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Moderatorzy: SKN przy Katedrze i Klinice Neurologii Dzieciece;j
9:00 - 9:15 Oficjalne rozpoczecie Konferencji
9:15 - 9:30 Wuyktad inauguracyjny: Przysztosé terapii genowej w neurologii

dzieciecej

SESJA1- NEURON | GLEJ

Moderatorzy: SKN przy Katedrze i Klinice Neurologii Dzieciece]

SKN Oddziatu Klinicznego Psychiatrii i Psychoterapii Wieku Rozwojowego

Katedry Psychiatrii i Psychoterapii

9:30 - 11:00 Przedstawienie konkursowych przypadkdéw klinicznych

11:00 - 11:45 Wuyktad honorowy wspoétorganizowany z SKN Oddziatu
Klinicznego Psychiatrii i Psychoterapii Wieku Rozwojowego

Katedry Psychiatrii i Psychoterapii: De Anima - o emocjach,
empatii i cztowieku
11:45 - 12:00 Przerwa

SESJA 2 - WIDAC, StYCHAC | czuc

Moderatorzy: SKN przy Katedrze i Klinice Neurologii Dzieciece]

SKN Kliniki Okulistyki Katedry Okulistyki SUM

12:00 - 13:30 Przedstawienie konkursowych przypadkoéw klinicznych

13:30 -14:15 Wuyktad honorowy wspoétorganizowany z SKN Kliniki Okulistyki
Katedry Okulistyki SUM: Odbieranie a przetwarzanie wrazen
wzrokowych - czy do widzenia potrzebna jest Swiadomos¢?

14:15 - 14:30 Przerwa

SESJA 3 - VARIA

Moderatorzy: SKN przy Katedrze i Klinice Neurologii Dzieciece;

14:30 - 15:00 Quiz interaktywny z nagrodami

15:00 - 15:15 Podsumowanie i zakonczenie Konferencji.
Rozstrzygniecie sesji konkursowych.
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,CO sie w gtowie miesci”

§1. ZASADY OGOLNE

Konferencja Przypadkow Pediatrycznych ,Co sie w gtowie miesci”, zwana w dalszej czesci Regulaminu
Konferencjg, organizowana jest przez  Studenckie Koto  Naukowe przy Katedrze
i Klinice Neurologii Dzieciecej Slgskiego Uniwersytetu Medycznego w  Katowicach, zwane
w dalszej czesci Organizatorem.

Konferencja zostanie przeprowadzona w dniu 9 stycznia 2021 r. na platformie Zoom, w petni
w formie zdalnej.

Podczas Konferencji odbedzie sie odczyt prezentacji przypadkdw  pediatrycznych
z zakresu neurologii, psychiatrii, laryngologii i okulistyki, wybranych na drodze Konkursu Abstraktow.

Obowigzujacym jezykiem w czasie trwania Konferencji jest jezyk polski.

Dowodem udziatu w Konferencji jest Certyfikat Uczestnictwa przyznawany po odbyciu sie
wydarzenia.

Liczba Uczestnikdow Konferencji jest ograniczona. O udziale w Konferencji decyduje kolejnosc
zgtoszen.

Przepisy niniejszego  Regulominu  stanowig integralng czes¢  zgtoszenia  uczestnictwa
w Konferencji i obowiqzujg wszystkich Uczestnikow.

§2. WARUNKI UCZESTNICTWA

Zagadnienia zgtaszanych prac powinny byc¢ zgodne z tematykg Konferencji, to znaczy:
a. powinny dotyczyc¢ przypadkow pediatrycznych,
b. powinny byc¢ zwigzane z tematykqg neurologii, psychiatrii, laryngologii lub okulistyki.

Udziat w Konferencji jest bezptatnuy.

Warunkiem udziatu czynnego w konferencji jest dokonanie petnego zgtoszenia, poprzez wypetnienie
formularza opublikowanego na stronie Konferencji oraz na Facebooku.

Termin nadsytania abstraktow uptywa 18 grudnia 2020 o godzinie 23:59.
Autorami zgtaszanych prac mogq byc¢ wytagcznie studenci uczelni medycznych.
Abstrakt powinien byc ztozony z trzech czesci: Wstepu, Opisu Przypadku, Wnioskow.

Zawartose abstraktu liczona ze spacjami nie powinna przekraczac¢ 2000 znakdw. Tresc nie moze
zawiera¢ grafik i tabeli.

Abstrakt zgtoszony do konkursu moze mie¢ maksymalnie pieciu autorow. Jeden Uczestnik moze byc
autorem maksymalnie dwoch nadestanych abstraktow.

Nadestane abstrakty zostang poddane ocenie merytorycznej przez Komitet Naukowy sktadajqcy sie
7 pracownikéw naukowych Slgskiego Uniwersytetu Medycznego.

Ocenie Komitetu Naukowego podlegac¢ bedq wuytgcznie prace nieprezentowane wczesniej na
konferencjach medycznych.

Komitet Naukowy wybierze na drodze konkursu abstraktéw maksymalnie po 10 najlepszych prac,
ktore zostanqg zakwalifikowane do dwoch sesji konkursowych.
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Mozliwy jest udziat w Konferencji w charakterze wolnego stuchacza.
/gtoszenie  w  charakterze wolnego  stuchacza upowaznia do  biernego  uczestnictwa
we wszystkich sesjach, w tym w quizie konkursowym. Do uczestnictwa biernego moze aplikowac
kazdy, a w szczegolnosci student lub absolwent uczelni medycznej, doktorant, pracownik naukowy.

Organizator ma prawo do przedtuzenia terminu zgtoszen. Ewentualna decyzja zostanie umieszczona
na stronie internetowej Konferencji oraz na Facebooku.

§3. ZASADY PRZEPROWADZENIA SESJI KONKURSOWYCH TYPU CASE REPORT

Lista prac zakwalifikowanych do udziatu w sesji konkursowych zostanie umieszczona na stronie

Konferencji oraz na Facebooku.

Prace zakwalifikowane do sesji konkursowych powinny byc¢ przygotowane w formie prezentacji w
programie do prezentacji multimedialnych, domuysinie: Microsoft Office PowerPoint lub Prezi.
Organizator nie ponosi odpowiedzialnosci za niezgodno$c¢ oprogramowania.

Prezentacja musi byc przygotowana w jezyku polskim.

Do wygtoszenia pracy zobowigzany jest tylko jeden z autoréow pracy. W dyskusji po wygtoszeniu
pracy mogqg brac udziat wszyscy autorzy pracy.

W celu wygtoszenia pracy osoba prezentujgca zobowigzana jest udostepni¢ ekran swojego pulpitu
Za pomocq polecenia ,Share screen”.

Nie ma obowiqzku przestania prezentacji multimedialnej na adres Organizatora przed rozpoczeciem

Konferencji.
Nieprzekraczalny czas przeznaczony na prezentacje wynosi 5 minut, na dyskusje - 3 minuty.
Do zadawania pytania w czasie trwania dyskusji upowaznieni zostajg wszyscy uczestnicy Konferencji.

Prace konkursowe bedg podlegac¢ ocenie dokonane] przez Jury Konkursowe, ktére oceniac bedzie:
warto$¢ merytoryczng pracy, wkiad wiasny w przygotowanie pracy, sposob prezentowania,
nieprzekraczanie limitu czasu oraz sposodb przeprowadzenia dyskusiji.

Trzy prace z kazdej sesji Konferencji zostang nagrodzone. Nagroda obejmuje Dyplom oraz nagrode
rzeczowq. Od wynikow sesji konkursowych nie przystuguje odwotanie.

§4. POSTANOWIENIA KONCOWE
W przypadku, gdy Konferencja nie odbedzie sie, Organizator niezwtocznie poinformuje Uczestnikdw.

W przypadku, gdy Konferencja nie odbedzie sie, Uczestnikom nie przystuguje prawo do
odszkodowania.

Organizator zastrzega sobie prawo do zmian w Regulaminie, Harmonogramu Konferencji oraz
prelegentdw wyktadow honorowych bez podania przyczynu.

Zgtoszenie uczestnictwa jest rownoznaczne z akceptacjg Regulaminu Konferendji i zgodg na

przetwarzanie danych osobowych w celach prawidtowe] organizacji Konferengji.

Administratorem Danych Osobowych, jest Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach -
ul. Poniatowskiego 15, 40-055 Katowice, tel. 32 208 3600, NIP: 634-000-53-01, REGON: 000289035.
Aktualne dane kontaktowe do Inspektora Ochrony Danych dostepne sq pod numerem tel. 32 208
3600 lub na stronie internetowej sum.edu.pl oraz iod.sum.edu.pl

Kontakt z Organizatorem jest mozliwy poprzez formularz kontaktowy ze strony na Facebooku.
Rozstrzyganie spraw spornych nieujetych w wyzej wymienionych zasadach przystuguje wytqcznie

Organizatorowi Konferencji.
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leszczowe zapalenie mdzgu - codziennos$¢ podlaskich
ddziatéw zakaznych. Przypadek kliniczny neuroinfekcji z licznymi
‘powiktaniami neurologicznymi v 16-letniego chtopca.

2. Od dekompensacji do zaburzen schizoafektywnych - ewolucja
obrazu klinicznego zaburzen psychicznych v pacjenta w okresie
adolescencji.

3. Ropien nadtwardéwkowy rdzenia kregowego u niemowlecia -
opis przypadku.

4.14-letni pacjent z udarem zylnym w przebiegu niewyréwnanej
nadczynnosci tarczycy.

5. Padaczka uwarunkowana genetycznie jako rzadka przyczyna
drgawek u niemowlecia - opis przypadku.

6. Juz nigdy nie ustyszycie mojego gtosu! Mutyzm wybidrczy, jako
przejaw zaburzen zachowaniaq, czy reakcja obronna na
traumatyzujqce wydarzenia?

7. Zespot padaczkowy zalezny od infekcji gorqgczkowej (FIRES) u
czteroletniego chtopca.

8. Napadowe zwezenie zrenic - rzadka symptomatologia napadow
ogniskowych bez zburzen swiadomosci.

9. Ttuszczakowatosé mdzgowo-czaszkowa - nietypowy obraz
zespotu Haberland.

10. Miopatia nemalinowa w wyniku mutacji genu NEB w konfiguracji
ztozonej heterozygoty.

1. Diagnostyka i terapia mézgowego zespotu utraty soli.
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Kleszczowe zapalenie mézgu - codziennos$é podlaskich
oddziatéw zakaznych. Przypadek kliniczny neuroinfekc;ji
z licznymi powiktaniami neurologicznymi
U 16-letniego chtopca.

Autor: Dawid Lewandowski
Uniwersytet: Uniwersytet Medyczny w Biatymstoku
Koto naukowe: SKN przy Klinice Obserwacyjno-Zakaznej Dzieci PIDSA

Wstep

Kleszczowe zapalenie mdézgu jest zakazeniem OUN, od lat najczesciej obserwowanym
w poétnocnowschodniej Polsce. Typowo choroba ta ma przebieg dwufazowy: po fazie
zwiastunowej i okoto 7-dniowym okresie bezobjawowym, nastepuje faza neuroinfekgcji.

Opis przypadku

16-letni chtopiec zostat przyjety do szpitala z powodu gorgczki, silnego bélu gtowy oraz
ogdélnego ostabienia. W wywiadzie infekcja grypopodobna 11 dni wczesdniej. W badaniu
stwierdzono sztywnos$¢ karku, spowolnienie mowy z cechami afazji, ostabienie sity
miesniowej i drzenie prawej konczyny gornej oraz trudnosci z unoszeniem przedmiotdw. Ze
wzgledu na obecne objawy ogniskowe zlecono TK gtowy, ktéra nie uwidocznita zmian.
W PMR stwierdzono pleocytoze i podwyzszone stezenie biatka oraz rozpoczeto leczenie
objawowe. W surowicy oraz w PMR wykryto obecnosé przeciwciat przeciwko wirusowi KZM.
W kolejnych dobach nastgpito pogorszenie stanu ogdlnego pacjenta i nasilenie objawdw.
W 14. dniv hospitalizacji wystqgpit incydent drgawek oraz utrata przytomnosci,
z towarzyszqcymi zawrotami gtowy i zaburzeniami widzenia przy pionizacji.
Przeprowadzone badania EEG, MRI OUN i barku nie uwidocznity zmian w strukturach mézgu
i uktadzie miesniowo-szkieletowym, ktére mogtyby ttumaczyé wystepujgce objawy.
Kontrolne badanie PMR, wykazato podwyzszone stezenie biatka i prawidtowq cytoze.
Poszerzono diagnostyke z uwzglednieniem badan wirusologicznych, serologicznych,
ENG/EMG. Wyniki wykonanych badan nie wskazaty na innq przyczyne objawdw niz KZM.
W kolejnych dniach hospitalizacji stan ogdlny pacjenta ulegt poprawie. Zaburzenia
swiadomosci i afazja ustgpity, przywrdécono prawidtowq site miesniowq koriczyny. Pacjenta
w stanie ogdélnym dobrym wypisano do domu po 33. dniach pobytu na oddziale.

Whioski

KZM jest groznq chorobg OUN, ktéra moze prowadzi¢ do licznych powiktan
neurologicznych, wymagajqgcych wielotygodniowej hospitalizacji i ztozonej diagnostyki.
Ujemny wywiad w kierunku ukqgszenia przez kleszcza nie wyklucza infekcji KZM, epizod ten
czesto bywa niezauwazony.
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Od dekompensacji do zaburzen schizoafektywnych
- ewolucja obrazu klinicznego zaburzen psychicznych
U pacjenta w okresie adolescenc;ji.

Autor: Alicja Kawalec
Uniwersytet: Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach
Koto Naukowe: Koto Naukowe Psychiatrii Dzieciecej

Wstep

Okres adolescencji wigze sie z duzymi zmianami w zachowaniu i funkcjonowaniu cztowieka
oraz wzmozonym ryzykiem rozwoju zaburzen psychiatrycznych. Wczesna diagnoza
i leczenie istotnie wptywajq na ich przebieg oraz rokowanie. Dynamika obrazu klinicznego
powiqgzana ze stopniowym dojrzewaniem osrodkowego uktadu nerwowego sprawia, iz
prawidtowa diagnoza stanowi wyzwanie i moze ulega¢ zmianom na przestrzeni czasu.
Niniejsza praca przedstawia przypadek pacjenta, ktéry byt kilkukrotnie hospitalizowany
w Centrum Pediatrii im. Jana Pawta Il w Sosnowcu ze wzgledu na mysli suicydalne, ktérym
w kazdym przypadku towarzyszyt inny obraz kliniczny zaburzen.

Opis przypadku

Chtopiec trafit na pierwszq hospitalizacje w wieku 13 lat w zwiQzku z samookaleczeniami
oraz myslami suicydalnymi. W jej trakcie pacjent wnosit tresci o charakterze urojen i doznan
psychosensorycznych, niespetniajgcych jednak kryteridw schizofrenii paranoidalne;j,
w zwiqgzku z czym zostat wypisany z diagnozq dekompensacji psychotycznej. Po okoto
8 miesiqcach pacjent byt rehospitalizowany z powodu przedawkowania paracetamolu
w celach samobdjczych. Obserwowany w trakcie tego pobytu obraz kliniczny odpowiadat
rozpoznaniu epizodu mieszanego zaburzen nastroju, co doprowadzito do postawienia
diagnozy zaburzenia afektywnego dwubiegunowego. Podczas trzeciej hospitalizacji,
ponownie zwiqgzanej z myslami samobdjczymi, u pacjenta obserwowano m.in. omamy
i pseudohalucynacje stuchowe imperatywne oraz dewaluujqce, jak rowniez zaburzenia
w zakresie struktury myslenia, ktére uzasadniaty dalszqg ewolucje diagnozy w strone
zaburzenia schizoafektywnego.

Whioski

Powyzszy przypadek pokazuje, iz podejmujqc sie diagnozy i leczenia psychiatrycznego
U adolescenta nalezy zawsze braé pod uwage ewolucje obrazu klinicznego pomiedzy
kolejnymi wizytami. Co za tym idzie, leczenie powinno byé prowadzone ostroznie
i z uwzglednieniem ryzyka gwattownych zmian w zakresie funkcjonowania i stanu
psychicznego pacjenta.
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Ropien nadtwarddwkowy rdzenia kregowego u niemowlecia
- opis przypadku.

Autorzy: Agnieszka Kwiatkowska, Maciej Matyszek, Olga Pustelniak, Weronika Urbas,
Katarzyna Drabczynska

Uniwersytet: Uniwersytet Medyczny w Lublinie

Koto naukowe: Studenckie Koto Naukowe przy Klinice Patologii Noworodkdw i Niemowlgt
USD w Lublinie

Wstep

Ropien nadtwardéwkowy rdzenia kregowego (SEA) jest rzadkim schorzeniem
wystepujgcym najczesciej pomiedzy 20 a 30r.z. Czynnikami sprzyjajgcymi jego
wystepowaniu sq: infekcje, urazy kregostupa, zabiegi chirurgiczne. Obraz kliniczny SEA jest
réznorodny. Do charakterystycznych objawéw nalezq: gorqczka, bdl kregostupa
i niedowtady. Diagnostyka SEA oparta jest na konstelacji badan obrazowych oraz
laboratoryjnych.

Opis przypadku

W 5 tygodniu zycia przyjeto do szpitala pacjentke w stanie ogélnym srednim, niespokojnq,
z gorqczkq, wysokimi wyktadnikami infekcji, cechami przeczulicy oraz skoérq
marmurkowatq. Posiew krwi wykazat obecnos¢ gronkowca hemolitycznego, a wobec braku
poprawy zmodyfikowano dotychczasowqg antybiotykoterapie. W 2 dobie po przyjeciv
wystqpity prezenia koriczyn gérnych. W 4 dobie, poprzez punkcje ledzwiowq pobrano PMR,
z ktérego wyhodowano gronkowca ztocistego. W kolejnych dniach stwierdzono niedowtad
wiotki konczyn gdérnych. Konsultujgcy neurolog zlecit USG splotéw ramiennych - wykryto
obustronny obrzek korzeni C5-C8; USG kanatu kregowego, MRI kregostupa, ktére na catej
diugosci kanatu kregowego uwidocznity ropien nadtwardéwkowy powodujqcy ucisk
i przemieszczenie rdzenia, naciekajgcy miesnie ledzwiowe i migzsz ptuca. W MRI gtowy -
poszerzenie przestrzeni ptynowych w okolicach skroniowych. Wykonano pilng
hemilaminektomie Thé po stronie lewej oraz laminektomie Th5-6, obie z ewakuacjq tresci
ropnej z kanatu kregowego. Po operacji stosowano szerokospektralng antybiotykoterapie.
Miesiqc po zabiegu, dziecko w stanie ogdélnym dobrym, zostato wypisane do domu. Po
4 miesigcach w badaniach kontrolnych stwierdzono catkowitq regresje ropnia i znacznq
poprawe motoryki koriczyn gérnych po rehabilitacji.

Whioski

Atypowosc¢ objawdw SEA stanowi w obecnych czasach wyzwanie w diagnostyce tego
schorzenia, nieprawidtowy i zaburzony rozwdj u szybko rozwijajgcych sie pacjentéw
pediatrycznych moze prowadzi¢ do ich dozywotniej niepetnosprawnosci. Dlatego szybka
diagnoza i skuteczne leczenie SEA jest tak wazne.
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Padaczka uwarunkowana genetycznie jako rzadka
przyczyna drgawek u niemowlecia - opis przypadku.

Autorzy: Weronika Urbas, Katarzyna Drabczynska, Agnieszka Kwiatkowska, Olga
Pustelnik, Maciej Matyszek

Uniwersytet: Uniwersytet Medyczny w Lublinie

Koto naukowe: Studenckie Koto Naukowe przy Klinice Patologii Niemowlgt i Noworodkéw
Uniwersyteckiego Szpitala Dzieciecego w Lublinie

Wstep

Drgawki to zespdt objawdw bedgcych wynikiem nieprawidtowej czynnosci bioelektrycznej
neurondw. Sq to stany nagte i wymagajg natychmiastowego leczenia. Do najczestszych
przyczyn drgawek niemowlqt nalezq: stany gorqgczkowe, zakazenia, choroby metaboliczne
i zaburzenia strukturalne mézgu. Jednq z rzadszych przyczyn drgawek moze byc padaczka.
Ostatnio, wraz z rozwojem diagnostyki, coraz czesciej udaje sie ustali¢ jej tto genetyczne.

Opis przypadku

Do Oddziatu zostata przyjeta dziewczynka w 5 tygodniu zycia, u ktérej wystqpito kilka
krétkotrwatych (<30s) napaddw drgawek klonicznych w zakresie konczyn goérnych oraz
powiek ze zwrotem gatek ocznych. Pacjentka nie gorqczkowata. Dziecko urodzone przez CC
w 39 tygodniu ciqzy, otrzymato 2/5/8/8 punktéw w skali Apgar. Wywiad cigzowy obciqgzony
niedoczynnosciq tarczycy oraz cukrzycqg cigzowq - leczonq insuling, infekcjq
przeziebieniowqg w 1-szym trymestrze. Przy przyjeciu Pacjentka byta w stanie $rednim,
niespokojna. W badaniach laboratoryjnych vjemne parametry zapalne, stezenie glukozy,
elektrolity i gazometria - prawidiowe. Mleczany i amoniak w normie. Wykonano badania
w kierunku zakazenia Toksoplasma gondiii CMV, zlecono badanie TANDEM oraz GC/MS
w kierunku choréb metabolicznych- wyniki negatywne, wykonano analize ptynu mézgowo-
rdzeniowego - brak zmian zapalnych. W USG przezciemigczkowym nieregularny splot
naczynidéwkowy. MRI gtowy prawidtowe. Wykonano badanie EEG we $nie: “vogd/niong serie
napadowosci zaostrzonych i ostrych fal”. W leczeniu poczgtkowo stosowano fenobarbital
i wit. B6. Przez powtarzajqce sie napady drgawek podano kwas walproinowy, nastepnie
dotgczono lewetiracetam, dzieki czemu uzyskano zmniejszenie czestosci napaddw. Po
konsultacji z genetykiem zdecydowano o wykonaniu badania NGS. Stwierdzono obecnos¢
patogennej mutacji w genie CDKLS5.

Whioski

Mutacje w genie CDKL5 sq zwigzane z zaburzeniami neurorozwojowymi charakteryzujgcymi
sie¢ wczesnqg encefalopatiq padaczkowq co sugeruje, ze CDKL5 odgrywa waznq role
w rozwoju i funkcjonowaniv mézgu.
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Juz nigdy nie ustyszycie mojego gtosu!
Mutyzm wybidrczy jako przejaw zaburzen zachowania
czy reakcja obronna na traumatyzujgce wydarzenia?

Autor: Dominika Bednarczyk
Uniwersytet: Collegium Medicum im. L. Rydygiera w Bydgoszczy
Koto naukowe: Studenckie Koto Naukowe Psychiatrii

Wstep

Mutyzm wybidrczy jest zaburzeniem polegajgcym na selektywnosci méwienia. Wedtug
klasyfikacji ICD10 zaliczany jest do grupy zaburzen funkcjonowania spotecznego
rozpoczynajqcych sie zwykle w dziecinstwie lub wieku mtodzienczym, jednak badania nad
tq jednostkqg chorobowq doprowadzity do zaliczenia jej do grupy zaburzen lekowych
w klasyfikacji DSM-5 i ICD-11. Celem prezentacji jest pokazanie wieloczynnikowej etiologii
mutyzmu wybidrczego.

Opis przypadku

12-letnia dziewczynka zostata przyjeta na oddziat psychiatryczny z powodu pogorszenia
funkcjonowania, manifestujgcego sie zaburzeniami zachowania oraz objawami
wytwdrczymi. Od 2012 r. leczona jest z powodu mutyzmu wybidrczego. Kontakt werbalny
nawiqzuje wytqcznie z babciq, ktdra jest jej prawnym opiekunem. Matka porzucita jq zaraz
po porodzie, ojciec przebywat w zaktadzie karnym, gdzie odsiadywat kare za posiadanie
i rozpowszechnianie pornografii dzieciecej. W przesztosci dziewczynka umieszczana byta
w rodzinach zastepczych. W trakcie hospitalizacji oceniono zdolnosci poznawcze dziecka.
Wykonano réwniez badanie EEG i RM gtowy. Obserwacja na oddziale nie potwierdzita
wystepowania objawéw wytwoérczych, ani zaburzen zachowania. Z kazdym dniem pobytu
dziewczynka stawata sie coraz bardziej ufna i aktywna werbalnie. Na podstawie obserwaciji
wysnuto podejrzenie molestowania seksualnego w przeszitosci, ktérego sprawcqg mogt byé
ojciec dziewczynki.

Whioski

Powyzszy opis przypadku pokazuje, ze etiologia mutyzmu wybidrczego jest ztozona. Trudne
wydarzenia z dzieciiistwa i utrata zaufania wobec innych ludzi wskutek doznanej krzywdy,
bez wqtpienia staty sie powodem zwiekszonego poziom leku, ktéry manifestuje sie poprzez
niemoznos¢ méwienia w nowych, stresujgcych sytuacjach. Brak komunikacji werbalnej nie
jest przejawem zaburzen zachowania, lecz mechanizmem obronnym w odpowiedzi na lek
i stres.

18



Zespot padaczkowy zalezny od infekcji gorqgczkowej (FIRES)
u czteroletniego chtopca.

Autorzy: Natalia Rachfalska, Agata Patasz, Karolina Podkowa
Uniwersytet: Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach
Koto naukowe: SKN Neurologii Dzieciecej WNMK Slgskiego Uniwersytetu Medycznego

Wstep

Zespot padaczkowy zalezny od infekcji gorqgczkowej (ang. FIRES) jest rzadkq postaciq
ciezkiej encefalopatii padaczkowej o nieznanej etiologii. Rozwija sie on u wczesniej zdrowych
dzieci w wieku szkolnym w nastepstwie niespecyficznej, z pozoru tagodnej infekc;ji
z gorqczkq. Przebieg FIRES jest dwufazowy - manifestuje sie nagtym wystgpieniem
u dziecka opornego stanu padaczkowego, ktéry moze trwaé do 12 tygodni, nastepnie
przechodzi w faze przewlektq, w ktérej wystepujq oporne na leczenie gromadne napady
padaczkowe. Terapia FIRES jest trudna, a rokowanie niepomysine - Smiertelnosdé siega 30%,
a przezycie zwykle wigze sie z niepetnosprawnosciq intelektualng i ciezkq padaczkq.

Opis przypadku

Autorzy opisujq przypadek 4-letniego chtopca, dotychczas rozwijajqgcego sie prawidtowo,
z ogniskowymi, wtdérnie uvogdlniajgcymi sie napadami padaczkowymi przechodzqcymi
w lekooporny stan padaczkowy w zwiqgzku z ciezkq niezidentyfikowanq infekcjq
gorqczkowq. Stan padaczkowy utrzymywat sie pomimo stosowania spiqczki tiopentalowej
oraz licznych modyfikac;ji terapii przeciwpadaczkowej. W zwiqzku z podejrzeniem etiologii
autoimmunologicznej zastosowano terapie immunomodulujgcq, bez wyraznej poprawy.
Redukcja napaddéw zostata osiggnieta po 12 tygodniach po zastosowaniu licznych lekéw
przeciwpadaczkowych oraz wiqczeniv ciggtego wlewu tiopentalu. W tym okresie
wielokrotnie zmieniata sie semiologia napadéw. Pdzniejsze badania obrazowe wykazaty
zmiany zanikowe modzgowia. W badaniu neurologicznym obserwowano brak kontaktu
wzrokowego i werbalnego, zachowanq reakcje autonomiczng na bodzice, niedowtad
czterokonczynowy piramidowo-pozapiramidowy. W ostatnim miesigcu hospitalizacji
U dziecka rozpoznano infekcjeCOVID-19. W zwiqzku z nietypowym, postepujgcym
przebiegiem FIRES, chtopiec oczekuje na badanie catoeksomowego sekwencjonowania
genomowego.

Whioski
Ten przypadek wskazuje na potencjalng role infekcji z diugotrwatq gorqczkq
w patomechanizmie encefalopatii padaczkowe;j.
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Napadowe zwezenie zrenic - rzadka symptomatologia
napaddéw ogniskowych bez zaburzen swiadomosci.

Autor: Ewa Maria Sokolewicz
Uniwersytet: Gdarnski Uniwersytet Medyczny

Wstep

Napady padaczkowe, manifestujgce sie pod postaciq zmiany szerokosci zrenic, bez
zaburzen $wiadomosci, mogq pozostaé niezauwazone lub niewtasciwie rozpoznane jako
incydenty niepadaczkowe. W pismiennictwie niewiele jest prac dotyczqcych napadéw
manifestujgcych sie w postaci izolowanych zaburzeh autonomicznych, w tym napadowych
zmian szerokosci zrenic. Fakt ten wskazuje na utrzymujgcq sie potrzebe dyskusji
i uzupetniania literatury o doniesienia na temat napaddéw ogniskowych z objawami
autonomicznymi, manifestujgcych sie w postaci napadowych zmian szerokosci zrenic,
celem oszacowania rzeczywistej czestosci wystepowania tego typu napadéw.

Opis przypadku

Majgc na uwadze powyzsze, przedstawiamy obraz kliniczny oraz implikacje diagnostyczne,
dotyczqgce przypadku 3,5-letniego chtopca, bez obcigzen w wywiadzie cigzowo-
okotoporodowym, rozwijajgcego sie prawidtowo, z rozpoznanq padaczkq z napadami
oghiskowymi, manifestujgcymi sie w postaci zaburzen autonomicznych.
W miedzynapadowym zapisie EEG u chtopca stwierdzono fale ostre w okolicach
ciemieniowo-potylicznych oraz potylicznych, gtéwnie znad prawej pétkuli mdézgu. MRI
mdzgowia byt prawidtowy. Obserwacja kliniczna oraz nagrania video potwierdzity
wystepowanie napaddw ogniskowych z objawami autonomicznymi, bez zaburzen
swiadomosci. Wiqczono terapie karbamazeping, uzyskujgc ustgpienie napaddéw
padaczkowych.

Whioski

Przedstawione przez nas dane kliniczne oraz wyniki badan ukazujq, ze semiologia
wystepujqcych u chtopca ogniskowych napaddéw z komponentq autonomiczng mozne
stanowi¢ duze wyzwanie diagnostyczne/budzi¢ duze trudnosci diagnostyczne. Nagranie na
video napadéw o tej rzadkiej manifestacji klinicznej moze stanowi¢ podstawe ich
rozpoznania i zaklasyfikowania. Uwazna obserwacja kliniczna oraz witasciwa diagnoza
pozwala na szybkie rozpoczecie wiasciwej
i skutecznej terapii przeciwpadaczkowej.
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Ttuszczakowatosé mézgowo-czaszkowo-skorna
- nietypowy obraz zespotu Haberland.

Autorzy: Weronika Roesler, Mikotaj Kuzniak, Michat Skulik
Uniwersytet: Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach
Koto naukowe: SKN Neurologii Dzieciecej WNMK Sigskiego Uniwersytetu Medycznego

Wstep

Ttuszczakowatosé mézgowo-czaszkowo-skdrna, zwana réwniez zespotem Haberland, jest
rzadkim schorzeniem nerwowo-skérnym obejmujgcym objawy w postaci jednostronnych
ttuszczakdw czaszki, twarzy lub szyi, a takze tozstronnych zmian w oku i tkance mézgowe;.
Zmianom morfologicznym czesto towarzyszq napady padaczkowe, opdznienie rozwoju
psychoruchowego/ niepetnosprawnos¢ intelektualna. Pierwsze doniesienia o tym zespole
siegajq 1970 roku. Dotychczas opublikowano opisy 60 przypadkdéw. W Polsce jest to czwarty
opisany przypadek tej jednostki chorobowej.

Opis przypadku

Autorzy przedstawiajg 8-letnigq dziewczynke z rozpoznanym w trzecim roku zycia
mdézgowym  porazeniem  dzieciecym pod postaciq niedowtadu  potowiczego
prawostronnego, z padaczkq rozpoznang w drugim roku zycia. Wywiad cigzowo-porodowy
obcigzony porodem przedwczesnym i wystepowaniem niedoczynnosci tarczycy u mamy.
W badaniuv USG gtowy przezciemieniowym z odchylen od normy stwierdzono powiekszenie
lewej komory bocznej z hiperechogenicznym splotem naczynidéwkowym. Aktualnie napady
padaczkowe pojawiajq sie ze sredniq czestosciq w miesiqcu, w leczeniu stosowany jest kwas
walproinowy i karbamazepina. W badaniu fizykalnym na skdérze czota jest obecna zmiana
o charakterze brodawczaka i cechy dysmorfii twarzoczaszki. W badaniach TK gtowy
stwierdzono znaczne zmniejszenie lewej pétkuli mézgu, z obecnosciq w niej pasmowatych
zwapnien w okolicy ciemieniowopotylicznej, torbieli pajeczynéwki w lewej okolicy
skroniowej oraz pasm tkanki tluszczowej w przestrzeni przymézgowej. MR gtowy
potwierdzito obecnos¢ tluszczaka wewnqtrzczaszkowego, zwapnien, torbieli pajeczyndwki
oraz wykryto naczyniaki oporowe. Badanie psychologiczne potwierdzito niepetnosprawnos¢
intelektualng

w stopniu lekkim.

Whioski

Na podstawie wystepujqcych objawdw - zwtaszcza neuroradiologicznych, po konsultacji
genetycznej, rozpoznano zespét Haberland mimo braku opisywanych charakterystycznych,
ttuszczakowatych zmian twarzoczaszki i zmian w gatce ocznej.
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Miopatia nemalinowa w wyniku mutacji genu NEB
w konfiguracji ztozonej heterozygoty.

Autorzy: Artur Kotton, Klaudia Bulska, Dominika Joszko
Uniwersytet: Uniwersytet Medyczny im. Piastéw Slgskich we Wroctawiu
Koto naukowe: SKN Neonatologii

Wstep
Miopatia nemalinowa (NM) jest zréznicowanq chorobg nerwowo-migsniowq,

charakteryzujqcq sie ostabieniem sity i wiotkosciqg miesni, ktéra moze by¢ powodowana
przez mutacje w co najmniej dwunastu réznych genach. Sposréd nich najczesciej mutaciji
ulega gen NEB, odpowiadajqcy za okoto 50% wszystkich przypadkdéw. Charakterystyczne
dla tej wady jest wystepowanie nieprawidtowych struktur drobnych filamentéw widkien
miesniowych i obecnosci patologicznych ciatek w bioptacie miesnia. Przedstawiamy
przypadek miopatii nemalinowej u noworodka zidentyfikowany dzieki wykonaniu
sekwencjonowania eksomowego (WES).

Opis przypadku

Noworodek ptci zenskiej z C1, P1, urodzony w 38. t.c. sitami natury w stanie ogélnym dobrym
(z pdzniej zdiagnozowanym wrodzonym zapaleniem ptuc), u ktérego od 3. dnia zycia
obserwowano postepujqgce ostabienie napiecia migesniowego z zaburzonym odruchem
ssania oraz cechy dysmorfii twarzy. W czasie licznych hospitalizacji, pomimo wykonania
wielospecjalizacyjnych konsultacji, do 2. miesigca zycia dziecka nie udato sie wykrydé
powodu wystepujgcych objawéw. Po wykluczeniv przyczyn pozagenetycznych
i nieustannym pogarszaniv sie stanu zdrowia pacjentki skierowano jq do opieki paliatywne;j
w hospicjum, wykonujqc uprzednio badanie genetyczne. Analiza wytypowanych w badaniu
WES wariantéw metodq gtebokiego sekwencjonowania amplikonéw (ADS) wykazata
obecnos$¢ wariantéw c.36+1G>A i ¢€.25234C>T genu NEB. U pacjentki obserwujemy
konfiguracje ztozonej heterozygoty, u ktérej wariant c¢.36+1G>A wystepuje u matki
w uktadzie heterozygotycznym, natomiast obecnos$é wariantu ¢.25234C>T zostata
wykluczona u obojga rodzicow. Badane warianty nie zostaty opisane wczesniej
w literaturze, natomiast analiza biocinformatyczna wskazuje na patogennosé obu z nich.
Dalsze postepowanie majgce na celu potwierdzenie diagnozy obejmuje wykonanie biopsiji
miesnia i ocene uzyskanego bioptatu pod kqgtem obecnosci ciatek nemalinowych.

Whioski
Nasz przypadek pokazuje jak duze trudnosci diagnostyczne mogq sprawiac¢ choroby
genetyczne.
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Diagnostyka i terapia mézgowego zespotu utraty soli.

Autor: Wojciech Nazar

Uniwersytet: Gdanski Uniwersytety Medyczny

Koto naukowe: SKN Pasjonaci Pediatrii przy Katedrze i Klinice Pediatrii, Gastroenterologii,
Alergologii i Zywienia Dzieci

Wstep

Niedotlenienie definiowanie jest jako niedostarczenie tkankom dostatecznej ilosci tlenu
w stosunku do ich zapotrzebowania. W zaleznosci od czasu trwania i obszaru, w ktérym
nastgpito niedotlenienie mogq pojawic sie rézne powiktania, w tym zaburzenia gospodarki
wodno-elektrolitowej. Jednym z nich moze byé¢ mdzgowy zespdt utraty soli (MZUS),
w ktérym zaburzenie funkcji mézgu prowadzi do natriurezy i hiponatremii z hipowolemiq.

Opis przypadku

Chtopiec, lat 12, ktéry trafit na OIT po utonieciu, ktérego skutkiem byto niedotlenienie
i uszkodzenie mézgu. Poczgtkowo obserwowano normonatremie. Z powodu wielomoczu
rozpoznano moczowke prostq, ktérq leczono desmopresyng. Nastepnie pacjent zostat
przeniesiony na oddziat pediatryczny. Przy przyjeciu stan ciezki, bez kontaktu i reakcji na
bodzce, oceniany w skali Glasgow od 3 do 6 punktdéw, z normonatremiq. Podczas pobytu na
oddziale pojawia sie hiponatremia z hipowolemiq, z najnizszym obserwowanym stezeniem
sodu 109 mmol/L. Hiponatremia byta oporna na leczenie przez podaz sodu droga dojelitowq
i dozylng oraz na terapie fludrokortyzonem (3 doby). Stezenie sodu w dobowej zbidrce
moczu byto réwne 84 mmol/24h. Z powodu ciezkiej hiponatremii odstawiono
desmopresyne, co spowodowato normo, a potem hipernatremie. Odstawiono réwniez
fludrokortyzon, co skutkowato trwatym powrotem stezenia sodu we krwi do wartosci
prawidtowych. Z tego powodu zaprzestano dozylnej podazy soli.

Whioski

Niedotlenienie mézgu moze skutkowaé MZUS. Na poczqgtku MZUS moze by¢ stabo nasilone,
stqd w poczgtkowym stadium zaburzenia gospodarki wodno-elektrolitowej mogq objawiad
sie tylko hipowolemiqg bez hiponatremii. Nastepstwem przewlektej terapii hipowolemii
i wielomoczu jako ,,moczéwki prostej” desmopresynq oraz postepujgce wzmozenie MZUS
spowodowaty zagrazajgcq zyciv hiponatremie z hipowolemiq. Podczas leczenia MZUS
odstawienie desmopresyny, wiqcznie fludrokortyzonu oraz dozylna podaz sodu skutecznie
przywrdcito stezenie sodu we krwi do wartosci prawidtowych.
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. 1. Hipoplazja nerwéw wzrokowych i towarzyszqce zaburzenia
okulistyczne w dysplazji przegrodowo-ocznej.

2. Czy styszed kazdy moze? Co sie w gtowie jeszcze zmiesci?
Pierwszy w Polsce zabieg wszczepienia stuchowego implantu
pniowego u matego dziecka.

3. Po nitce do ktebka - trudnosci diagnostyczne u chtopca
z podejrzeniem zespotu Sjogrena.

4. Przypadek infekcji HPV powodujgcej nawracajqcq
brodawczakowatosé uktadu oddechowego.

5. Nagty niedostuch czuciowo-nerwowy w przebiegu zakazenia
SARS-COV-2.

6. Zaburzenia widzenia o podtozu genetycznym po podazy
hormonu wzrostu - case report.

7. Objawy okulistyczne v dzieci z rozpoznanym zespotem LCHAD.

8. Nietypowa prezentacja chtoniaka nosogardta u 6-letniego
chtopca.

9. Zespot Lemierre’a- temat nadal aktualny.

10. Masywny perlak wrodzony u 4-miesiecznej dziewczynki.
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Hipoplazja nerwdéw wzrokowych i towarzyszqce zaburzenia
okulistyczne w dysplazji przegrodowo-oczne;j.

Autorzy: Magdalena Nowak, Maria Nieé, Karolina Nowak

Uniwersytet: Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach

Koto naukowe: Studenckie Koto Naukowe przy Klinice Okulistyki Wydziatu Nauk
Medycznych w Katowicach Slgskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach

Wstep

Dysplazja przegrodowo-oczna (Zespot de Morsiera, SOD) jest rzadkqg wadq rozwojowq OUN.
Przyczyn tego zaburzenia upatruje sie zaréwno w czynnikach genetycznych, jak
i $srodowiskowych. Charakteryzuje sie triadq objawdw: hipoplazjgq nerwu wzrokowego,
zaburzeniami rozwojowymi struktur srodkowej linii mézgowia - agenezjq przegrody
przezroczystej i/lub ciata modzelowatego oraz hipoplazjq przysadki mézgowej. Pacjenci
z SOD mogq prezentowaé szereg objawdéw neurologicznych, endokrynologicznych oraz
dysfunkcji wzrokowych od astygmatyzmu do znacznego niedowidzenia.

Opis przypadku

9-letni chtopiec urodzony w 39 tc. w stanie dobrym z wrodzonym zakazeniem wirusem HPV.
Na podstawie przezciemiqgczkowego USG w 1.mz wysunieto podejrzenie wady wrodzonej
OUN. W 5. mz dziecka w MRI gtowy uwidoczniono wady mézgowia, w tym agenezje przedniej
czesci ciata modzelowatego i agenezje przegrody przezroczystej. W badaniu
neurologicznym zaobserwowano opdznienie psychoruchowe, oczoplgs poziomy i obrotowy
oraz trudnosci z utrzymaniem fiksacji wzroku. W badaniu VEP chtopiec rokowat rozwiniecie
widzenia funkcjonalnego. Podczas kolejnych wizyt stwierdzono bilateralng hipoplazje NCII,
a w badaniu VEP pojawienie sie widzenia plamkowego. Klinicznie rozpoznano dysplazje
przegrodowo-ocznq. Wdrozono rewalidacje wzroku oraz korekcje wad refrakcji. Uzyskano
wodzenie wzrokiem. U chiopca stwierdzono moczéwke prostq, znaczne uposledzenie
umystowe oraz autyzm. Nie wykazano typowych mutacji gendéw, dlatego przeprowadzono
sekwencjonowanie wszystkich gendw zasocjowanych z chorobami cztowieka. Obecnie
pacjent jest od wielospecjalistyczng opiekq.

Whioski

Dysplazja przegrodowo-oczna jest zaburzeniem o heterogennym fenotypie. Kluczowe jest
wczesne rozpoznanie i wielospecjalistyczne leczenie umozliwiajgce wsparcie rozwoju
dziecka. Chociaz hipoplazja nerwu wzrokowego nie jest stanem uleczalnym, odpowiednio
wczesna rewalidacja wzrokowa, wyréwnywanie wad refrakcji oraz stata kontrola narzqdu
wzroku mogq znaczqgco wptynqé na poprawe widzenia.
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Czy styszed kazdy moze? Co sie w gtowie jeszcze zmiesci?
Pierwszy w Polsce zabieg wszczepienia stuchowego implantu
phiowego u matego dziecka.

Autor: Paulina Mierzwinska

Uniwersytet: Gdanski Uniwersytet Medyczny

Koto naukowe: Studenckie Koto Naukowe Otolaryngologii przy Katedrze
i Klinice Otolaryngologii Gdarnskiego Uniwersytetu Medycznego

Wstep

Mozliwos¢ leczenia catkowitej gtuchoty rozpoczeto w 1961 roku, kiedy wszczepiono pierwszy
na swiecie implant slimakowy u dorostego pacjenta. W 1980 roku zdecydowano sie na
pierwszy taki zabieg v dziecka. W kolejnych latach wskazania do stosowania implantéw
slimakowych zaczety ulega¢ dynamicznym zmianom i znacznemu poszerzeniu. Niestety,
U czesci pacjentéw zastosowanie implantu slimakowego jest nieskuteczne lub niemozliwe.
Dzieje sie tak z powoddw onkologicznych, niedorozwoju albo braku ucha wewnetrznego,
czy tez nerwéw stuchowych. Dla tych osdb szansq na ustyszenie dzwiekéw sq implanty
pniowe. Ich dziatanie polega na bezposredniej stymulacji elektrycznej okolic jgder
slimakowych w pniu mézgu. Dotychczas nikt w Polsce nie zdecydowat sie na zatozenie
urzgdzenia u matego dziecka.

Opis przypadku

Prezentowany przypadek dotyczy dziewczynki, ktéra od urodzenia byta niestyszqca,
z powodu obustronnej wady ucha wewnetrznego i nerwu slimakowego, uniemozliwiajqcej
odbieranie dzwiekéw. Po dtugim procesie kwalifikacji do zabiegu wszczepienia implantu
pniowego, operacje przeprowadzono w 23. miesigcu zycia w Wojewddzkim Szpitalu
Dzieciecym w Bydgoszczy, w gronie wielodyscyplinarnego zespotu, sktadajgcego sie m.in.
z otochirurga, neurochirurga dzieciecego, audiologa oraz przy wspétpracy
miedzynarodowej z chirurgami i neurofizjologami z Anglii i Niemiec. Przebieg pomysiny, bez
powaznych powiktan. Po siedmiu tygodniach pacjentka zgtosita sie ponownie na bydgoski
Oddziat Otolaryngologii, Audiologii i Foniatrii dzieciecej, celem planowego pierwszego
podiqczenia implantu i zbadania potencjatu styszenia. Wyniki wskazujq na dobre rokowanie,
a dziecko obecnie reaguje na gtosne dzwieki.

Whioski

Implant pniowy moze dostarczyé¢ poczucie dzwieku, a nawet umozliwi¢ rehabilitacje
i rozumienie mowy. Sam zabieg stanowi podstawe ratowania zmystu stuchu, chod jest tylko
czesciq ztozonego procesu budowania drogi do styszenia oraz nauki postugiwania sie
dzwiekami.
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Po nitce do ktebka - trudnosci diagnostyczne v chtopca
z podejrzeniem zespotu Sjégrena.

Autor: Alicja Ziontkowska
Uniwersytet: Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie
Koto naukowe: SKN Okulistyczne | Katedry i Kliniki Okulistyki w Szczecinie

Wstep

W przypadku wystgpienia objawdéw utrudniajqcych codzienne funkcjonowanie kluczowe jest
wdrozenie odpowiedniej diagnostyki, a w konsekwencji ustalenie przyczyny zaburzen.
Zespot Sjogrena jest przewlektq, wielouktadowq chorobqg reumatyczng o etiologii
autoimmunologicznej. Do jej typowego obrazu klinicznego nalezy suchos$¢ i podraznienie
oczu, a takze wysychanie btony Sluzowej jamy ustnej. Wskutek uszkodzenia $linianek
prowadzi ona do probleméw z zuciem i mowq. Zespdt Sjéogrena wystepuje rzadko
w populacji mezczyzn i dzieci. Celem pracy jest przedstawienie trudnosci diagnostycznych
U pacjenta z niecharakterystycznymi objawami.

Opis przypadku

12-letni chtopiec od pazdziernika 2018 r. zgtaszat suchos$¢ oczu, swiattowstret, pieczenie oraz
uczucie piasku pod powiekami. Okresowo wystepowaty zagatkowe bdle oczu. Spojéwki byty
przejsciowo przekrwione, a pod oczami pojawiaty sie cienie. Objawy z innych uktadéw
negowat. W trakcie wszechstronnej diagnostyki wykluczono m.in. etiologie alergicznq,
zakazenie Demodex folliculorum oraz choroby zapalne, laryngologiczne i neurologiczne.
Podczas konsultacji okulistycznej stwierdzono nieprawidtowy wynik testu Schirmera - OP
8mm, OL 5mm oraz skrécony czas przerwania filmu fzowego. Rozpoznano zespét suchego
oka i wysunieto podejrzenie zespotu Sjégrena. Dotychczasowa diagnostyka
reumatologiczna wykazata skqpe nacieki zapalne z limfocytéw w biopsji $linianek oraz
przeciwciata ANA HEP 2 w mianie 1:160. W scyntygrafii $linianek reakcja na bodziec smakowy
oraz wychwyt izotopu byty obnizone. Uposledzona czynno$é moze wskazywaé na wczesnq
faze zajecia w przebiegu choroby autoimmunologiczne;.

Whioski

Pomimo niecharakterystycznego dla zespotu Sjégrena obrazu klinicznego, pacjent
pozostaje pod statq opiekq reumatologiczng i okulistycznqg. Ponadto, diagnostyka
réznicowa wymagata interdyscyplinarnego podejscia i wysokospecjalistycznych badan.
W rezultacie, dzieki wdrozonemu leczeniu nasilenie objawdéw zmniejszyto sie, a jakos¢ zycia
Znaczgco poprawita.
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Przypadek infekcji HPV powodujgcej nawracajqcq
brodawczakowatosé¢ vuktadu oddechowego.

Autor: I1zabela Orzotek
Uniwersytet: Warszawski Uniwersytet Medyczny
Koto naukowe: SKN Otolaryngologii Dzieciecej Otorhino

Wstep

Nawracajgca brodawczakowatosé¢ uktadu oddechowego jest chorobg wywotanqg przez
wirusy HPV (podtypy 6 i 11) charakteryzujqca sie wystepowaniem egzofitycznych zmian na
btonach sluzowych gérnych drég oddechowych. Lokalizacja krtaniowa powoduje chrypke,
bezgtos oraz narastajgcq dusznosé. Choroba wystepuje z czestosciq okoto 1-4/100000.
Leczeniem jest operacyjne usuniecie zmian, ktdre po wycieciu odrastajq.

Opis przypadku

4-letni pacjent zostat przyjety do kliniki Otolaryngologii Dzieciecej Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego z powodu utrzymujgcej sie okresowo chrypki oraz dusznosci
nasilajqcej sie w czasie infekcji. Chtopiec miat opdzniony rozwdj mowy, jego gtos byt $ciszony
i szorstki. Rodzice chtopca nigdy nie byli diagnozowani w kierunku infekcji HPV, a starsze
rodzenstwo jest zdrowe. Dopiero w 4 roku zycia pacjent zostat skonsultowany
foniatrycznie, wykonano fiberoskopie i uwidoczniono egzofityczne zmiany w obrebie krtani.
Pacjent zostat skierowany do szpitala. W momencie przyjecia do kliniki chtopiec byt w stanie
dobrym, bez obiektywnych cech dusznosci. W znieczuleniv ogdélnym wykonano
direktoskopie z usunieciem masywnych zmian brodawczakowatych przestaniajgcych
praktycznie cate swiatto krtani oraz wystepujqgcych pod- i nadgtosniowo. W badaniu
histopatologcznym uzyskano potwierdzenie etiologii zmian, a w badaniu cytologicznym
tkanek stwierdzono obecnos$¢ wirusa HPV 6. Pacjent zostat wypisany do domu z terminem
kontrolnej endoskopii drég oddechowych.

Whioski

Utrzymujqca sie chrypka, bezgtos, sciszona lub szorstka mowa u dziecka powinny byé
niepokojgcym sygnatem dla lekarza pediatry. Pacjent powinien zosta¢ skierowany na
diagnostyke laryngologicznqg. W opisywanym przypadku czas pomiedzy wystgpieniem
pierwszych objawdw, a postawieniem diagnozy byt dtugi. Doprowadzito to do rozwiniecia
zaawansowanych miejscowo zmian, co przyczynito sie do zaburzen gtosu. Mimo rzadkiego
wystepowania tej choroby, szybka diagnostyka i usuniecie brodawczakéw daje pacjentom
szanse na prawidiowy rozwéj mowy.
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Nagty niedostuch czuciowo-nerwowy w przebiegu
zakazenia SARS-COV-2.

Autor: Jedrzej Niessner
Uniwersytet: Warszawski Uniwersytet Medyczny
Koto naukowe: SKN Otolaryngologii Dzieciecej Otorhino

Wstep
Nagta gtuchota, nagty niedostuch czuciowo-nerwowy, NNCN, definiowana jest jako

gwattownie

i rozwijajgce sie w okresie do 72 godzin, pogorszenie stuchu w jednym uchu lub rzadziej
w obu uszach. Najczesciej stosowanym kryterium audiometrycznym jest przesuniecie progu
stuchu o gtebokosci 230 dB w zakresie co najmniej 3 sqsiadujgcych czestotliwosci. Przyczyna
choroby w wiekszosci przypadkéw jest idiopatyczna, za prawdopodobne przyczyny uznaje
sie infekcje wirusowe, zaburzenia naczyniowe; immunologiczne; metaboliczne, rzadziej
moze by¢ objawem innych chordb, z ktérych do najwazniejszych nalezq: guz kgta mostowo-
madzdzkowego, udar i nowotwory moézgu. W Polsce na NNCN zapada ok. 2000 pacjentéw
rocznie. NNCN wymaga pilnej interwencji medycznej, leczeniem z wyboru jest
kortykosteroidoterapia ogdlna przez 10-14 dni, ew. miejscowa, skuteczna jest tez hiperbaria
tlenowa.

Opis przypadku

Prezentujemy przypadek 5-letniego pacjenta przyjetego do Kliniki Otolaryngologii
Dzieciecej WUM z powodu jednostronnego pogorszenia stuchu w ciqgu 2 tygodni. Pacjent
rozwingt objawy w trakcie odbywania kwarantanny, matka pacjenta byta
SARS-COV-2-pozytywna, pacjentowi testu nie wykonano. Badania audiologiczne wykazaty
lekki niedostuch ucha lewego i gteboki niedostuch ucha prawego. Pacjentowi wigczono
deksametazon i.v, witaminy z gr. B, tlenoterapie zgodnie z zaleceniami PTAIF. Po 2 dniach
uzyskano poprawe, wykonano badania stuchu i wykluczono obecnos¢ niedostuchu. Pacjenta
wypisano do domu w stanie dobrym z zaleceniem okresowej kontroli audiologicznej,
wydano skierowanie na badanie MRI.

Whioski

NNCN jest rzadkim schorzeniem, ktérego powiktaniem niewtasciwej lub pézno podjetej
terapii moze byc¢ trwate uszkodzenie stuchu. Dotychczas wykazano powigzania miedzy
infekcjami wirusowymi, a wystepujqcq pézniej nagtq gtuchotq. Tym przypadkiem chciatbym
zwrdci¢ uwage, ze NNCN moze by¢ jedynym z objawdw infekcji SARS-COV-2, na co wskazujq
nieliczne dotqd prace badawcze.
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Zaburzenia widzenia o podtozu genetycznym po podazy
hormonu wzrostu - case report.

Autor: Marta Sudzinska
Uniwersytet: Gdanski Uniwersytet Medyczny
Koto naukowe: Studencie Koto Naukowe Neurologii Rozwojowej

Wstep

Dziedziczna wrodzona neuropatia nerwu wzrokowego Lebera (LHON) jest chorobq
o poditozu mitochondrialnym, ktéra prowadzi do stopniowego, przewaznie
asynchronicznego pogarszania sie ostrosci widzenia. Mutacje DNA mitochondrialnego
(mtDNA) najczesciej obejmujg geny kodujgce elementy kompleksu | tfanicucha
mitochondrialnego. Objawy choroby mogq byé skutecznie leczone syntetycznym
analogiem koenzymu Q - Idebenone. W ostatnich latach pojawita sie takze mozliwosé
terapii genowej lekiem Luxturna.

Opis przypadku

9-letni chtopiec z niedoborem wzrostu oraz IUGR, torbielg nerki lewej, okresowo
wystepujqgcymi bélami gtowy w przesztosci oraz uniesieniem tarczy nerwu wzrokowego.
Pacjent zgtosit sie¢ na oddziat ratunkowy z nagtym pogorszeniem ostrosci wzroku
i obrzekiem tarczy nerwu wzrokowego, ktérych wystgpienie byto skorelowane czasowo
z wprowadzeniem terapii hormonem wzrostu. Poczgtkowo nieskutecznie leczony sterydami
z rozpoznaniem neuropatii nerwu wzrokowego. Po okoto pétrocznej terapii przeprowadzono
badania genetyczne i postawiono rozpoznanie dziedzicznej neuropatii nerwu wzrokowego
Lebera z mutacjq 3460>G. Wprowadzono z pozytywnym efektem leczenie lekiem Idebenone
i uzyskano catkowity powrét ostrosci widzenia.

Whioski

Leczenie pacjentéw cierpigcych na LHON lekiem Idebenone moze doprowadzi¢ do
odzyskania catkowitej ostrosci wzroku, nawet gdy w niektérych przypadkach rozpoznanie
zostanie postawione z opéznieniem. Dodatkowo warto zauwazyé mozliwq korelacje miedzy
podazg hormonu wzrostu, a gwattownym wystgpieniem objawdéw choroby, co sugeruje
przeprowadzenie wystandaryzowanych badan pogtebiajgcych to zagadnienie.
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Objawy okulistyczne v dzieci z rozpoznanym
zespotem LCHAD.

Autorzy: Natalia Lange, Kacper Rozenberg, Balbina Ktodziiski, Agnieszka Kowal-Lange
Uniwersytet: Uniwersytet Medyczny im. Piastéw Slgskich we Wroctawiu
Koto naukowe: SKN Chirurgii Okulistycznej (K 185)

Wstep

Zespot LCHAD (Deficyt dehydrogenazy 3-hydroksyacylo-CoA diugotarnncuchowych kwaséw
ttuszczowych) jest to choroba genetyczna, w ktdérej zaburzony jest proces beta-oksydac;ji
diugotaicuchowych kwaséw ttuszczowych. Klinicznie zespét charakteryzuje sie
wystepowaniem zaburzen aparatu ruchu, CUN, wqtroby, serca i narzqdu wzroku. W badaniu
okulistycznym wystepujq postepujqce przegrupowania barwnika i zmiany warstwy naczynh
witosowatych naczynidwki korelujgce z postepem choroby. U 30 - 50% przypadkoéw zespotu
LCHAD zmiany okulistyczne sq postepujgce i nieodwracaine.

Opis przypadku

W naszej obserwacji wczesne wdrozenie odpowiedniej diety nie uchronito 2 z 3
vudokumentowanych pacjentéw przed rozwinieciem objawdéw okulistycznych zespotu
LCHAD. W przypadku 2. u 5-letniej pacjentki w 2017 roku podczas rutynowych badani
okulistycznych stwierdzono krétkowzrocznosdé
i zmiany na dnie oka - przegrupowania barwnika w tylnych biegunach, swiadczqce
o chorioretinopatii w stadium 2, ktéra utrzymata sie do roku 2019. W przypadku 3.
U pacjentki urodzonej w 2010 roku w 2016 roku zdiagnozowano chorioretinopatie stadium 2.
Dwa miesigce przed badaniem okulistycznym w 2019 roku doszto do znacznej
dekompensacji metabolicznej, co skutkowato gwattownym pogorszeniem sie
chorioretinopatii. W badaniu dna oka i OCT objawiato sie to znacznymi zanikami naczyn
wiosowatych naczynidwki, masywnym zgrupowaniem sie barwnika w plamce i licznymi
zmianami barwnikowymi na obwodzie.

Whioski

Tak jak przedstawia przypadek 3. w zespole LCHAD moze dojs¢ do nagtej progresji choroby.
Dlatego wazne jest, zeby rodzice byli przygotowani na pogarszanie sie wzroku dziecka
i przystosowanie go do zycia jako osoby stabowidzqcej. W opiece nad dzieé¢mi
z rozpoznaniem zespotu LCHAD konieczna jest stata opieka wielospecjalistyczna oraz
restrykcyjne stosowanie sie do nisko-ttuszczowej i wysokoweglowodanowej diety, ktéra
jest jedynq formaq terapii.
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Nietypowa prezentacja chtoniaka nosogardta
U 6-letniego chtopca.

Autor: Julia Pikul
Uniwersytet: Warszawski Uniwersytet Medyczny
Koto naukowe: SKN Otolaryngologii Dzieciecej Otorhino

Wstep

Chioniak Burkitta jest wysoce ztosliwq postaciq chtoniaka nieziarniczego. Wywodzi sie
z limfocytéw B osrodkéw namnazania grudek chtonnych. Jako ze guz ten cechuje sie
najkrétszym wsrdd nowotwordw czasem podwojenia masy i bezposrednio zagrazajgcym
zyciu przebiegiem choroby, wyjgtkowo wazne jest prawidtowe rozpoznanie oraz szybkie
wdrozenie leczenia.

Opis przypadku

6-letni chtopiec zgtosit sie¢ do SOR z powodu krwi w plwocinie i fusowatych wymiotéw. Od
kilku dni obserwowano ostabienie, utrate apetytu, smoliste stolce. Od dwéch miesiecy
diagnostyka nawracajgcych kataréw oraz krwawien z nosa, bez poprawy po
antybiotykoterapii i leczeniu miejscowym. Przy przyjeciu w stanie ogdlnym S$rednim,
poktadajqcy sie, ostabiony, spowolniaty w kontakcie. W badaniach laboratoryjnych uwage
zwracata niedokrwistos¢ mikrocytarna oraz hiperukrykemia. Po przyjeciv do szpitala
wykonano gastroskopie, w ktdrej nie uwidoczniono przyczyny krwawienia oraz
fiberoskopie, w ktérej uwidoczniono patologicznqg zmiane wpuklajgcq sie do obu nozdrzy
tylnych, wypetniajgcq nosogardto do poziomu jezyczka. Ze wzgledu na istotng
niedokrwisto$¢ przetoczono koncentrat krwinek czerwonych. Wykonano angio-TK,
w ktérym opisano miekkotkankowq, jednorodng zmiane wypetniajgcq w catosci
nosogardto, siegajgcq do przestrzeni zagardtowej wzdtuz kregostupa po stronie lewe;j,
wypetniajgcq tylng czes¢ jamy nosa, wyraznie modelujgcq podniebienie miekkie. Cechy
niewielkiej destrukcji kostnej przylegajgcych czesci kostnych. Chtopca zakwalifikowano do
biopsji zmiany w ktérej stwierdzono tkanki o morfologii chtoniaka Burkitta. Chtopiec zostat
przeniesiony do Oddziatu Onkologii, gdzie rozpoczeto chemioterapie.

Whioski

W opisywanym przypadku chtoniak Burkitta ujawnit sie pierwotnie uposledzeniem droznosci
nosa oraz krwawieniem do przewodu pokarmowego. Nietypowe wspoétwystepowanie
objawéw powinno sktania¢ do wnikliwej diagnostyki obejmujgcej choroby onkologiczne
takze v dzieci.
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Zespot Lemierre’a - temat nadal aktualny.

Autorzy: Gabriela Siwotowska, Olga Rosa

Uniwersytet: Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach

Koto naukowe: SKN przy Klinice Otolaryngologii Dzieciecej, Chirurgii Glowy i Szyi
Katedry Chirurgii Dzieciecej

Wstep

Zespot Lemierre’a jest rzadkq jednostkqg chorobowq o ciezkim przebiegu i wysokiej
$miertelnosci, na ktérq sktada sie triada objawdw: ostra infekcja goérnych drég
oddechowych z nastepowym ropnym zakrzepowym zapaleniem z. szyjnej wewnetrznej oraz
posocznicq. Najczestszym czynnikiem etiologicznym choroby jest bakteria Fusobacterium
necrophorum. Przewazajgcq liczbe pacjentéw stanowiq osoby miode, w wieku od 10 do
35r.z.,bez schorzen wspdtistniejgcych.

Opis przypadku 1

16-letni chtopiec zostat przyjety z powodu bolesnego obrzeku na szyi oraz gorqczki. Od 2
tygodni leczony objawowo z powodu ostrego zapalenia gardta. W badaniach obrazowych
stwierdzono zakazenie tkanek gtebokich szyi oraz cechy zakrzepicy zyty szyjnej
wewnetrznej. W 2. dobie leczenia ze wzgledu na narastanie obrzeku na szyi i dusznosé
wykonano tracheostomie i przekazano pacjenta do oddziatu intensywnej terapii.
W kolejnych dniach rozwinety sie objawy niewydolnosci nerek i uktadu krqzenia. W 10. dobie
hospitalizacji pacjent zmart w wyniku uvogdlnionej ciezkiej posocznicy z niewydolnosciq
wielonarzqdowaq.

Opis przypadku 2

4-letnia dziewczynka z trisomiq 21, od tygodnia leczona z powodu ostrego zapalenia gardta.
Od 2. dni wystepowaty zaburzenia réwnowagi, krecz szyi oraz wysoka gorqczka. W badaniu
MR stwierdzono zapalenie ucha srodkowego prawego, mnogie ropnie przerzutowe do
modzgowia i ptuc, zakrzepice zyty szyjnej wewnetrznej oraz zakrzepicq mézgowych zatok
zylnych. Wuykonano operacje ucha s$rodkowego oraz zastosowano intensywnq
antybiotykoterapie /vi leki przeciwzakrzepowe. Po 3 tygodniach leczenia dziecko wypisano
do domu w stanie dobrym.

Whioski

Zespot Lemierre’a w srodowisku medycznym jest okreslany jako choroba zapomniana.
Naszq pracq chciatybysmy zwrdci¢ uwage na te jednostke chorobowq, o piorunujgcym
przebiegu, w ktérej prawidtowa i szybka diagnoza jest kluczowa. W naszej przysztej pracy
zawodowej, bez wzgledu na wybdr specjalizacji mozemy spotkaé pacjenta z tym stanem
klinicznym i dlatego tez warto o nim pamietac.
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Masywny perlak wrodzony u 4-miesiecznej dziewczynki.

Autor: Mitosz Starczynski
Uniwersytet: Warszawski Uniwersytet Medyczny
Koto naukowe: SKN Otolaryngologii Dzieciecej Otorhino

Wstep

Przewlekte perlakowe zapalenie ucha srodkowego jest jednym z najpowazniejszych
proceséw zapalnych obejmujgcych struktury kosci skroniowej, a perlak wrodzony jest jego
rzadkqg formq, spotykanqg u dzieci. Rosnqcy perlak powoduje destrukcje okolicznych
struktur. Leczenie jest wytqcznie operacyjne i polega na catkowitym oczyszczeniu kosci
skroniowej z mas zapalnych.

Opis przypadku

4-miesieczna pacjentka zostata przyjeta do Kliniki Otorynolaryngologii Dzieciecej WUM
z powodu podejrzenia guza lewego ucha srodkowego. W badaniv ABR wykonanym przed
hospitalizacjg

z powodu nieprawidtowego wyniku przesiewowego badania stuchu stwierdzono niedostuch
w uchu lewym na poziomie 40 dB. W okresie poprzedzajgcym hospitalizacje dziewczynka
leczona byta antybiotykiem z powodu ostrego zapalenia lewego ucha z ropno-krwistq
wydzieling i ziarning zapalngq. W badaniv tomografii komputerowej opisano
miekkotkankowe zmiany wypetniajgce w catosci jame bebenkowq, wyrostek sutkowy oraz
czesSciowo przewdd stuchowy zewnetrzny. Stwierdzono réwniez destrukcje beleczek
kostnych wyrostka i Sciany bocznej jamy bebenkowej. Przy przyjeciu do Kliniki stwierdzono
polip catkowicie wypetniajgcy S$wiatto przewodu stuchowego lewego. Dziewczynka
zakwalifikowana zostata do zabiegu antromastoidektomii lewego ucha, ktérg wykonano
w znieczuleniu ogdlinym. W trakcie zabiegu stwierdzono bardzo rozlegte zmiany perlakowe
wypetniajgce wyrostek sutkowy oraz jame bebenkowq z destrukcjq kosteczek stuchowych
oraz obramowan kostnych jamy bebenkowej. Po catkowitym oczyszczeniu kosci skroniowe;j
z perlaka wykonano ossikulomyryngoplastyke.

Whioski

Prezentowany przypadek zwraca uwage ze wzgledu na bardzo wczesnqg manifestacje
znacznych rozmiardw perlaka wrodzonego. Przy objawach jednostronnego niedostuchu od
urodzenia oraz nawracajqgcego ostrego zapalenia ucha srodkowego u najmtodszych dzieci
nalezy braé¢ pod uwage perlaka, gdyz choroba ta i jej powiktania mogq nies¢ za sobg
powazne konsekwencje u rozwijajgcego sie dziecka.

35



\)Ro"ocll
& ECEy
< A o SUM

s,
o
ey,

$laski
N\ m Uniwersytet 2\ ( \
A\ U + | Medyczny \ t/ +

w Katowicach

Studenckie Towarzystwo Naukowe
Slaskiego Uniwersytetu Medycznego
w Katowicach

36



