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==, Pierwsze Objawy

... czesto wystepujg w pierwszych latach zycia (czasami
objawy prenatalne), ale moga tez pdzniej
manifestowac sie skapoobjawowo (zwtaszcza ataksja)
- IUGR, matogtowie (pierwotne + wtdrne)
- dysmorfia twarzy
- opOzZnienie rozwoju
- kwasica mleczanowa z lub bez zaburzen
oddechowych
Hipotonia (osiowa) moze by¢ potgczona z
obwodow3 hipertonig/spastycznoscia
- Napady drgawkowe (ogniskowe i ogdlne)
Obrazowanie mézgu: asymetryczne powiekszenie
komor zanik moézgu, hiperintensywno$é T2 zwojow
podstawy mdzgu, nieprawidtowosci strukturalne
mozgu (np. dysgenezja ciata modzelowatego), pik
dla mleczanu w spektroskopii MR
-Zaburzenia ruchu/ réwnowagi: Choreoatetoza,
dystonia i/lub ataksja

- nagty poczatek/zaostrzenie podczas infekcji; mozliwy:

,udar metaboliczny” (zmiany w zwojach podstawy
mdzgu w rezonansie magnetycznym, ,zespot Leigha”)
- Uposledzenie stuchu/problemy oczne (zanik n.
wzrokowego, opadanie powiek, oczoplas, zez)
Uwagi: tagodniejsze formy moga objawiac sie jedynie
sporadyczng ataksjg/dystonig (czesto wywotang
goraczka lub weglowodanami) lub okresowym
paralizem koriczyn, napadowa dystonig wywotang
wysitkiem fizycznym

é Diagnoza

Wiek w chwili rozpoznania: bardzo zréznicowany —
moze by¢ przedporodowy, ale czesto diagnozowany
jest w pozniejszym dziecinstwie/u mtodziezy, rzadko
w wieku dorostym ($rednio 45 miesiecy zycia)
Objawy kliniczne: Doktadna ocena kliniczna (patrz
pierwsze objawy), w tym ocena pod katem
opdznienia rozwoju, zaburzen ruchowych (ataksja,
dystonia, spastycznos¢, neuropatia aksonalna) i
drgawek

Wyniki MR moézgu: Ocena zmian strukturalnych
(zanik modzgu z asymetrycznym powiekszeniem
komory, dysgenezja ciata modzelowatego), a takze
sugestie: zespot Leigha, szczegdlnie obejmujacy gatki
blade, MRS - pik mleczanu

Pozostate badania dodatkowe: ENG
Analiza biochemiczna/wyniki
laboratoryjnych:

- Analiza mleczanu/pirogronianu we krwi i/lub
ptynie mdzgowo-rdzeniowym (cecha
charakterystyczna: ““mleczan przy normalnym
stosunku L/P)

- Niska aktywnos¢ enzymatyczna
dehydrogenazy pirogronianowej (PDC).
Molekularne badania genetyczne:
Warianty patogenne w PDHA1, PDHX, PDHB, DLD,
DLAT, PDP1, PDK3, najlepiej poprzez kompleksowe
badania  genomiczne w celu  wykluczenia
alternatywnych diagnoz nasladujacych PDH

badan

kompleksu

pacjenta z deficytem PDH @

%}T Leczenie

Wrodzona kwasica mleczanowa moze wymagac
leczenia wodoroweglanem sodu +/-
dichlorooctanem (skuteczno$¢ kliniczna w trakcie
badania)

Dieta ketogenna to ztoty standard dtugotrwatej
terapii (z poprawa kontroli napadéw +/- funkcji
poznawczych i ruchowych)

Schemat postepowania dorainego w przypadku
choréb  wspdtistniejgcych i postepowania
okotooperacyjnego z uwzglednieniem terapii
ketogennej

Wysoka dawka tiaminy, ryboflawiny (w DLD E3) +/-
inne suplementy (CoQ10 itp.)

Leki przeciwpadaczkowe (uwaga walproinian)
Postepowanie wspomagajace:

Fizjoterapia / terapia zajeciowa

Leczenie dystonii

Wyroby medyczne (wozek inwalidzki,
pionizatory, podpdrki do przenoszenia itp.)
Terapia mowy i jezyka, systemy wspomagania
igzyka

Zywienie dojelitowe, jesli jest wskazane

Leczenie dysplazji stawu biodrowego

Operacja skoliozy

Edukacja: zespoty wczesnej interwencji

Wsparcie psychologiczne dziecka i rodziny

chodzik,

—=7 Monitorowanie

stanu klinicznego +
antropometryczne w
czasu, ze szczegdlnym

Monitorowanie
odzywienia, badania
regularnych odstepach
uwzglednieniem oceny:

rozwoju,

Wzrost, masa ciata

Rozwdj: Funkcje motoryczne; rozwdj mowy
Czynnosci zycia codziennego
Edukacja

Zachowanie i objawy psychiczne

Kontrola napadéw

Réwnowaga kwasowo-zasadowa

Stan odzywienia: witaminy i mineraty

Czynnos$¢ watroby w DLD

Badanie wzroku/okulistyczne

Ocena stuchu

Ocena kardiologiczna (szczegélnie PDP1)

stawow

Objawy  kostne: skolioza,

biodrowych

dysplazja

Kontrola stomatologiczna

Dobre samopoczucie
rodzenstwa

psychiczne, wsparcie

Systemy wsparcia rodziny
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Zycie dorostych

Skoordynowane
systemow  opieki
zorientowanych na
doroste

> kontynuacja wsparcia
specjalisty w zakresie niedoboru
PDH.

Wydtuzony okres
moze by¢
rozwigzaniem, aby
zminimalizowa¢  trudnosci w
budowaniu nowej sieci wsparcia
medycznego.

Zaangazowanie pacjentow w
podejmowanie decyzji
medycznych — czesto konieczne
jest dodatkowe wsparcie przez
cate zycie ze strony
rodzicéw/opiekunéw prawnych
Ksztatcenie ustawiczne,
kontynuacja edukacji specjalnej,
zintegrowane miejsca pracy

W  stosownych  przypadkach:
dodatkowa pomoc finansowa
(rzadowa).

Wczesny dostep do
paliatywnej

przejscie do
zdrowotnej
osoby

przejsciowy
optymalnym

opieki
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Potrzeby rodzinne i socjalne
o Instruktaz dla rodziny dotyczacy choréb wspdtistniejgcych/zabiegdw okotooperacyjnych z uwzglednieniem diety ketogennej

o Optymalnie wczesna diagnoza, leczenie/kontrola w specjalistycznym osrodku z opiekg multidyscyplinarna: najlepiej z . A ) ; ) A ) A ) A
. o o . f C . s dodatkowe wsparcie moze by¢ konieczne w celu utrzymania codziennych czynnosci, zaangazowania spoftecznego i popraw!
udziatem specjalistéw pediatrii/medycyny metabolicznej, neuropediatrow/neurologéw, wyspecjalizowanych™ % T A )
jakosci zycia pacjentéw i opiekunéw

dletetykovy, pracownlk.a soqaln.ego, psycholong . L, . . X X ..o dostep do wczesnej rehabilitacji, fizjoterapii, terapii zajeciowej — dostep do wsparcia Srodowiskowego
o regularne interdyscyplinarne wizyty kontrolne i opieka specjalistéw z zakresu epileptologii, wzroku i czucia, or‘copedn,O jedli zajdzie taka potrzeba, wezesny kontakt z grupami wsparcia dla rodzin

gastroenterologiiitp. koordynowana przez specjaliste w zakresie deficytu PDH
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