaczkowe, które i tak nie
zapobiegają napadom?
Dieta ketogenna jest stosowana w leczeniu
padaczki opornej na leczenie farmakologiczne
w wielu zespołach padaczkowych. Ta forma
leczenia może być potraktowana jak odpo-
wiednik kolejnego wprowadzonego leku. Je-
żeli leczenie dietą ketogenną jest skuteczne,
można odstawić leki przeciwpadaczkowe,
tym bardziej, że są one nieskuteczne.

7. Czym wytłumaczyć nasiloną częstość
napadów (przy encefalopatii
pozapalnej) podczas zmian
atmosferycznych?
Rzeczywiście, u niektórych chorych na padacz-
kę obserwuje się nasilenie napadów w czasie
zmian atmosferycznych, które są wymieniane
jako jeden z wielu nieswoistych czynników
środowiskowych prowokujących napady. Wy-
daje się, że istotną rolę odgrywa tu zmiana po-
la elektromagnetycznego Ziemi. Dokładnego
wyjaśnienia tego związku nie ma.

8. Jak i kiedy powinny być
wykonywane szczepienia ochronne
u dzieci obciążonych padaczką?
W odpowiedzi na to pytanie pozwolę sobie
zacytować fragment artykułu prof. Wendorffa
(pt. Rola pediatry pierwszego kontaktu w opie-
ce nad dzieckiem przewlekle chorym.
Odcinek 1: Padaczka. Medycyna praktyczna
– pediatria. 1999; 1: 113-120). „Szczepienia są
przeciwwskazane u dzieci, u których padaczka
jest objawem postępującej choroby układu ner-
wowego, a także u chorych leczonych glikokor-
tykosteroidami. U wielu dzieci okresowo
odracza się szczepienie ze względu na bardzo
dużą częstość napadów. Najczęściej przyjmuje
się, że po 6 miesiącach od ostatniego napadu
można bezpiecznie ponownie podjąć cykl szcze-
pień, jednak każde dziecko przed podjęciem
ostatecznej decyzji wymaga indywidualnej oce-

ny neurologa i pediatry”. Dla dzieci chorych
na padaczkę poleca się szczepionkę acelularną
przeciwko krztuścowi, która jest bezpieczniej-
sza od szczepionki komórkowej.

9. Czy wystąpienie napadów grand
mal 2 lata po zakończeniu leczenia
napadów nieświadomości kwasem
walproinowym przekreśla szanse
na wyleczenie padaczki? Czy zwiększy
te szanse zmiana leku np.
na lamotryginę?
Odpowiedź na to pytanie zależy od rodzaju
zespołu padaczkowego u chorego z napada-
mi nieświadomości.

Jeżeli była to np. dziecięca padaczka z na-
padami nieświadomości, to rokowanie odno-
śnie do wyleczenia jest dobre. U kilku procent
tych chorych w okresie młodzieńczym mogą
wystąpić pojedyńcze napady uogólnione to-
niczno-kloniczne. Sprzyja temu zmęczenie,
nieprzespana noc, spożycie alkoholu. Wystą-
pienie napadu na ogół nie wiąże się z ko-
niecznością ponownego włączenia leczenia
przeciwpadaczkowego.

Jeżeli natomiast zapis EEG i obraz kliniczny
mogą wskazywać na to, że chory ma np. mło-
dzieńczą padaczkę miokloniczną (która kilka
lat wcześniej rozpoczęła się napadami nie-
świadomości), to leczenie przeciwpadaczko-
we należy kontynuować (u ponad 90%
chorych trwa całe życie, mimo że pod wpły-
wem leczenia napady z reguły ustepują).

U większości chorych z napadami nieświa-
domości kwas walproinowy jest lekiem skutecz-
niejszym od lamotryginy, co nie oznacza, że
u konkretnego chorego może być odwrotnie.

10. Gdzie można przeprowadzić pełną
diagnostykę dziecka z podejrzeniem
padaczki (napady ruchów
mimowolnych z krótkotrwałą utratą
świadomości)? W rodzinie matka chora
na padaczkę, dziecko ma 4 lata, nigdy
nie miało drgawek gorączkowych.
Próby leczenia farmakologicznego
przez neurologa od 6 miesięcy bez
poprawy. W EEG napady typu
padaczkowego. Według mnie, dziecko
ma objawy nasilającego się opóźnienia
psychoruchowego, niewykluczone,
że może to być wpływ leków.
Diagnostyka tego dziecka powinna odbywać
sie w warunkach oddziału/kliniki neurologii
dziecięcej, najlepiej najbliższej miejsca za-
mieszkania.

11. Czy istnieje możliwość wywołania
napadów padaczkowych u dziecka
leczonego z powodu depresji i ADHD
lamotryginą? Ojciec dziecka w wieku
25 lat miał pierwszy i jedyny w życiu
napad drgawek kloniczno-tonicznych
(otrzymywał przez 2 lata Amizepin).
Lamotrygina jest lekiem przeciwpadaczko-
wym i tylko w wyjątkowych przypadkach
może indukować napady padaczkowe (naj-
częściej miokloniczne).

Jeżeli u tego dziecka wystąpiłby napad pa-
daczkowy, nie musi to oznaczać, że został
sprowokowany lekiem. U osób z depresją pa-
daczka występuje kilkakrotnie częściej niż
w ogólnej populacji. Ponadto o wystąpieniu
napadu może decydować czynnik genetyczny.

12. Padaczka trwająca kilka lat, dość
dobrze reaguje na leki, napady
sporadyczne – na ile w takiej postaci
występuje degradacja intelektualna
i ograniczenia poznawcze?
Na funkcjonowanie poznawcze chorych
na padaczkę ma wpływ wiele czynników.
Przede wszystkim typ zespołu padaczkowego
(padaczka objawowa vs idiopatyczna),
a także poziom rozwoju umysłowego przed
ujawnieniem się napadów, ewentualnie obec-
ność swoistych trudności w szkole (np. dys-
leksja), również sposób prowadzonego
leczenia (rodzaj leku, dawka, liczba leków itd).

13. Powiedziała Pani, również aby
przeciwdziałać epileptogenezie
i obniżać temperaturę – co to znaczy,
od jakiego poziomu? Panuje
przekonanie, że >38,5ºC.
Jak wynika z badań eksperymentalnych i klinicz-
nych, hipertermia szkodliwie wpływa na mózg,
a hipotermia ma działanie neuroprotekcyjne.
Wartość hipertermii ustalona została arbitralnie
na poziomie 37,5-38oC. Wydaje się zatem,
że w praktyce klinicznej należy obniżać tempe-
raturę ciała co najmniej poniżej tych wartości.

14. Czy stosować Synacthen w leczeniu
padaczki lekoopornej? Czy można
przerwać terapię w przypadku
zakażenia (zapalenie płuc)?
Synacthen, przy uwzględnieniu przeciw-
wskazań, stosuje się w leczeniu niektórych
zespołów padaczkowych, zwłaszcza zespo-
łu Westa, zespołu Lennouxa-Gastauta,
zespołu Landaua-Kleffnera (padaczka z na-
bytą afazją), ale także w innych lekoopor-
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można odstawić leki przeciwpadaczkowe,
tym bardziej, że są one nieskuteczne.

7. Czym wytłumaczyć nasiloną częstość
napadów (przy encefalopatii
pozapalnej) podczas zmian
atmosferycznych?
Rzeczywiście, u niektórych chorych na padacz-
kę obserwuje się nasilenie napadów w czasie
zmian atmosferycznych, które są wymieniane
jako jeden z wielu nieswoistych czynników
środowiskowych prowokujących napady. Wy-
daje się, że istotną rolę odgrywa tu zmiana po-
la elektromagnetycznego Ziemi. Dokładnego
wyjaśnienia tego związku nie ma.

8. Jak i kiedy powinny być
wykonywane szczepienia ochronne
u dzieci obciążonych padaczką?
W odpowiedzi na to pytanie pozwolę sobie
zacytować fragment artykułu prof. Wendorffa
(pt. Rola pediatry pierwszego kontaktu w opie-
ce nad dzieckiem przewlekle chorym.
Odcinek 1: Padaczka. Medycyna praktyczna
– pediatria. 1999; 1: 113-120). „Szczepienia są
przeciwwskazane u dzieci, u których padaczka
jest objawem postępującej choroby układu ner-
wowego, a także u chorych leczonych glikokor-
tykosteroidami. U wielu dzieci okresowo
odracza się szczepienie ze względu na bardzo
dużą częstość napadów. Najczęściej przyjmuje
się, że po 6 miesiącach od ostatniego napadu
można bezpiecznie ponownie podjąć cykl szcze-
pień, jednak każde dziecko przed podjęciem
ostatecznej decyzji wymaga indywidualnej oce-

ny neurologa i pediatry”. Dla dzieci chorych
na padaczkę poleca się szczepionkę acelularną
przeciwko krztuścowi, która jest bezpieczniej-
sza od szczepionki komórkowej.

9. Czy wystąpienie napadów grand
mal 2 lata po zakończeniu leczenia
napadów nieświadomości kwasem
walproinowym przekreśla szanse
na wyleczenie padaczki? Czy zwiększy
te szanse zmiana leku np.
na lamotryginę?
Odpowiedź na to pytanie zależy od rodzaju
zespołu padaczkowego u chorego z napada-
mi nieświadomości.

Jeżeli była to np. dziecięca padaczka z na-
padami nieświadomości, to rokowanie odno-
śnie do wyleczenia jest dobre. U kilku procent
tych chorych w okresie młodzieńczym mogą
wystąpić pojedyńcze napady uogólnione to-
niczno-kloniczne. Sprzyja temu zmęczenie,
nieprzespana noc, spożycie alkoholu. Wystą-
pienie napadu na ogół nie wiąże się z ko-
niecznością ponownego włączenia leczenia
przeciwpadaczkowego.

Jeżeli natomiast zapis EEG i obraz kliniczny
mogą wskazywać na to, że chory ma np. mło-
dzieńczą padaczkę miokloniczną (która kilka
lat wcześniej rozpoczęła się napadami nie-
świadomości), to leczenie przeciwpadaczko-
we należy kontynuować (u ponad 90%
chorych trwa całe życie, mimo że pod wpły-
wem leczenia napady z reguły ustepują).

U większości chorych z napadami nieświa-
domości kwas walproinowy jest lekiem skutecz-
niejszym od lamotryginy, co nie oznacza, że
u konkretnego chorego może być odwrotnie.

10. Gdzie można przeprowadzić pełną
diagnostykę dziecka z podejrzeniem
padaczki (napady ruchów
mimowolnych z krótkotrwałą utratą
świadomości)? W rodzinie matka chora
na padaczkę, dziecko ma 4 lata, nigdy
nie miało drgawek gorączkowych.
Próby leczenia farmakologicznego
przez neurologa od 6 miesięcy bez
poprawy. W EEG napady typu
padaczkowego. Według mnie, dziecko
ma objawy nasilającego się opóźnienia
psychoruchowego, niewykluczone,
że może to być wpływ leków.
Diagnostyka tego dziecka powinna odbywać
sie w warunkach oddziału/kliniki neurologii
dziecięcej, najlepiej najbliższej miejsca za-
mieszkania.

11. Czy istnieje możliwość wywołania
napadów padaczkowych u dziecka
leczonego z powodu depresji i ADHD
lamotryginą? Ojciec dziecka w wieku
25 lat miał pierwszy i jedyny w życiu
napad drgawek kloniczno-tonicznych
(otrzymywał przez 2 lata Amizepin).
Lamotrygina jest lekiem przeciwpadaczko-
wym i tylko w wyjątkowych przypadkach
może indukować napady padaczkowe (naj-
częściej miokloniczne).

Jeżeli u tego dziecka wystąpiłby napad pa-
daczkowy, nie musi to oznaczać, że został
sprowokowany lekiem. U osób z depresją pa-
daczka występuje kilkakrotnie częściej niż
w ogólnej populacji. Ponadto o wystąpieniu
napadu może decydować czynnik genetyczny.

12. Padaczka trwająca kilka lat, dość
dobrze reaguje na leki, napady
sporadyczne – na ile w takiej postaci
występuje degradacja intelektualna
i ograniczenia poznawcze?
Na funkcjonowanie poznawcze chorych
na padaczkę ma wpływ wiele czynników.
Przede wszystkim typ zespołu padaczkowego
(padaczka objawowa vs idiopatyczna),
a także poziom rozwoju umysłowego przed
ujawnieniem się napadów, ewentualnie obec-
ność swoistych trudności w szkole (np. dys-
leksja), również sposób prowadzonego
leczenia (rodzaj leku, dawka, liczba leków itd).

13. Powiedziała Pani, również aby
przeciwdziałać epileptogenezie
i obniżać temperaturę – co to znaczy,
od jakiego poziomu? Panuje
przekonanie, że >38,5ºC.
Jak wynika z badań eksperymentalnych i klinicz-
nych, hipertermia szkodliwie wpływa na mózg,
a hipotermia ma działanie neuroprotekcyjne.
Wartość hipertermii ustalona została arbitralnie
na poziomie 37,5-38oC. Wydaje się zatem,
że w praktyce klinicznej należy obniżać tempe-
raturę ciała co najmniej poniżej tych wartości.

14. Czy stosować Synacthen w leczeniu
padaczki lekoopornej? Czy można
przerwać terapię w przypadku
zakażenia (zapalenie płuc)?
Synacthen, przy uwzględnieniu przeciw-
wskazań, stosuje się w leczeniu niektórych
zespołów padaczkowych, zwłaszcza zespo-
łu Westa, zespołu Lennouxa-Gastauta,
zespołu Landaua-Kleffnera (padaczka z na-
bytą afazją), ale także w innych lekoopor-
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nych padaczkach, zwłaszcza jeśli są dane
wskazujące na autoimmunologiczne tło
schorzenia.

Kurację tym lekiem zawsze rozpo-
czynamy u całkowicie zdrowego
pod względem zakaźnym dziecka. Jeśli

zakażenie wystąpi w trakcie leczenia,
kurację kontynuujemy pod osłoną an-
tybiotyków.

Prof. dr hab.
n. med.
Krystyna
Chrzanowska

1. Kiedy i w jaki sposób pobierać ma-
teriał do badań genetycznych i kto to
ma wykonać?
Generalnie w przypadku uzasadnionego podej-
rzenia choroby uwarunkowanej genetycznie
(na podstawie badania przedmiotowego, w tym
oceny fenotypu, a także badań obrazowych i bio-
chemicznych) lub obciążonego wywiadu rodzin-
nego (analiza rodowodu) bezpieczniej jest
skierować pacjenta/rodzinę do poradni genetycz-
nej zlokalizowanej najbliżej miejsca zamieszkania
(adresy w odpowiedzi na pytanie 2). Pobranie
materiału do badań genetycznych powinno być
poprzedzone wyborem optymalnego testu, do-
kładną informacją o spodziewanych konsekwen-
cjach w przypadku wyniku dodatniego lub
ujemnego, uzyskaniem świadomej zgody na ba-
danie (w imieniu nieletnich podpisują rodzice lub
prawni opiekunowie). Po uzyskaniu wyniku ko-
nieczne jest udzielenie szczegółowej porady gene-
tycznej, z uwzględnieniem prognozy rozwoju
fizycznego i umysłowego, niezbędnej opieki (wie-
lo) specjalistycznej, planów/opcji prokreacyjnych.

W sytuacji zagrożenia życia noworodka/nie-
mowlęcia/dziecka z zespołem wad lub innymi
objawami mogącymi sugerować podłoże ge-
netyczne choroby (obciążający wywiad rodzin-
ny) warto zabezpieczyć materiał do badań
genetycznych (cytogenetycznych lub molekular-
nych/biochemicznych), wykonać dokumentację
w postaci zdjęć fotograficznych i badań obra-
zowych (np. USG, RTG kośćca w przypadku
wad szkieletowych itp.). W przypadku zgonu
nie należy odstępować od wykonania badania
autopsyjnego (opis stwierdzonych anomalii na-
rządów wewnętrznych, wyniki badań histopa-
tologicznych oraz zabezpieczone rutynowo
tkanki mogą pomóc w ustaleniu rozpoznania).
• Materiałem do badań cytogenetycznych

może być świeża krew obwodowa lub fi-
broblasty skóry.

• Materiałem do izolacji DNA może być
świeża krew obwodowa, sucha kropla

krwi na bibule, fibroblasty skóry, nabłonek
jamy ustnej, cebulki włosowe, tkanka mro-
żona lub zatopiona w parafinie.

• Uwaga: po przetoczeniu pełnej krwi wy-
magany odstęp co najmniej 3 miesiące,
przetoczenie masy czerwonokrwinkowej.

Krew ob wo do wa do ba dań cy to ge ne tycz nych.
Po brać ok. 2-3 ml krwi do stan dar do wej pro -
bów ki z he pa ry ną (np. Li -He pa rin, typ LH/2,7
ml), de li kat nie wy mie szać i do star czyć do la -
bo ra to rium w cią gu 24-48 h, naj le piej pocz tą
ku rier ską (po uprzed nim te le fo nicz nym uzgod -
nie niu). Nie za mra żać. Przed wy sła niem mo -
żna prze cho wy wać w tem pe ra tu rze +4˚C.
Krew ob wo do wa do izo la cji DNA
1. Po brać ok. 5-10 ml do stan dar do wej pro -
bów ki z ED TA (np. ty pu ED TA -KE/4.9 ml
– młod sze dzie ci lub ED TA -KE/9 ml – mło -
dzież/do ro śli), do kład nie wy mie szać i do -
star czyć do la bo ra to rium w cią gu 24-48 h,
naj le piej pocz tą ku rier ską. Mo żna prze cho -
wy wać dłu żej w tem pe ra tu rze -20˚C (prze -
słać bez roz mra ża nia). 
2. W wy jąt ko wych sy tu acjach mo żna po brać
2-3 kro ple krwi na bi bu łę Gu th rie go (jak
do skri nin gu me ta bo licz ne go), do kład nie wy -
su szyć w tem pe ra tu rze po ko jo wej. Czas prze -
cho wy wa nia nie ogra ni czo ny. Ilość uzy ska ne go 
ma te ria łu mo że nie być wy star cza ją ca 
do prze pro wa dze nia wszyst kich ana liz. 
Fi bro bla sty mo żna wy ho do wać z po bra ne go
ja ło wo skraw ka skó ry (np. pod czas za bie gu
ope ra cyj ne go, ewen tu al nie po śmiert nie do 24 h)
umiesz czo ne go w ja ło wym na czy niu z po -
żyw ką. Nie wol no schła dzać ani za mra żać
i jak naj szyb ciej prze ka zać do la bo ra to rium.

2. Gdzie mo żna wy ko nać ba da nia ge -
ne tycz ne, w ja kich ośrod kach?
Wy kaz dzia ła ją cych w Pol sce po rad ni ge ne -
tycz nych oraz la bo ra to riów re fe ren cyj nych wy -
ko nu ją cych ba da nia dia gno stycz ne cho rób
uwa run ko wa nych ge ne tycz nie wraz z ad re sa -
mi mo żna zna leźć na bez płat nych stro nach in -
ter ne to wych:
1. Pol skie go To wa rzy stwa Ge ne ty ki Czło wie ka 
Po rad nie ge ne tycz ne
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=po rad nie

La bo ra to ria re fe ren cyj ne
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=la bo ra to ria
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=la bo ra to ria#cho ro by
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=la bo ra to ria#ad re sy
Ma te ria ły po glą do we dla pa cjen tów
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=ma te ria ly
2. Pol skie go Re je stru Wad Wro dzo nych 
Po rad nie ge ne tycz ne i sto wa rzy sze nia 
http://www.re je str wad.pl/po rad nie.php
Przy dat ne mo gą być ta kże bez płat ne stro ny
in ter ne to we or ga ni za cji o za się gu eu ro pej -
skim:
3. Eu ro Gen Test – sieć do sko na ło ści po -
wsta ła z ini cja ty wy i jest fi nan so wa na
przez EU. Ma na ce lu har mo ni zo wa nie
stan dar dów w za kre sie te stów ge ne tycz -
nych pod ką tem ja ko ści za rzą dza nia, baz
da nych, zdro wia pu blicz ne go, no wych
tech no lo gii i edu ka cji (EU -fun ded Ne twork
of Excel len ce; NoE)

In for ma cje o ba da niach ge ne tycz nych oraz
lin ki do sto wa rzy szeń i grup wspar cia w Eu ro pie
http://www.eu ro gen test.org/pa tient/
In for ma cje w ję zy ku pol skim 
http://www.eu ro gen test.org/pa tient/in fo/pu -
blic/uni t6/pa tients_po lish.xhtml
4. Or pha net – por tal rzad kich cho rób i le ków
sie ro cych czę ścio wo fi nan so wa ny przez UE

In for ma cje o rzad kich cho ro bach (w tym
iden ty fi ka cji no wych ge nów), pró bach kli nicz -
nych, le kach, kli ni kach i la bo ra to riach oraz lin -
ki do sto wa rzy szeń i grup wspar cia w Eu ro pie
(na ra zie tyl ko w ję zy ku fran cu skim, an giel -
skim, hisz pań skim, nie miec kim i wło skim,
wkrótce część informacji także w języku
polskim):
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin
/index.php
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics.
php?lng=EN
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinical
Labs.php?lng=EN
Orphanet wydaje fachowe czasopismo
dostępne on-line: Orphanet Journal of Rare
Diseases:http://www.ojrd.com/
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1. Jak do brze prze pro wa dzić dia gno -
sty kę krzy wi cy hi po fos fa te micz nej i jak
ją le czyć?
Dia gno sty ka ro dzin nej krzy wi cy hi po fos fa te -
micz nej (fa mi lial hy po pho spha te mic ric kets,
FHR) jest wie lo kie run ko wa i wy ma ga:
– ze bra nia szcze gó ło we go wy wia du ro dzin -

ne go, bo cho ro ba jest sprzę żo na z chro mo -
so mem X, choć więk szość przy pad ków jest
spo ra dycz nych

– oce ny die ty sto so wa nej u dziec ka i mat ki (je -
śli kar mi pier sią) i z wy wia du sku mu lo wa nej
(syn te za skór na, z mie sza nek i pre pa ra tów
wi ta mi no wych) po da ży wi ta mi ny D

– w ba da niu przed mio to wym oce ny wzra sta -
nia i w kie run ku znie kształ ceń kost nych
(głów nie szpo ta wo ści koń czyn dol nych)

– w ba da niach bio che micz nych wy ko na nia
peł nej oce ny go spo dar ki wap nio wo -fos fo -
ra no wej tzn. prze pro wa dzić do bo wą zbiór -
kę mo czu z jed no cze snym (tj. w chwi li
za koń cze nia zbiór ki) po bra niem krwi i zle -
cić: we krwi – stę że nie wap nia, fos fo ra nów,

so du, po ta su, chlo ru, kre aty ni ny, fos fa ta zy
za sa do wej, PTH, a w zbiór ce mo czu –stę że -
nie wap nia, fos fo ra nów, kre aty ni ny, cAMP,
a ta kże ba da nia w kie run ku ew. tu bu lo pa -
tii (m. in. biał ko, cu kier, ami no kwa sy, kwas
mo czo wy, kar ni ty na itd. w mo czu). W dia -
gno sty ce ró żni co wej trze ba wziąć pod uwa -
gę też ty ro zy ne mię ty pu I – tj. wy klu czyć
obec ność bursz ty ny lo ace to nu w pro fi lu
kwa sów or ga nicz nych w mo czu me to dą
GC -MS. Po nad to na le ży ozna czyć stę że nie
me ta bo li tów wi ta mi ny D3 tj. 25(OH)D3
i 1,25 (OH)2 D3 we krwi.

– oce ny ra dio lo gicz nej kość ca (zło ty stan dard)
Le cze nie FHR obec nie za le ca ne po le ga

na sto so wa niu mie szan ki fos fo ra nów w po sta -
ci do ust nej po da ży w kil ku daw kach po dzie lo -
nych, roz ło żo nych rów no mier nie w cią gu
do by 4-6 ra zy po 2-8 ml, z in dy wi du al nym do -
sto so wa niem daw ko wa nia do dziec ka. Uwa -
ga: za le ca na ostro żność przy zwięk sza niu
daw ki w związ ku z za gro że niem wy stą pie nia
zło gów w ner kach. Rów no le gle na le ży sto so -
wać me ta bo li ty wi ta mi ny D, naj le piej me ta bo -
lit ner ko wy lub je go ana log. Le cze nie mu si być
okre so wo mo ni to ro wa ne kli nicz nie i ba da nia -
mi bio che micz ny mi. W ra zie nie za do wa la ją -
cych wy ni ków le cze nia do roz wa że nia
po zo sta je dwu eta po wa czte ro punk to wa oste -

oto mia ko rek cyj na w do świad czo nym ośrod ku
chi rur gicz nym, za wsze w sta nie względ ne go
wy rów na nia bio che micz ne go.

2. Pię cio mie sięcz ne nie mow lę ze za ro -
śnię tym cie miącz kiem, kar mio ne pier sią.
Otrzy my wa ło wi ta mi nę D3 – 1 kro plę
De vi kap, a od 3 mie sią ca ży cia 2-3 kro -
ple na ty dzień (cie mię szyb ko się
zmniej sza ło). Roz wój pra wi dło wy. Jak
po stę po wać z dzieć mi z szyb ko za ra sta -
ją cym lub za ro śnię tym cie miącz kiem,
ja ką sto so wać dia gno sty kę?

Nie mow lę ta, u któ rych szyb ko za ra sta cie -
miącz ko przed nie, naj czę ściej są „wy sy co ne”
wi ta mi ną D3, któ rą otrzy mu ją od ma tek
w okre sie cią ży (też czę sto su ple men to wa nych,
cza sem du ży mi daw ka mi wi ta mi ny D3). Je śli
roz wój nie mow lę cia jest pra wi dło wy, a wy -
wiad wska zu je na sce na riusz jak wy żej, nie ma
po wo du do nie po ko ju od no śnie do za bu rzeń
mi ne ra li za cji u dziec ka. War to jed nak spraw -
dzić czy nie do szło do przedaw ko wa nia wi ta -
mi ny D3, tzn. oce nić w ko lej no ści kal ciu rię,
kal ce mię, ewen tu al nie stę że nie 25(OH)D3. Nie -
któ re dzie ci wy ka zu ją pew ną nad wra żli wość
na wi ta mi nę D i dla tych szcze gól nych przy -
pad ków daw ka pro fi lak tycz na po win na być
usta la na in dy wi du al nie.

Doc. dr hab. 
n. med. 
Jolanta Sy kut -
-Ce giel ska
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nych padaczkach, zwłaszcza jeśli są dane
wskazujące na autoimmunologiczne tło
schorzenia.

Kurację tym lekiem zawsze rozpo-
czynamy u całkowicie zdrowego
pod względem zakaźnym dziecka. Jeśli

zakażenie wystąpi w trakcie leczenia,
kurację kontynuujemy pod osłoną an-
tybiotyków.

Prof. dr hab.
n. med.
Krystyna
Chrzanowska

1. Kiedy i w jaki sposób pobierać ma-
teriał do badań genetycznych i kto to
ma wykonać?
Generalnie w przypadku uzasadnionego podej-
rzenia choroby uwarunkowanej genetycznie
(na podstawie badania przedmiotowego, w tym
oceny fenotypu, a także badań obrazowych i bio-
chemicznych) lub obciążonego wywiadu rodzin-
nego (analiza rodowodu) bezpieczniej jest
skierować pacjenta/rodzinę do poradni genetycz-
nej zlokalizowanej najbliżej miejsca zamieszkania
(adresy w odpowiedzi na pytanie 2). Pobranie
materiału do badań genetycznych powinno być
poprzedzone wyborem optymalnego testu, do-
kładną informacją o spodziewanych konsekwen-
cjach w przypadku wyniku dodatniego lub
ujemnego, uzyskaniem świadomej zgody na ba-
danie (w imieniu nieletnich podpisują rodzice lub
prawni opiekunowie). Po uzyskaniu wyniku ko-
nieczne jest udzielenie szczegółowej porady gene-
tycznej, z uwzględnieniem prognozy rozwoju
fizycznego i umysłowego, niezbędnej opieki (wie-
lo) specjalistycznej, planów/opcji prokreacyjnych.

W sytuacji zagrożenia życia noworodka/nie-
mowlęcia/dziecka z zespołem wad lub innymi
objawami mogącymi sugerować podłoże ge-
netyczne choroby (obciążający wywiad rodzin-
ny) warto zabezpieczyć materiał do badań
genetycznych (cytogenetycznych lub molekular-
nych/biochemicznych), wykonać dokumentację
w postaci zdjęć fotograficznych i badań obra-
zowych (np. USG, RTG kośćca w przypadku
wad szkieletowych itp.). W przypadku zgonu
nie należy odstępować od wykonania badania
autopsyjnego (opis stwierdzonych anomalii na-
rządów wewnętrznych, wyniki badań histopa-
tologicznych oraz zabezpieczone rutynowo
tkanki mogą pomóc w ustaleniu rozpoznania).
• Materiałem do badań cytogenetycznych

może być świeża krew obwodowa lub fi-
broblasty skóry.

• Materiałem do izolacji DNA może być
świeża krew obwodowa, sucha kropla

krwi na bibule, fibroblasty skóry, nabłonek
jamy ustnej, cebulki włosowe, tkanka mro-
żona lub zatopiona w parafinie.

• Uwaga: po przetoczeniu pełnej krwi wy-
magany odstęp co najmniej 3 miesiące,
przetoczenie masy czerwonokrwinkowej.

Krew ob wo do wa do ba dań cy to ge ne tycz nych.
Po brać ok. 2-3 ml krwi do stan dar do wej pro -
bów ki z he pa ry ną (np. Li -He pa rin, typ LH/2,7
ml), de li kat nie wy mie szać i do star czyć do la -
bo ra to rium w cią gu 24-48 h, naj le piej pocz tą
ku rier ską (po uprzed nim te le fo nicz nym uzgod -
nie niu). Nie za mra żać. Przed wy sła niem mo -
żna prze cho wy wać w tem pe ra tu rze +4˚C.
Krew ob wo do wa do izo la cji DNA
1. Po brać ok. 5-10 ml do stan dar do wej pro -
bów ki z ED TA (np. ty pu ED TA -KE/4.9 ml
– młod sze dzie ci lub ED TA -KE/9 ml – mło -
dzież/do ro śli), do kład nie wy mie szać i do -
star czyć do la bo ra to rium w cią gu 24-48 h,
naj le piej pocz tą ku rier ską. Mo żna prze cho -
wy wać dłu żej w tem pe ra tu rze -20˚C (prze -
słać bez roz mra ża nia). 
2. W wy jąt ko wych sy tu acjach mo żna po brać
2-3 kro ple krwi na bi bu łę Gu th rie go (jak
do skri nin gu me ta bo licz ne go), do kład nie wy -
su szyć w tem pe ra tu rze po ko jo wej. Czas prze -
cho wy wa nia nie ogra ni czo ny. Ilość uzy ska ne go 
ma te ria łu mo że nie być wy star cza ją ca 
do prze pro wa dze nia wszyst kich ana liz. 
Fi bro bla sty mo żna wy ho do wać z po bra ne go
ja ło wo skraw ka skó ry (np. pod czas za bie gu
ope ra cyj ne go, ewen tu al nie po śmiert nie do 24 h)
umiesz czo ne go w ja ło wym na czy niu z po -
żyw ką. Nie wol no schła dzać ani za mra żać
i jak naj szyb ciej prze ka zać do la bo ra to rium.

2. Gdzie mo żna wy ko nać ba da nia ge -
ne tycz ne, w ja kich ośrod kach?
Wy kaz dzia ła ją cych w Pol sce po rad ni ge ne -
tycz nych oraz la bo ra to riów re fe ren cyj nych wy -
ko nu ją cych ba da nia dia gno stycz ne cho rób
uwa run ko wa nych ge ne tycz nie wraz z ad re sa -
mi mo żna zna leźć na bez płat nych stro nach in -
ter ne to wych:
1. Pol skie go To wa rzy stwa Ge ne ty ki Czło wie ka 
Po rad nie ge ne tycz ne
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=po rad nie

La bo ra to ria re fe ren cyj ne
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=la bo ra to ria
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=la bo ra to ria#cho ro by
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=la bo ra to ria#ad re sy
Ma te ria ły po glą do we dla pa cjen tów
http://www.ibb.waw.pl/~ptgc/in dex.
php?sub pa ge=ma te ria ly
2. Pol skie go Re je stru Wad Wro dzo nych 
Po rad nie ge ne tycz ne i sto wa rzy sze nia 
http://www.re je str wad.pl/po rad nie.php
Przy dat ne mo gą być ta kże bez płat ne stro ny
in ter ne to we or ga ni za cji o za się gu eu ro pej -
skim:
3. Eu ro Gen Test – sieć do sko na ło ści po -
wsta ła z ini cja ty wy i jest fi nan so wa na
przez EU. Ma na ce lu har mo ni zo wa nie
stan dar dów w za kre sie te stów ge ne tycz -
nych pod ką tem ja ko ści za rzą dza nia, baz
da nych, zdro wia pu blicz ne go, no wych
tech no lo gii i edu ka cji (EU -fun ded Ne twork
of Excel len ce; NoE)

In for ma cje o ba da niach ge ne tycz nych oraz
lin ki do sto wa rzy szeń i grup wspar cia w Eu ro pie
http://www.eu ro gen test.org/pa tient/
In for ma cje w ję zy ku pol skim 
http://www.eu ro gen test.org/pa tient/in fo/pu -
blic/uni t6/pa tients_po lish.xhtml
4. Or pha net – por tal rzad kich cho rób i le ków
sie ro cych czę ścio wo fi nan so wa ny przez UE

In for ma cje o rzad kich cho ro bach (w tym
iden ty fi ka cji no wych ge nów), pró bach kli nicz -
nych, le kach, kli ni kach i la bo ra to riach oraz lin -
ki do sto wa rzy szeń i grup wspar cia w Eu ro pie
(na ra zie tyl ko w ję zy ku fran cu skim, an giel -
skim, hisz pań skim, nie miec kim i wło skim,
wkrótce część informacji także w języku
polskim):
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin
/index.php
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics.
php?lng=EN
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinical
Labs.php?lng=EN
Orphanet wydaje fachowe czasopismo
dostępne on-line: Orphanet Journal of Rare
Diseases:http://www.ojrd.com/
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1. Jak do brze prze pro wa dzić dia gno -
sty kę krzy wi cy hi po fos fa te micz nej i jak
ją le czyć?
Dia gno sty ka ro dzin nej krzy wi cy hi po fos fa te -
micz nej (fa mi lial hy po pho spha te mic ric kets,
FHR) jest wie lo kie run ko wa i wy ma ga:
– ze bra nia szcze gó ło we go wy wia du ro dzin -

ne go, bo cho ro ba jest sprzę żo na z chro mo -
so mem X, choć więk szość przy pad ków jest
spo ra dycz nych

– oce ny die ty sto so wa nej u dziec ka i mat ki (je -
śli kar mi pier sią) i z wy wia du sku mu lo wa nej
(syn te za skór na, z mie sza nek i pre pa ra tów
wi ta mi no wych) po da ży wi ta mi ny D

– w ba da niu przed mio to wym oce ny wzra sta -
nia i w kie run ku znie kształ ceń kost nych
(głów nie szpo ta wo ści koń czyn dol nych)

– w ba da niach bio che micz nych wy ko na nia
peł nej oce ny go spo dar ki wap nio wo -fos fo -
ra no wej tzn. prze pro wa dzić do bo wą zbiór -
kę mo czu z jed no cze snym (tj. w chwi li
za koń cze nia zbiór ki) po bra niem krwi i zle -
cić: we krwi – stę że nie wap nia, fos fo ra nów,

so du, po ta su, chlo ru, kre aty ni ny, fos fa ta zy
za sa do wej, PTH, a w zbiór ce mo czu –stę że -
nie wap nia, fos fo ra nów, kre aty ni ny, cAMP,
a ta kże ba da nia w kie run ku ew. tu bu lo pa -
tii (m. in. biał ko, cu kier, ami no kwa sy, kwas
mo czo wy, kar ni ty na itd. w mo czu). W dia -
gno sty ce ró żni co wej trze ba wziąć pod uwa -
gę też ty ro zy ne mię ty pu I – tj. wy klu czyć
obec ność bursz ty ny lo ace to nu w pro fi lu
kwa sów or ga nicz nych w mo czu me to dą
GC -MS. Po nad to na le ży ozna czyć stę że nie
me ta bo li tów wi ta mi ny D3 tj. 25(OH)D3
i 1,25 (OH)2 D3 we krwi.

– oce ny ra dio lo gicz nej kość ca (zło ty stan dard)
Le cze nie FHR obec nie za le ca ne po le ga

na sto so wa niu mie szan ki fos fo ra nów w po sta -
ci do ust nej po da ży w kil ku daw kach po dzie lo -
nych, roz ło żo nych rów no mier nie w cią gu
do by 4-6 ra zy po 2-8 ml, z in dy wi du al nym do -
sto so wa niem daw ko wa nia do dziec ka. Uwa -
ga: za le ca na ostro żność przy zwięk sza niu
daw ki w związ ku z za gro że niem wy stą pie nia
zło gów w ner kach. Rów no le gle na le ży sto so -
wać me ta bo li ty wi ta mi ny D, naj le piej me ta bo -
lit ner ko wy lub je go ana log. Le cze nie mu si być
okre so wo mo ni to ro wa ne kli nicz nie i ba da nia -
mi bio che micz ny mi. W ra zie nie za do wa la ją -
cych wy ni ków le cze nia do roz wa że nia
po zo sta je dwu eta po wa czte ro punk to wa oste -

oto mia ko rek cyj na w do świad czo nym ośrod ku
chi rur gicz nym, za wsze w sta nie względ ne go
wy rów na nia bio che micz ne go.

2. Pię cio mie sięcz ne nie mow lę ze za ro -
śnię tym cie miącz kiem, kar mio ne pier sią.
Otrzy my wa ło wi ta mi nę D3 – 1 kro plę
De vi kap, a od 3 mie sią ca ży cia 2-3 kro -
ple na ty dzień (cie mię szyb ko się
zmniej sza ło). Roz wój pra wi dło wy. Jak
po stę po wać z dzieć mi z szyb ko za ra sta -
ją cym lub za ro śnię tym cie miącz kiem,
ja ką sto so wać dia gno sty kę?

Nie mow lę ta, u któ rych szyb ko za ra sta cie -
miącz ko przed nie, naj czę ściej są „wy sy co ne”
wi ta mi ną D3, któ rą otrzy mu ją od ma tek
w okre sie cią ży (też czę sto su ple men to wa nych,
cza sem du ży mi daw ka mi wi ta mi ny D3). Je śli
roz wój nie mow lę cia jest pra wi dło wy, a wy -
wiad wska zu je na sce na riusz jak wy żej, nie ma
po wo du do nie po ko ju od no śnie do za bu rzeń
mi ne ra li za cji u dziec ka. War to jed nak spraw -
dzić czy nie do szło do przedaw ko wa nia wi ta -
mi ny D3, tzn. oce nić w ko lej no ści kal ciu rię,
kal ce mię, ewen tu al nie stę że nie 25(OH)D3. Nie -
któ re dzie ci wy ka zu ją pew ną nad wra żli wość
na wi ta mi nę D i dla tych szcze gól nych przy -
pad ków daw ka pro fi lak tycz na po win na być
usta la na in dy wi du al nie.

Doc. dr hab. 
n. med. 
Jolanta Sy kut -
-Ce giel ska
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