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Предварительное Заключение

Пациент:  Куликов Денис, 21.06.2005 г/р 

Уважаемые коллеги, в данном письме. Мы сообщаем о нашем общем вышеназванном пациенте, который находился в нашем стационаре с 02.05.2010г. по 07.05.2010г. 

Диагнозы: 

Фокальная эпилепсия;

Фокальная кортикальная дисплазия;

Аутизм;

Задержка психомоторного  развитии. 

Анамнез: 

Мы обобщаем: Денис, второй ребенок своей матери, у него есть еще одна 9-летняя здоровая сводная сестра. Матери 30 лет, работает адвокатом, отцу 38 лет, он милиционер. Родители разведены. В семейной истории, прежде неизвестны случаи эпилепсии или иного психологического развития. После без проблемной беременности рождение последовало на 39 неделе. Апгар 8\8. Вес при рождении - 2830, рост 50 см. Безпроблемное развитие до 3-го месяца. С 3-го месяца наблюдался спад активности, отсутствие интереса к окружающему миру и игрушкам, отсутствие глазного контакта. На 4-м месяце, дополнительно поваляется закатывание глаз вверх. По результатам диагностики нарушение зрения или слуха было исключено. Был диагностирован гипотонический тонус. Посредством сонографии черепа была вывялена ассиметрия головного мозга - слева больше. Последовала терапия с помощью массажа и гимнастики. 

После 9-го месяца жизни появились церебральные приступы, характеризующиеся застыванием взгляда и задержками движений. Слабый мышечный тонус, цианоз лица. Длительность приступов от нескольких секунд до свыше 1 минуты. Частота волнообразная около двух раз в день приблизительно 1 раз в 6 недель. Проведенная в это время ЭЭГ ничего не показала. 

С 9-го месяца, до полутора лет была проведена терапия с помощью медикамента Глиателин, с полутора лет - начало противоконвунсивной терапии с помощью вальпроата. Денис с осени 2007 года до февраля 2008 года не страдал от приступов. Вследствие  инфекции, сопровождающейся  высокой температурой в феврале 2008 года, приступы повторились и усилились. Длительность приступов около 30 сек. Этот тип приступов был зарегистрирован только во время инфекции. 

У Дениса следующие проблемы: Он глубоко вдыхает, появляются судороги в обеих руках, голова качается в разные стороны, при этом он улыбается и громко смеется. Глаза закатываются вверх. Это длится несколько секунд приблизительно 1 раз в неделю. Ночные приступы матери не известны, до сего времени отсутствие эпилептического состояния. В дополнение к основной  антиконвульсивной терапии в 2009 году было добавлено лечение оксабарцепином (трилептал). Попытка повышения дозы  вальпроата на 200 мг показала появление побочных эффектов  - усталость, снижена активность и по решению матери была отменена. 

Дополнительная диагностика включала в себя  ЭЭГ-обследование, здесь выяснилось наличие эпилептогенной зоны  справа. Исследование МРТ головного мозга выяснили атрофию левой доли бокового желудочка, расширенные субарахноидальные полости в левых височных долях, субатрофию лобно-теменных отделов коры, атрофическую левосторонняя  вентрикуломегалию. Далее последовали генетические исследования, которые исключили синдром fra-x. 

Наряду с эпилепсией присутствует задержка психомоторного  развития, был поставлен диагноз аутизм. Вербальная коммуникация невозможна, ребенок имитирует звуки, но вероятно не имеет представления о системе языка, не может узнать повторяющееся слово, выговаривает «мама» и «баба». Ведет себя очень не спокойно, однако агрессия отсутствует. Он выполняет стереотипичные действия, любит продуцировать громкие шумы, например, хлопать дверьми, стучать по предметам и просто любые громкие шумы. У него выявлено скрипение зубами, в результате которого есть повреждение молочных зубов. Денис пока не научился жевать твердую пищу, питается жидкими и пюрированными продуктами. Спит нормально. 

Медикаменты: 

	Препарат
	Утро
	День
	Вечер
	Ночь

	Депакин (сироп)

Трилептал
	100 мг

150 мг
	0

½
	0

½
	1

0


Общее физическое обследование:

В 4 года 11мес Денис находится в хорошем общем состоянии (рост 101,5 см., вес 15 кг.). Бодрый, постоянно скрепит зубами, смеется, имитирует звуки,  но не идет на контакт. Постоянно беспокоен в движениях, часто трясет головой и при этом смеется. Кожа с небольшими зажившими шрамами, след ожога над правым локтем. На пупке слева есть коричневое пятно приблизительно 2 на 3 см. Сердце, легкие и живот без патологии. Заключение лора: кариес, в остальном без патологии. Гипотонический тонус, отсутствует фокальный неврологический дефицит, сосуды мозга без патологии. Зрачки нормальные, реакция на прямой и сторонний свет  равноценна. Мускульные рефлексы не могли быть подробно изучены из-за напряжения ребенка. Патологических рефлексов нет, Синдром Бабинского исключен. Нет атаксии и состоянии тремора. Крипторхизм с обеих сторон.

Исследование обмена веществ на аминокислоты и органические кислоты в крови, моче и сухой крови:

Название


Наличие 

Кол-во
3.5.10

3.5.10










09:16

13:41

Лейкоциты


4000-9000

/(l

6650


Эритроциты

4.5-6


/(l

4.48(
Гемоглобин

14-18


g/dl

11.5(
Гематокрит


40-50


%

34.4(
MCV



85-95


fl

76.8(
VCH (HBE)


28-32


pg

25.7(
MCHC


32-36


g/dl

33.4

Тромбоциты

150000-300000
/(l

390000(
Неотропилы

50-70


%

41.20(
Лимфоциты

25-40


%

45.40(
Моноциты


3-12


%

12.20(
Эозинофилы

2-4


%

0.90(
Базофилы


bis 1


%

0.30

CRP



bis 1


mg/dl

negativ

Квик



70-130

%

107(
INR



bis 1




1.0

PTT



26-40


sec

39.3

Фибриноген

200-400

mg/dl

306

Натрий


135-150

mmol/l
139


Калий


3.5-5.5

mmol/l
4.36

Кальций


2.03-2.6

mmol/l
2.48

Хлорид


97-108

mmol/l
105

GOT



10-50


U/l

34

GPT



10-50


U/l

16

GGT



0-66


U/l

17

CK



bis190

U/l

94

Мочевина


10-50


mg/dl

24

Креатинин


0.6-1.1

mg/dl

0.33(
Триглицерид

bis 150

mg/dl

76

Глюкоза


75-115

mg/dl

97

Амил-панкреаз

13-53


U/l

16

Липаза


bis 190

U/l

26

Валпроиновая кислота
50-100

(g/ml

20.08(
Свободный T3

2,0-4, 2

(g/ml

2.86

Свободный Т4

0.93-1.7

pg/ml

1.04

TSH



0.27-4.20

ng/dl

1.62

Оксабарцепин (HPLC)
3.00


mg/l



( 1.0

Оксабарцепин –10–OH
13.0-30.0

mg/l



4.60(
– метаболит

Эпикриз\ Терапия:

В проведенной ЭЭГ была выявлена постоянная эпилептогенная зона справа. В дополнении к этому при МРТ черепа были выявлены слабые изменения сигнала над правым затылком. Денис демонстрирует приступы с горизонтальными движениями взгляда, сжиманием глаз, при этом громкий смех и имитацию звуков. Мы считаем, это явными приступами и исходим из состояния фокальной эпилепсии справа. 

Во время сна были зарегистрированы слева от центра разряды, которые предполагают  генетический компонент, но по МРТ в области центрального региона патологии нет. Есть изменение сигнала в мезиальной области левой височной доли, которые по данным ЭЭГ не связаны с эпилептогенной зависимостью.

Мы обсудили результаты с матерью и считаем необходимым при подозрении наличия эпилептогенной зоны нейрохирургическое вмешательство. Чтобы провести получить точные данные, мы хотим провести нонинвазивный мониторинг. Договоренность о встрече берет на себя мать. 

Между тем мы предлагаем при таком низком содержании вальпората как и оксабарцепина оптимизацию противоконвунсивной терапии с повышением оксабарцепина. Повышение дозы вальпроата отклонено матерью. Матери выдан на руки план дозирования. Если это окажет позитивное влияние на состояние Дениса, мы предлагаем исключить вальпроат и проводить монотерапию с оксабарцепином. Как следующую возможность терапии мы предлагаем включить Оспалот. Схема приема так же выдана матери.

Медикаменты: 
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Указанные медикаменты базируются на внутреннем аптечном списке и могут в любое время заменены подходящими дженериками. 

Дальнейшие рекомендации: 

- повышение дозы Трилептала на 75 мг каждые 5 дней до 1 дневной дозы в количестве 450 мг;

- по возможности исключение  Депакина;

 - по возможности включение Осполота 50 мг 1\2-до -1, повышение дозы через 5 дней от 1 до 1  1\2

Дальнейшее лечение: 

Стационарное обследование с целью нонинвазивногго мониторинга.

