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1. Wprowadzenie.
Co powoduje padaczke?

Padaczka nalezy do grupy choréb, ktérych etiologia jest niejednolita,

a patogeneza wieloczynnikowa. Swoista etiologia padaczki nie jest roz-

poznawana w 65-75%. Znane czynniki mozna zidentyfikowac¢ u '/, pa-

cjentéw i w znacznym stopniu sg one zalezne od wieku chorego. Padaczka
moze mie¢ zwigzek praktycznie z kazdg patologia mézgowa i napady
moga wystepowac w przebiegu bardzo duzej liczby choréb uktadowych.

W ostatnich latach obserwujemy ogromny postep badan neuroobra-
zujacych, badan genetycznych dajacych podstawy do lepszego rozumie-
nia etiologii padaczek. Takie okres$lenia, do ktérych bylismy przyzwycza-
jeni — idiopatyczna, kryptogenna czy objawowa etiologia padaczki — nie
powinny by¢ juz diuzej w codziennym uzytku. Obecnie padaczki sg opi-
sywane poprzez bardziej specyficzne podtoze, ktére je wywotuje. Ksigzka
ta wlasnie wskazuje na olbrzymia heterogennos¢ padaczki, przedstawia
wazne, czgste jej przyczyny, z uwzglednieniem tych, ktére maja odrebny
kliniczny lub radiologiczny obraz, pozwalajacy na wczesne rozpoznanie

i wdrozenie odpowiedniego leczenia.

A oto kilka faktow, ktore sa zwigzane z rozng etiologia padaczki:

* Okotlo 3 0s6b z 10 ma zmiany strukturalne mézgu mogace wywotac
napady padaczkowe.

* Okotlo 3 dzieci z 10 z zaburzeniami szerokiego spektrum autyzmu
moze mie¢ napady padaczkowe, cho¢ wzajemne relacje nie sg do
konca jasne.

* Infekcje osrodkowego ukladu nerwowego sa czesta przyczyna pa-
daczki.

* Pacjenci w kazdym wieku mogg mie¢ uraz gtowy, aczkolwiek ciezkie
urazy glowy najczesciej wystepuja u mlodych dorostych.
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* W drednim wieku udary, guzy mézgu i urazy sg najczestsze.

* U oséb po 65. roku zycia udar jest najczestszg przyczyna padaczek
o nowym poczatku. Choroba Alzheimera czy inne choroby zaburza-
jace funkcje moézgu mogg by¢ takze przyczyna napadéw padaczko-
wych.

Etiologia napadéw nierzadko zwigzana jest wiekiem pacjentdw.

Czeste przyczyny napadéw w zaleznoéci od wieku chorych przedsta-

wione zostaly w tabeli 1.1.

Tabela 1.1. Czeste przyczyny napadéw w zalezno$ci od wieku pacjenta

NIEMOWLETA a
NOWORODKI DZIECI I DOROSLI SENIORZY
I DZIECI
Wrodzone zaburzenia | Goraczka Wrodzone zespoly Udar
metaboliczne (drgawki (zesp6t Downa, Choroba
Malformacje moézgo- goraczkowe) | Angelmana, stward- | Alzheimera
we Guzy moézgu nienie guzowate, Uraz czaszki
Wewnatrzmozgowe (rzadkie) neurofibromatozy)
krwotoki Infekcje Czynniki genetyczne
Niedotlenienie okresu Postepujace choroby
okotoporodowego moézgu (rzadkie)
Niskie stezenia we Uraz czaszki
krwi cukru, wapnia,
magnezu lub elek-
trolitéw

Nowa klasyfikacja padaczek opisuje etiologie w zupelnie innym
$wietle. Postuluje si¢ potrzebe rozwazania etiologii na kazdym stopniu
diagnozy, jako ze niesie ona bardzo czesto znaczace implikacje tera-
peutyczne. Mozliwe przyczyny podzielono na sze$¢ grup (genetyczna,
strukturalna, metaboliczna, immunologiczna, zapalna i nieznana) ze
wzgledu na potencjalne korzysci terapeutyczne [1].

Etiologia genetyczna jest wynikiem znanego defektu genetycznego,
a napady sg podstawowym objawem choroby. Genetyczny defekt moze
by¢ obecny na poziomie chromosomowym lub molekularnym. Trzeba
podkredli¢, ze okredlenie ,,genetyczny” nie oznacza jednoznacznie ,wro-
dzony”. Wzrastajaca liczba de novo mutagcji jest czgsto identyfikowana
w padaczkach o tagodnym i bardzo ciezkim przebiegu. Oznacza to, ze
pacjent moze mie¢ nowa mutacje, ktéra pojawita sie tylko u niego; moze
wiec nie mie¢ rodzinnej historii napadéw. Potomstwo pacjenta z de novo
dominujgcg mutacjg ma 50% ryzyko dziedziczenia mutacji. Nie musi za-
tem to oznaczaé, ze dzieci beda chore na padaczke, poniewaz ekspresja
bedzie zaleze¢ od penetracji mutacji. Genetyczna etiologia nie wyklucza
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mozliwoéci wplywu czynnikéw $rodowiskowych. Niektére osoby bez
znanej przyczyny padaczki mogg mie¢ posta¢ uwarunkowana genetycz-
nie. Jeden lub wiecej genéw moze by¢ podltozem padaczki, jednakze ta
wzajemna relacja jest niezwykle skomplikowana i na obecnym etapie
badanie genetyczne nie jest dostgpne dla wielu postaci padaczek.

Etiologia strukturalna - jej koncepcja, na podstawie odpowiednich
badan, opiera sie na stwierdzeniu, ze okreslona strukturalna nieprawi-
dlowo$¢ stanowi znaczaco zwigkszone ryzyko padaczki. Strukturalne
nieprawidtowosci sg nabyte (udar, uraz, infekcja), ale moga by¢ pocho-
dzenia genetycznego (rozwojowe malformacje kory moézgu). Identyfika-
¢ja subtelnych zmian strukturalnych wymaga odpowiednej rozdzielczo-
$ci rezonansu magnetycznego i stosowania specyficznego protokotu dla
oceny mézgdw pacjentéw z padaczky. Rezonans 1.5 Tesla jest minimal-
nym standardem badania w celu wykluczenia nieprawidiowo$ci struktu-
ralnych. Natomiast rezonans 3 Tesla pozwala na identyfikacj¢ nieprawi-
dlowosci strukturalnych niewidocznych w rutynowym badaniu.

Sztandarowym przyktadem strukturalnej etiologii jest np. stward-
nienie hipokampa - typowy obraz morfologiczny padaczki przysrod-
kowego plata skroniowego. Inny przyklad to hamartoma podwzgoérza,
guz bedacy przyczyng padaczki z napadami ($miechu) gelastycznymi.
Rozpoznanie tych zwigzkéw przyczynowo-skutkowych jest wazne dla
podjecia wczesnej decyzji leczenia operacyjnego.

Podtozem dla nieprawidlowosci strukturalnych mogg by¢ zmiany ge-
netyczne, nabyte lub obie te przyczyny. Na przyklad polimikrogyria moze
by¢ wtérna do mutacji w genie GPR56, a nabyta — wtérna do wewnatrz-
macicznej infekcji wirusem cytomegalii. Nabyte przyczyny obejmujg
zmiany niedotlenieniowo-niedokrwiennej encefalopatii, uraz, infekcje
czy udar.

Etiologia metaboliczna obejmuje szerokie spektrum zaburzen
metabolicznych zwigzanych z padaczka. Koncepcja opiera si¢ na stwier-
dzeniu, ze padaczka jest wynikiem znanego zaburzenia metabolicznego,
w ktérym napady padaczkowe sg podstawowym objawem. Przyczyny
metaboliczne odnoszg si¢ do dobrze okre$lonych metabolicznych de-
fektow, ktére manifestujg si¢ zmianami biochemicznymi, jak porfiria,
uremia, aminoacydopatia czy drgawki pirydoksynozalezne. W wielu
przypadkach metaboliczne zaburzenia maja tlo genetyczne. Wykrycie
przyczyny metabolicznej jest niezwykle istotne ze wzgledu na moz-
liwosci terapeutyczne i potencjalne dzialania prewencyjne zaburzen
intelektualnych.

Etiologia infekcyjna to bardzo czesta przyczyna padaczek. Kon-
cepcja opiera sie na stwierdzeniu, ze padaczka jest wynikiem znanej
infekgji, a napady s podstawowym objawem choroby. Etiologia infek-
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cyjna odnosi do pacjentéw z padaczka, nie do napadéw wystepujacych
podczas ostrej infekgeji, np. zapalenia opon mézgowych czy moézgu. Cze-
stym przykiadem w niektérych czesciach swiata jest neurocysticerkoza,
gruzlica, HIV, mézgowa malaria, mézgowa toksoplazmoza, wrodzone
infekcje, jak wirus Zika czy cytomegalii, podostre stwardniajace zapa-
lenie mézgu.

Etiologia infekcyjna niesie implikacje specyficznej terapii. Etiologia
ta odnosi sie réowniez do poinfekcyjnego rozwoju padaczki po przeby-
tym np. wirusowym zapaleniu moézgu.

Etiologia immunologiczna - ta koncepcja opiera si¢ na stwierdze-
niu, ze padaczka jest wynikiem znanego zaburzenia immunologiczne-
go, w ktorym napady padaczkowe sg podstawowym objawem. Szerokie
spektrum padaczek o podlozu immunologicznym z charakterystycz-
nym obrazem jest uznane u dzieci i dorostych. Diagnoza tych padaczek
gwaltownie ro$nie ze wzgledu na szerszy dostep do badan przeciwcial.
Przykiadami sg zapalenia moézgu przeciw receptorowi NMDA i zapa-
lenie limbiczne (anty-LGI1). Te zespoly zastuguja na podkreslenie ze
wzgledu na obraz kliniczny i szczegdlnie skuteczne leczenie immuno-
terapeutyczne.

Zatem oddajemy Panstwu kolejng pozycje z Biblioteki Polskiego
Towarzystwa Epileptologii dotyczacg diagnozy etiologii napadéw pa-
daczkowych u dzieci i doroslych. Tak jak w poprzednich publikacjach
tej serii, polscy autorzy, specjalisci w dziedzinie epileptologii, przed-
stawiajg najnowsza wiedze oraz swoje bogate doswiadczenie kliniczne
w tym zakresie.

Mamy jak zawsze nadzieje, ze ksigzki przez nas przygotowane beda
nie tylko wskazéwka i pewnego rodzaju ulatwieniem dla postawienia
prawidlowej diagnozy, lecz przede wszystkim kolejna cegietka wspdl-
nie budowanego gmachu, jakim jest prawidtowa efektywna opieka nad
chorym z padaczka w Polsce.
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