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REZUMAT

in articol sunt prezentate principalele etape in diagnosticul bolilor neurologice in practica pediatrica.

Se discutd simptomatologia si demersul diagnostic in functie de varsta pacientului si in ordinea frecventei
afectiunilor.

Sunt enumerate caracteristicile esentiale in detresa neurologica si convulsiile neonatale, hipotoniile de
origine centralda, periferica si mixta, crizele epileptice ocazionale, epilepsiile si sindroamele epileptice,
paraliziile cerebrale, anomaliile mersului (mersul spastic, mersul ataxic), miscarile extrapiramidale, tulburarile
constientei (coma), retardul mental, tulburarile de comunicare si comportament, paraliziile nervilor cranieni,
deformarile ortopedice de cauza neurologica.
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ABSTRACT

In this article, the authors present the important steps for the diagnosis of neurologic diseases in children.
Simptoms and algorhitmic approach are discussed regarding for age and frequency of the neurological
disturbances.

The main features are reviewed in the following situations: neonatal neurologic distress and seizures,
hypotonia, epileptic seizures and epileptic syndromes, cerebal palsy, abnormal gait, coma, mental retardation,
abnormal behavior and communication, cranial nerve palsy, orthopedic abnormalities of neurologic etiology.

Key words: Neurologic diseases; clinical approach; child

DEMERSUL DIAGNOSTIC: ANAMNEZA,
EXAMEN CLINIC

In neurologia pediatrica, procesul de stabilire a
diagnosticului este, in linii mari, similar cu acela
din alte specialitati pediatrice.

Stabilirea diagnosticului trebuie sa debuteze cu
obtinerea de date din anamneza, pornind de la
motivele care aduc copilul (sau pe parinti) la medic.

Interogatoriul copilului sau al parintilor este
uneori decisiv, el oferind elementele esentiale
pentru diagnosticul clinic (,,cheia diagnosticului®).
Pentru o etapa initiald a anamnezei este preferabila
metoda expozitiva aceleia interogative. Anamneza
este apoi completata cu intrebari ,,tintite®, intrebari
care vizeaza lamurirea unor aspecte privind con-
ditiile de aparitie a bolii, modalitatea debutului, evo-
lutia simptomelor principale, atitudinea terapeutica

anterioara, modul in care ea a influentat sau nu
simptomele initiale (Popescu V, Arion C, 1987), De
asemenea, pe bazaunui plan bine stabilit, neurologul
pediatru trebuie sa investigheze cat mai minutios
antecedentele personale normale si patologice ale
copilului, antecedentele familiale, conditiile de
mediu in care acesta se dezvolta.

Examenul obiectiv (general si neurologic) prac-
ticat metodic vizeaza depistarea semnelor de su-
ferintd din partea organismului si, in special, a
sistemului nervos.

Investigatiile paraclinice trebuie totdeauna efec-
tuate ,,in lumina observatiei clinice®, cu rol de a
confirma sau verifica ipoteza diagnosticului clinic;
mai rar, ele permit singure stabilirea diagnosticului.
In situatiile in care examenul clinic demonstreazi o
deficientd mentald asociata cu ,,trasaturi*“ dismorfice
si/sau un context malformativ, devine necesar un

Adreséa de corespondenta:

Prof. Dr. Valeriu Popescu, Spitalul Clinic de Copii ,,Victor Gomoiu“ Bulevardul Basarabia, Nr. 21, Sector 2, Bucuresti

REvisTA ROMANA DE PEDIATRIE — VoLumuL LVIII, NRr. 4, 2009 335



336 REvisTA ROMANA DE PEDIATRIE — VoLumuL LVIII, NR. 4, 2009

bilant genetic. Orientarea clinicd permite alegerea
examenelor citogenetice sau moleculare cele mai
adaptate diagnosticului suspectat.

In tabelul 1 este prezentat schematic demersul
diagnostic in neurologia pediatrica. O serie de re-
marci se impun asupra unor date prezentate.

Tabelul 1. Demersul diagnostic (dupé Ponsot G,
Chabrol B, 1998)

Antecedente familiale

e Consanguinitate, cazuri similare (arbore genea-
logic ++)

¢ Avorturi spontane, decese in fratrie (varsta, cauze)

¢ Conditii socio-culturale, etnice, obiceiuri alimentare

¢ Maladii cronice (ale mamei si ale tatalui)

Antecedente obstetricale

* Modul de desfasurare a sarcinii si expulziei

Dismaturitate, prematuritate

Existenta factorilor de risc ante- si perinatali

Evolutia psihomotorie a copilului

Evolutia maladiei: data debutului, conditiile in

care a survenit

Examenul nou-nascutului, sugarului, copilului

e Parametrii copilului la nagtere si evolutia aces-
tora (greutate, talie, perimetrul cranian)

e Dismorfii

e Examenul neurologic (particularitéti legate de
varsta +++)

e Examenul general (semen cutanate, anomalii
viscerale, cardiace, digestive, renale, hepato-
splenomegalie etc)

* Manifestari paroxistice convulsivante sau nu:

descriere ++

Examenul neurologic al nou-nascutului si al
sugarului 1n primele 4-6 luni de viatd prezinta difi-
cultati particulare, in raport cu maturatia fiziologica
a creierului, Incd incompleta la aceasta varsta. Sim-
ptomele neurologice specifice disfunctiei uneia sau
alteia din regiunile SNC sunt absente la aceasta
varsta. Simptomele neurologice principale sunt tul-
burarile de tonus associate sau nu cu un deficit motor,
tulburarile de comunicare (ce se apreciaza prin
comportamentul ocular si reactia la stimuli), prezenta
sau absenta de fenomene paroxistice convulsivante.
Anamneza si semnele extraneurologice au o valoare
particulara la nou-nascut si sugar in primele 4 luni,
datoritd saraciei datelor obtinute prin examenul
neurologic (Arthuis, 1998; Ponsot si colab, 1998).

Descrierea precisa a tuturor fenomenelor paro-
xistice este fundamentala si cu atat mai dificila cu
cat copilul este mai mic (tabelul 2).

Tabelul 2. Manifestari neurologice paroxistice. Conduita
de urmat

Anamneza
Conditii de aparitie
e febra

e traumatism

* ora

e factori declansanti: stress, zgomote, miscari,
stimuli, alti factori

* aura

Descrierea detaliata a manifestarii paroxistice

Simptome generale sau neurologice associate

EEG, video-EEG

ECG, Holter, pH-metrie

Ite examene complementare (in functie de

datele examenului clinic):

¢ Imagistica (IRM ++, ecografie la nou-nascut)

e Examene metabolice (pH, acetest, glicemie,
calcemie, magneziemie, amoniemie, lactacidemie,
DNPH)

e Punctia lombara

O anamneza minutioasd si o observare atenta
clinica si paraclinica (EEG, video-EEG) a copilului
permit diferentierea crizelor convulsive de tremu-
raturi sau de miocloniile de somn, spasmele infantile
de tresariri sau de un reflux gastroesofagian dureros
(tabelul 3).

Factorii de risc ante- si perinatali sunt factorii
care permit suspectarea aparitiei ulterioare a unui
handicap mai mult sau mai putin sever. O serie din
acesti factori nu au o valoare reala (circulara de
cordon, metroragiile din prima luna, scorul Apgar
mic la 1 minut, o criza convulsiva izolata etc), iar
cei care prezinta o semnificatie trebuie corect inter-
pretati, valoarea lor fiind mai mare cand sunt
asociati (Ponsot si colab, 1998). Este important de
subliniat ca majoritatea copiilor ce prezinta o para-
lizie cerebrald n-au avut nici unul din factorii de
risc mentionati mai sus (Kuban si colab, 1994; Nelson,
1988; Nelson si colab, 1985, 1986, 1989, 1991).

ORIENTAREA DIAGNOSTICULUI INTRE 0 Sl 4
LUNI

Tablou de detresa neurologica acuta

Tabloul de detresa neurologicaacuta de la nastere
sau dupa un interval liber atdt la nou-nascutul
prematur, dismatur, cat si la termen, trebuie sa deter-
mine cercetarea cauzelor sale.

In asociere cu hipotonie axiald importanta, crize
convulsive, tulburari de succiune-deglutitie si tul-
burari respiratorii, detresa neurologica la nou-
nascut este Tntalnita cu frecventa mai mare la prema-
ture in encefalopatia hypoxic-ischemica perinatala,
hemoragiile intracraniene, meningitele bacteriene
(cu streptococ B, E. coli K1, predominant), en-
cefalita herpetica. Mai rar, detresa neurologica la
nou-nascutul la termen este intilnita, de obicel,
dupa un interval liber, intr-o serie de maladii meta-
bolice (deficitul in piruvat carboxilaza, deficitele
multiple 1n carboxilaze, in deficitul de piruvat
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Tabelul 3. Fenomene paroxistice neconvulsivante/neepileptice (modificat dupa Ponsot G,

1998)

Nou-nascut

Tremuraturi

Sugar

Crize de apnee neepileptice
Prematuritate
Malformatii cerebrale
Sindromul Joubert
Sindromul Pierre-Robin
Maladii metabolice
Mioclonii de somn
.Malaises“ grave ale sugarului
Miscari oculare nistagmiforme + miscari compensatorii ale capului
Miscari de contraversie oculara
Miscari oculare lente la nevazatori
Sincopa, spasmul hohotului de plans
Torticolis, vertij paroxistic
Sindromul opso-mioclonic
Hemiplegia alternanta
Hiperekplexia
Accese tonice, dureri abdominale
Distonii cu torticolis datorite refluxului gastroesofagian (sindromul Sandifer)
Distonii acute paroxistice kinesigenice
Distonii acute toxice (Primperan)
Miscari masturbatorii

Copil

Migrena

Migrena hemiplegica

Ticurile obignuite

Sindromul Gilles de la Tourette
Legate de somn

— Terori nocturne

— Cosmaruri

— Cataplexie, narcolepsie

— Distonie paroxistica nocturna

Miscari anormale de conversie (,pitiatice®)

dehidrogenaza, in anomaliile ciclului Krebs, in
deficitele complexe ale lantului respirator.

Tablou clinic prezentand predominant crize
convulsive.

Crizele convulsive in aceasta perioada de viata
sunt de cauzad organica, metabolica, toxica si
idiopoatica. Un loc important il ocupa convulsiile
de cauza organica din encefalopatia hipoxic-ische-
mica, hemoragiile intracraniene, malformatiile
SNC, infectiile SNC (meningite bacteriene, ence-
falita herpeticd), urmate de convulsiile de cauza
metabolica (hipocalcemie, hipomagneziemie, hipo-
glicemie, hiponatremie s§i, foarte rar, convulsile
piridoxino dependente, din deficitul de biotinidaza,
din anomaliile metabolismului aminoacizilor i ma-
ladiile peroxizomiale). Mai rar, convulsiile neo-
natale sunt consecinta intoxicatiei cu anestezice
(administrate local) sau intreruperii bruste a ad-
ministrarii drogurilor la mama. Un aspect particular
il prezinta convulsiile neonatale idiopatice (benigne
familiale, benigne de ziua a 5-a) cu debut precoce
si afectare neurologica marcata.

Tablou clinic caracterizat prin tulburari de tonus

Tulburarile de tonus pot fi notate de la nastere
sau apar dupa cateva saptamani. Se disting: hipotonii
de origine centrala (cele mai frecvente) si hipotonii
de origine periferica (tabelul 4).

Tabelul 4. Miopatii congenitale-clasificare gi localizare
genetica (dupa Routon MC, 1998)

¢ Miopatia cu nuclei centrali (199 13.1-13.2) — re-
ceptor al ryanodinei (canal de calciu)

e Miopatia cu multiminicores

* Miopatia cu bastonase (nemalinicad)(1922-g23);
alfa-tropomiozina; 2 q; s.a.

* Miopatia miotubulara (xq27.3+928; s.a.)

¢ Miopatia centronucleara

¢ Miopatia cu incluzii (miopatii cu corpi reductori,
miopatia cu incluzii cu aspect de amprente digitale,
miopatia cu corpi citoplasmatici sau sferoizi)

e Miopatii rare (miopatia cu pierderea focala de striatii,
miopatia cu aggregate dc desmind, miopatia cu
aggregate tubulare, miopatia cu corpi zebrati, mio-
patia sarcotubulara, miopatia trilaminara)

* Miopatii inclasabile: disproportia congenitala a
diverselor tipuri de fibre musculare, miopatie cu
anomalii minore, minimal change
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Caracteristicile i asocierea altor simptome per-
mit diferentierea (mai mult sau mai puti usoara)
hiptoniilor de origine centrald (cele mai frecvente)
si hipotoniile de origine periferica.

Aproximativ 30% dintre hipotoniile de origine
centrala sunt idiopatice. Diferentierea dintre cele
doua tipuri de hipotonie nu este totdeauna usoara.
Exista maladii in care leziunile sunt mixte (centrale
si periferice), situatii In care existd manifestari
asociate din partea SNC, sistemului nervos periferic
(SNP) sau musculare; este cazul unor distrofii mus-
culare congenitale sau maladii degenerative in care
coexistd afectarea cornului anterior medular cu afec-
tarea SNC (tabelul 5).

Tabelul 5. Encefalopatii si afectiuni metabolice in cursul
cdrora se poate dezvolta o neuropatie ereditara
asociatéa cu o afectare centrald (NHSM)

Tulburari de metabolism ale lipoproteinelor

e Maladia Tangier

¢ A-beta-lipoproteinemia

e Hipo-beta-lipoproteinenmia

Maladii lizozomale

Leucodistrofia metacromatica

Maladia Krabbe

Mucosulfatidoza Austin

Maladia Austin

Maladia Niemann-Pick

Maladia Gaucher

Gangliozidoza GM2

Maladia Farber

Maladia Pompe

Peroxizomoze

e Maladia Refsum

¢ Adrenoleuco- siadrenomieloneuropatia (Aubourg
P, 1998)

Maladii caracterizate prin anomalii de reparare/

refacere a ADN

¢ Ataxia-telangiectazia

¢ Sindromul Cockayne

e Xeroderma pigmentosum

Alte entitati

e Sindromul Leigh

Xantomatoza cerebro-tendinoasa

Sindromul Chediak-Higashi

Sindromul CDG

Sindromul POLIP (polineuropatie, oftalmoplegie,

leucodistrofie, pseudoobstructie intestinald)

¢ Hiperoxaluria primitiva

Tulburari respiratorii predominante

Tulburarile respiratorii severe la varsta de nou-
nascut pot fi martor al unor afectiuni neurologice
centrale sauperiferice. Crizele epileptice apneizante,
amiotrofia spinala, sindromul Joubert, sindromul
Pierre-Robin, unele maladii metabolice (leucinoza,
aciduriile organice — propionicd, metilmalonica,
izovalerica-, deficitul de piruvat dehidrogenaza,

anomaliile ciclului Krebs, deficitele complexe ale
lantuluin respirator, acidoza lactica congenitala, hi-
perglicinemia noncetoticd) si sindromul Ondine
asociaza tulburari respiratorii severe lamanifestarile
neurologice ale acestor entitati (tabelul 6).

Tabelul 6. Tulburéri respiratorii predominante

Crize epileptice apneizante

Paralizia muschilor intercostali: torace

aplatizat transversal — amiotrofie spinala

Crize de apnee si aritmie respiratorie severa

* Malformatii sau anomalii ale trunchiului cerebral
sau cerebelului

e Sindromul Joubert

e Sindromul Pierre-Robin

Maladii metabolice

¢ Leucinoza (maladia urinilor cu miros de sirop de
artar)

e Aciduriile organice (propionica, metilmalonica,

izovalerica)

Deficit in piruvat carboxilaza

Deficit in piruvat dehidrogenaza

Anomalii ale ciclului Krebs

Deficite complexe ale lantului respirator

Acidoza lactica congenitala

Hiperglicinemia noncetotica

Sindromul Ondine (Hipoventilatia de origine

centrala (in cursul somnului)

Anasarca fetoplacentara

Aceasta entitate exceptional de rara poate fi mar-
tor al unor boli lizozomale, dupa ce s-a eliminate o
anasarca de origine autoimuna. Anasarca feto-pla-
centara asociata cu semen dismorfice, se intdlneste
in maladia Sly (MPZ VII), mucolipidoza tip II
(boala celulara I), gangliozidoza GM1, sialidoza
tipul 2, galactosialidoza tip 11, maladia Austin; in
absenta semnelor dismorfice este prezenta maladia
Niemann-Pick, maladia Gaucher, maladiile de te-
zaurizare cu acid sialic liber, maladia Fabry, maladia
Wolman (tabelul 7).

Tabelul 7. Encefalopatii progressive cu debut antenatal

Anasarca fetoplacentara

— Maladia Sly (MPZ VII)

sau cu semne dismorfice

— Mucolipidoza tipul ll/boala celulara |

— Gangliozidoza GM1

— Sialidoza tipul 2

Sindrom edematos-ascitic

— Galactozemia tipul Il

— Maladia Austin

sau absenta semnelor dismorfice

— Maladia Niemann-Pick

— Maladia Gaucher

Hepatospelnomegalie

— Maladia de tezaaurizare cu acid sialic liber
— Maladia Farber (nodozitati subcutanate)

— Maladia Wolman (calcificari suprarenaliene)
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ORIENTAREA DIAGNOSTICULUI INTRE 4 LUNI
Sl 1 AN

Detresa neurologica acuta

Inetapade varsti 4 luni-1 an o detresia neurologica
acuta asociata frecvent cu simptome extraneurolo-
gice pune in discutie o serie de maladii: meningite
(bacteriene, virale), encefalita herpetica, contuzii
cerebrale (hematom subdural).

Crize convulsive ocazionale, epilepsii i sindroame
epileptice

Convulsiile febrile sunt cele mai frecvente in
aceasta etapa de varsta. 2-7% dintre sugari prezinta
cel putin o croza. Convulsiile ocazionale asociate
cu febra (meningitd purulentd — Heron Lange B,
1998-, encefalita herpetica, hipertermie maligna —
rau definita-), alaturi de crizele ce survin in context
metabolic(hipocalcemia,hipomagneziemia,hipona-
tremia, hipernatremia, intoxicatiile medicamentoase
si menajere), traumatismele — hematomul subdural
—consecita sindromjului Caffey-Kempe-Silverman,
raman frecvente la aceasta varsta (Dulac O, 1998;

Popescu V, 1988). Un numar de epilepsii si sin-
droame epileptice (spasmele in flexie, epilepsiile
partiale din scleroza tuberoasa Bourneville, malfor-
matiile cerebrale, leziunile distructive — sindsromul
HH) debuteaza in aceasta perioada de varsta.

Tulburarile de tonus predominante

Incepand de la varsta de 6 luni, se face diagnosticul
paraliziilor cerebrale infantile, care in primele luni (4-
6 luni) nu prezinta decat tulburiri de tonus.In aceasta
etapa de varsta se pot recunoaste mai usor cauzele de
hipotonie cu paralizie de origine periferica (amiotrofia
spinald in principal), miopatiile congenitale.

Deficitul psihomotor

Deficitul psihomotor este cel mai frecvent intalnit
in maladiile metabolice sau degenerative. Degradarea
psihomotorie ester uneori dificil de afirmat cand
debuteaza sau se agraveza lent. Varsta de debut, iden-
tificarea semnelor neurologice si extraneurologice
predominante, completate prin unele examene com-
plementare, permit suspicionarea unui mare numar
dintre aceste maladii (tabelele 8 si 9).

Tabelul 8. Principalele afectiuni neuromusculare cronice la copil inainte de 2 ani

Frecventa +++ ++ ++ + + + +
La nagstere De la De la
Varsta de debut 0-3 luni 6-13 luni sau mai nastere la | nasterela | Nastere 1-2 luni
tardiv 6 luni 6 luni
Facies ,fige” - - ++ - - + +
Ptoza - - + - + - +
Paralizii oculo- ) ) Cu exceptia } . } -
motorii CN si MT B
Proximala | - Proximala Proximala | Proximala | Distala
Amiotrofie ++MlI ++ Ml Difuza ++ -
>MS > MS * * ++
Tulburari de
e + - + + + + +

deglutitie
Hipotonie +++ ++ ++ + ++ ++ -
Axiala ++ + ++ ++ ++ + +
MS proximal +++ ++ ++ ++ ++ + + sau ++
Distal + + + + + ++ -
MI proximal +++ +++ ++ ++ ++ + +
Distal ++ ++ + + + ++ -
Reflexe osteoten-

; - - + + + - +
dinoase
Afectarea respi-
ratorie ++ + + + + + +
intercostali
Diafragm + - + + + + +
Fasciculatii ++ ++ - - -
Semne sensitive
si trofice ) ) ) ) ) ) )
Hipersudoratie + + - - - + +
Afectare cardiaca - - + + + - -
Hepatomegalie - - - + + - -

Amiotrofie | Amiotrofie Miopatii Miopatii Efjrl:)':'
Diagnostic spinala spinala congenitale meta-
tip | tip Il si DMC bolice musculare
congenitale |
Legenda

MP — miopatii; MT si CN — miopatii tubulare si centronucleare; DMC — distrofie musculara congenitala; NP — neuropatii;

MS — membre superioare; MI — membre inferioare
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Tabelul 9. Semne clinice extraneurologice si

Tabelul 11. Criterii de diagnostic in sindromul Rett

neurologice ce pot evidentia o encefalopatie progresivéa (dupé Trevathan si Naidu, 1998)

dupa perioada perinatala

Criterii indispensabile pentru diagnostic

Simptome extraneurologice
Micro- sau macrocefalie progresiva
Dismorfii: fata++, membre gi extremitati
Retard al cresterii
Hepatosplenomegalie
Semne cutanate:

— Ichtioza

— Rash-uri cutanate

— Angiokeratoza

— Melanodermie
Semne viscerale:

— Cardiomiopatie

— Nefropatie
Simptome neurologice

Hipo- sau hipertonie
Sindrom pyramidal
Sindrom extrapiramidal
Sindrom cerebelos
Neuropatie periferica

Regresie intelectuala, tulburari de comportament

* Perioada perinatald si prenatala aparent nor-
male

¢ Dezvoltare psihomotorie apparent normala in
primele 6 luni

e Perimetrul cranian normal la nastere

¢ Decelerarea cresterii craniiului (intre varsta de 6
luni si 4 ani)

¢ Pierderea indeméanarilor dobandite (intre varsta
de 6 si 30 de luni) asociata cu dificultati de co-
municare si de socializare

e Aparitia unor alterari severe ale limbajului ex-
presiv si receptive si prezenta unui retard psiho-
motor sever

* Miscari stereotipe severe, cum ar fi stransul si
desfacutul pumnului, apludare, grimace si auto-
matisme de frecare-spilare a mainilor aparute
dupa pierderea indemanarii

e Apraxia mersului si apraxia-ataxia trunchiului
intre 1 si 4 ani

e Tentative de diagnostic pana la varsta de 2-5

Miopatie ani
Semne oculare: Criterii de consolidare a diagnosticului in
— Nistagmus sindromul Rett
— Paralizia functiei e 777
— Ptoza, oftalmoplegie a. Apnee periodica in perioadele de veghe
Crize epileptice, mioclonii b. Hiperventilatie ingtermitenta
Clonii audiogene c. Crize de oprire a respiratiei (breath-holding)
d. Expir fortat de aer sau saliva
- Ty % : % e Anomalii EEG
Tulburarile comunicarii (izolata sau predominanta). a. Activitate de fond lent in veghe si incetinirea
Acestea sunt intalnite intr-o serie de afectiuni lenta a ritmului (3-5Hz) o
(spasmele infantile la debut, deficitele cognitive o Descarcari paroxistice de tip iritativ cu sau fara
. . . . . convulsii clinice
sau senzoriale — surditate, deficite vizuo-spatiale), «  Convulsii
maladiile metabolice sau eredo-degenerative (sin- « Spasticitate frecvent asociatd cu distonie si
dromul Rett, maladia Rett-Santavuori), autismul »atrofie“ musculara

pur si primitive (Kaner)(tabelele 10 si 11).

Tabelul 10. Examene complementare in encefalopatiile

progressive si encefalopatiile ,fixe, neexplicate”

Tulburari vasomotorii periferice
Scolioza

intarzierea cresterii

Picioare hipotrofice

Criterii de excludere in sindromul Rett

CT-cerebrala: calcificari

— leucodistrofii
— anomalii ale nucleilor cenusii
— atrofie cerebeloasa

Ecocardiografia

LCR: proteinorahie, lactatorahie
EMG: aspect neurogen

Electroretinograma: rretinopatie

Muco-oligozaharidurie: sulfatiduria
Cromatografia aminoacizilor in sange si LCR
Acizii gragi cu lant lung

Lactacidemie, piruvicemie

IRM ++ : tulburari ale giratiei (circumvolutiilor cerebrale)

Radiografia scheletului: coloana vertebrala ++, membre

Celule de tezaurizare: snge, maduva osoasa

EEG: trasee plate; acitivare prin SLI; ritmuri rapide

Lampa cu fanté: opacitéti corneene, luxatie de cristalin
Biopsie cutanata sau de conjunctiva: incluzii anormale

e Evidenta unei intarzieri a cregterii intrauterine

¢ Organomegalie sau alte semen de boala de
tezaurizare

¢ Retinopatie sau atrofie optica

* Microcefalie congenitala

e Evidentierea unor leziuni cerebrale dobandite
perinatal

e Evidenta unor tulburari neurologice de cauza
metabolica sau a altor tulburari neurologice
progressive

e Tulburéri neurologice dobandite dupa infectii
severe sau traumatisme craniene

ORIENTAREA DIAGNOSTICULUI DUPA VARSTA
DE 1 AN

Demersul diagnostic se desfasoara dupa modelul
prezentat in tabelul 12.
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Maturatia srogresiva a SNC permite evidentierea
unor semne neurologice specifice unei disfunctii
ale unei anumite regiuni ale SNC sau SNP.

O cauza foarte frecventa de consultatii dupa
varstade 1 an este o anomalie a mersului: intarzierea
mersului, mers anormal, regresia mersului.

Conditiile in care au survenit anomaliile mer-
sului, simptomele neurologice si extraneurologice
associate, utilizarea unor examene complementare
solicitate cu discernamant, permit o orientare a diag-
nosticului, frecvent mai usoara, la aceasta varsta.

Anomalii ale mersului datorate unui deficit motor

Acestea se pot instala iTn mod acut sau cronic si
progresiv.

Tulburari ale mersului datorate spasticitatii

Mersul spastic este intalnit in o serie de entitati
(Arthuis, 1998; Kuban KCK si colab, 1994;
Chabrol, 1998).

Tulburari de mers de natura ataxica (tabelul 12)

Tabelul 12. Criterii de diagnostic in autism DSM IV*
(Manuel diagnostique et statistique des troubles
mentaux, 1996)

1. Alterarea calitativa a interactivitatii sociale

Cel putin 2 criterii

a. Deficienta marcata a comportamentelor non-
verbale care regleaza interactiunile sociale, de
exempliu: expresia fetei, privirea, posturile cor-
porale si gesturile

b. Incapacitatea de a dezvolta relatii cu ceilalti

c. Absenta tendintei spontane de a arata bucurie sau
interes fata de persoanele sau obiectele din jur

d. Absenta de reciprocitate sociala sau emotionala

2. Alterarea calitativa a comunicarii

Cel putin 1 criteriu

a. Intarzierea sau absenta totala a limbajului oral,
fara nici o incercaqgre de a-l inlocui prin alte mij-
loace de comunicare (gesture sau mimica)

b. Laceicare prezinta deja un limbaj, incapacitatea
de a stabili sau sustine o conversatie cu o alta
persoana

c. Folosirea stereotipa si repetitiva a limbajului

d. Absenta jocurilor variate si spontane sau a acti-
vitatilor de imitatie sociale (adaptate la nivelul
de dezvoltare)

3. Repertoriu restrans si stereotip de activitati

si interese

Cel putin 1 criteriu

a. Preocupare excliusiva pentru unul sau cateva
obiecte de interes

b. Atasament constant pentru rutina sau ritualuri
specifice gi nefunctionale

c. Stereotipii motorii (miscari dezordonate ale degetelor
sau mainilor sau mitcari compelxe ale corpului)

d. Fixare persistenta pe partile unor obiecte

* Sunt necesare 6 criterii in total, cu cel putin 2 criterii din cagtegoria
a l-a, 1 criteriu din categoria a 2-a si 1 criteriu din categoria a 3-a.
Debut inainte de 3 ani

Anomaliile motricitatii in rsaport cu o semiologie
extrapiramidala (coreo-atetoza, distonia)

Frecvent, semiologia extrapiramidald este aso-
ciata cu alte simptome neurologice (piramidale sau
cerebeloase). Aceasta este o semiologie dificil de
analizat. In tabelul 13 sunt prezentate principalele
afectiunidecercetatinprezentauneisimptomatologii
extrapiramidale.

Tabelul 13. Cauzele ataxiei

Acuta

e |diopatica (ataxia acuta cerebeloasa)

e Metabolica

— Hipoglicemie

— Hiponatremie

— Hiperamoniemie

— MAladia Leigh

— Encefalopatia Wernicke

¢ Infectii
Meningite bacteriene
Meningite virale
Encefalita de trunchi cerebral

e Toxice

¢ Hidrocefalia

e | eziuni cerebeloase

* Neuroblastom

e Poliradiculopatii
Sindromul Guillain-Barré
Encefalita de capusa

e | abirintita

e Tumori de trunchi cerebral

 Scleroza multipla

e Traumatisme

Tranzitorie

¢ Migrena bazilara

e Epilepsia
Starea postcritica

¢ Intoxicatii

* Metabolice
Hipoglicemia
Hipoeramoniemia
Anomalii ale acizilor organici
Boala Hartnup
Acidemia hiperpiruvica
Leucinoza — forma intermitenta
Boala Refsum
Porfiria

¢ Ataxia paroxistica dominanta

Cronica

e Deficite cerebrale neprogresive (fixe)
Paralizia cerebrala
Malformatii

e Degenerative
Ataxia Friedreich
Ataxia ereditara dominanta (atrofia
olivo-ponto-cerebeloasa)
Boala Charcot-Marie-Tooth
Boala Roussy-Levy

* Alte anomalii genetice
Boala Wilson
Boala Refsum
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Sindromul Bassen-Kornzweig
Ataxia-telangiectazia
Sfingolipidoze
Ceroid-lipofuscinoze neuronale
Deficitul de gamma-glutamil-cistein sintetaza
Sindromul Chediak-Higashi
Boala Behr (ataxia spastica familiald)
Boala von Hippel-Lindau

* Boli castigate
Hipotiroidism
Neoplasme
Medicamente sau toxice
Scleroza multipla

Degenerescenta cerebeloasa nutritionala

Crize convulsive, epilepsii si sindroame epileptice
cu debut dupa 1 an

Convulsiile febrile sunt cele mai frecvente; de
asemenea, si alte crize convulsive ocazionale febrile
sau nonfebrile raman frecvente pana la varsta de
3-4 ani (Dravet Ch, 1998; Plouin P si colab, 1998).
Dupa varsta de 2 ani, debuteaza principalele sin-
droame epileptice si epilepsii ale copilului. Varsta
de debut, aspectul clinic si EEG faciliteaza diag-
nosticul unora dintre aceste crize, in primul rand a
epilepsiei absenta (petit mal absentd). Avizul unui
specialist neuropediatru cu sprijinul unor examene
mai complexe (video-EEG) este frecvent indispen-
sabil pentru interpretarea corectd a manifestarilor
electro-clinice si pentru instituirea unei terapii
adecvate. EEG permite diagnosticul pozitiv sau di-
ferential al epilepsiei, faciliteaza, de asemenea, pre-
cizarea diagnosticului sindroamelor epileptice, a
etiologiei, precum si monitorizarea evolutiei si de-

cizia de oprire a tratamentului (Plouin P, Soufflet C,
1998).

Pentru ca EEG sa constituie un sprijin in sta-
bilirea diagnosticului pozitiv, sindromic si etiologic
al epilepsiei, trebuie sa fie realizata dupa unele prin-
cipii: sa se utilizeze o tehnica adaptata la varsta co-
pilului, sa se cunoasca limitele normalitatii pentru
fiecare etapa de varsta, de la nastere la 15 ani si sa
fie interpretata in corelatie cu datele clinice.

In tabelul 14 sunt prezentate unele tipuri de epi-
lepsie particulare varstei peste 1 an, care trebuie bine
cunoscute de pediatri, deoarece pun adesea probleme
dificile de diagnostic (Billard C si colab, 1998).

Un rol principal in stabilirea diagnosticului pozitiv,
diferential si etiologic 11 are anamneza cu descrierea
clinicd a accesului paroxistic, la care se asociaza
examenul clinic si EEG, de asemenea, foarte utile
pentru diagnostic (Billard C si colab, 1998). In cele
mai multe cazuri este indicatd explorarea
neuroradiologica, mai ales in situatiile in care nu sunt
identificate clinic leziunile neurologice preexistente.
In cazuri particulare sunt pretioase explorarile
neuropsihologice, biochimice si microbiologice.

Tablou de detresa neurologica acuta caracterizat
prin tulburari ale congtientei (mai mult sau mai
putin severe), asociate cu semen neurologice
variate (piramidale, extrapiramidale), crize epileptice
(mai mult sau mai putin rebele)

Acest tablou este realizat de o serie de entitati:
meningite bacteriene acute, meningita tuberculoasa
(Ponsot, 1998, abcese cerebrale (Ponsot, 1998),

Tabelul 14. Maladii metabolice si heredo-degenerative cu semiologie extrapiramidald predominantad (cu debut
dupa 5 ani, uneori dupéa 10 ani) (dupa Ponsot G si Chabrol B, 1998)

s Retard Semne extrapir- Alte semne Semne ocu- Semne extra- Examene cgmple-
Entitati . ) . mentare (simple,
’ mental amidale neurologice lare neuro-logice ) .

orienta-tive
. . < Distonie
Distonia musculara s
- s < + generalizata - - -
idiopatica deformanta . .
Spasme distonice
Rigiditate Inel verde T .
s . Insuficienta Cerulo-plasmina
. . orofaciala pericor-nean i~ L =
Maladia Wilson + s hepatica diminuata
Tremuratura Kayser- LS . <
. . N ; Ciroza Cuprurie crescuta
intentionala Fleischer
s . . Paralizie
Coreea Huntington ++ Rigiditate E_plleps_leu oculo-motorie - -
Coree mioclonica <
voluntara
Maladia Hallervorden- . Distonie Semne pirami- Retino-patie ) IRM- hiper-semnal
Spatz - Coreo-atetoza dale pigmentara n globus pallidum
. Dizartrie Paralizie Acantocite in
Neuro-acantocitoza + Coree . « - N .
. AR functio-nala sangele periferic
Distonie, rigiditate ’
Coreea familiala ) Coree ) ) )
benigna Tremuraturi
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encefalite (herpetica, postinfectioasa, leucoence-
falite acute) (Ponsot si colab, 1998), encefalopatii
acute (sindrom Reye, encefalopatie acuta cu soc he-
moragic) (Ponsot si colab, 1998), hemoragii
meningocerebrale, glioame cerebrale, limfoame
non-Hodgkin, leucodistrofii metabolice etc. Diag-
nosticul acestor entitati este important de efectuat,
in timp util, mai ales a acelora care impun un trata-
ment specific §i urgent.

Manifestari neurologice acute recidivante
neepileptice

O serie de entitati prezentate in tabelul 16 se
caracterizeaza prin manifestari neurologice recidi-
vante nonepileptice: migrena (Arthuis, 1998),
terorile nocturne, narcolepsia, hemiplegia acuta cu
resute, ataxiile acute recidivante (Robain, 1998),
unele miopatii metabolice, paraliziile periodice
(Chabrol, 1998), porfiriile, distoniile acute paroxis-
tice, sindromul Reye, evenimentele aparent amenin-
tatoare de viatd (ALTE) la sugar (Arthuis, 1998;
Kahn si colab, 1992).

Cefaleea

Cefaleea constituie un motiv frecvent de consul-
tatie dupa varsta de 5 ani. Mai rard decat migrena,
cefaleea este important de a fi diagnosticata,
deoarece ea are uneori cauze care impun un trata-
ment specific si de urgenta. Trebuie totdeauna sa se
elimineposibilitateauneihipertensiuniintracraniene
care poate avea cauze multiple, In particular tu-
morile cerebrale de fosd posterioard, hidrocefalia
cronicd, malformatiile articulatiei occipto-atlantoi-
diene (,,malformations de la charriére*), hiperten-
siunea intracraniand benignd etc, mai ales dacad
durerile de cap au o simptomatologie particulara si
sunt asociate cu alte simptome (varsaturi, semne
neurologice diverse, in special cerebeloase). CT-ce-
rebrala si IRM sunt indispensabile la cea mai mica
suspiciune.

Vor fi luate in discutie si alte tipuri de cefalee
intalnite la copil:

» cefalee vasculara nemigrenoasa (cefaleea
prin hipertesiune arteriala; cefaleea asociata
febrei de cauze uneori banale; algiile vascu-
lare ale fetei (,,cluster headache®);

» cefalee prin tractiune (prin hipertensiune
intracraniand benignd de cauze medica-
mentoase — vitamina A, cicline, acidul nali-
dixic —, inflamatorii, endocrine), cefaleca
asociata hipotensiunii intracraniene, de obicei
dupa o punctie lombara;

» cefaleea prin tensiune (de obicei declansata
de pozitia incorecta la masa de lucru);

» cefaleeaproiectata (cefaleeade cauza oculara,
de obicei dupa o lectura prelungita);

» cefaleea de asociere (postcomotionala ca ur-
nare a unui traumatism cranian; la copiii cu
cardiopatii cianogene, cu insuficienta respira-
torie cu hipercapnie, in intoxicatiile cronice
cu monoxid de carbon);

» cefaleea psihogena (la copiii intre 7 ani $i mai
frecventa decat migrena) (Arthuis, 1998).

Regres psihomotor

Regresul psihomotor este, in principal, asociat
maladiilor metabolice sau degenerative (Chabrol,
1998). Evolutiaregresului psihomotor este variabila,
uneori rapida, alteori loenta. In unele maladii (muco-
polizaharidoze, oligozaharidoze) (Chabrol, 1998);
regresul psihomotor este precedat de alte simptome
cronice cum ar fi semnele dismorfice.

Orientarea diagnosticului etiologic al regresului
psihomotor este facilitatd de varsta debutului simpto-
melor, analiza principalelor semne neurologice si
extraneurologice 1n asociere cu o serie de examene
complementare (a se vedea tabelele 9 si 10).

Mai rar, o deteriorare intelectuala, apoi motorie,
frecvent asociata cu tabloul de ataxie, poate fi in
raport cu o maladie inflamatorie subacuta: panence-
falita subacuta (Ponsot, 1998), encefalita datorita
virusului imunodeficientei umane (HIV) (Tardieu
M, 1998), maladia Creutzfeld-Jakob (Billette de
Villemeur T, 1998).

Hipertensiunea intracraniana poate determina o
deteriorare intelectuald progresiva predominant aso-
ciatd cu alte simptome. Acest tabloju se constata in
particular in hidrocefraliile cronice (Pinton F, 1998).

Retard mental

Este o cauza frecventa de consultatii inneurologia
pediatrica (Mancini J, 1998; Monela A si colab,
1998). Prevalenta retardului mental sever este intre
3 si 4/1.000, iar esecul scolar intre 10-15/100
(Ponsot si colab, 1998). Retardul mental poate fi
izolat sau asociat cu alte simptome croncie sau pro-
gresive (Billette de Villemeur T, 1998; Mancini J,
1998; Monela A si colab, 1998).

Tulburari de comunicare si de comportament

Acestea sunt frecvente intr-un numar de maladii
neurologice ale copilului si adesea asociate cu
deficit cognitiv sau cu semne neurologice.

Aceste tulburari pun probleme destul de dificile
atunci cand sunt severe (Billard C, 1998; Livet MD
si colab, 1998).
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Paralizii ale nervilor cranieni

Paraliziile nervilor cranieni, izolate sau asociate
cu alte simptome, sunt o cauza frecventa de consul-
tatii de neurologie pediatrica.

Paraliziile nervilor cranieni izolate survin frevent
dupa un episod viral, situatie care, in asociere cu
natura lor inflamatorie este in favoarea unei posibile
origini autoimune cu demielinizare. In acest cadru
sunt: nevrita optica retrobulbard (neuropapilita),
paralizia perechii a V1I-a, paralizia faciala a frigore
si paraliziile perechilor a IX-a si a X-a (hemipareza
velo-faringiana izolata Boutin B, 1998).

Afectarea neurosenzoriala (tulburari de vedere, ale
motricitatii oculare, surditate

Poate fi izolatd sau predominantd (in cadrul a
diverse entitati) si motiv principal de consultatie.
Afectarea neuro-senzoriala poate fi congenitald sau
castigata, acuta, cronicd sau progresiva, izolata sau
asociata altor simptome neurologice putind fi
prezenta in maladii foarte variate: embrio-fetopatii,
malfiormatii cerebrale sau cerebeloase, anomalii
primitive ale ochiului sau urechii, iatrogene, post-
meningitice sau terapeutice, inflamatorii, tumorale,
metabolice sau degenerative.

Anomaliile motricitatii oculare pot fi datorate tulbu-
rarilor de vedere, paraliziilor de nervi oculari (Bursztin
Jsicolab, 1998), anomaliilor muschilor mici ai ochiului
sau paraliziilor functionale (tabelul 15).

Tabelul 15. Epilepsii mioclonice progressive (dupa
Dravet Ch, 1998)

1. Cu mechanism biologic cunoscut

¢ Sialidoze

— Tipul | - 6 p (alfa-neuraminidaza)

— Tipul Il - 20913

e Maladia Gaucher tipul Ill — 1 21 (mutatii

multiple)

MERRF* — (ADN mitochondrial, pozitia 8344)

Gangliozidoza GM2 (tipul 111)

2. Cu marker patologic

Maladia Lafora — 6 q 23-25

¢ Ceroid lipofuscinoze

— Tipul infantil — cr. 1

— Tipul infantil tardiv — 13q 23 (forma finlandeza)

— Tipul juvenil — 16 S298

3. Numai cu un marker genetic

e Maladia Unverricht-Lundborg - 21q 22.3
(implicarea cistatinei)

¢ CoreeaHuntington—infantil-4 p16 (expansiunea
tripletelor CAG**, codanta pentru huntingtina)

¢ DRPLA*** — 12q (expansiunea instabila a triple-
telor CAG**)

* MERRF — epilepsie mioclonica progresiva cu ragged red fibers
** CAG - citozin-adenin-guanozina
*** DRPLA — Degenerescenta dento-rubro-palido-luysiana

Paraliziile nervilor oculomotori, izolata sau aso-
ciate Intre ele (oftalmoplegie) sunt prezentate, de
asemenea, in tabelul 16.

Tabelul 16. Manifestéari neurologice acute recidivante
non-epileptice

* Migrena comuna si clasica (zisa “oftalmica”)
¢ Migrena oftalmoplegica
e Terorile nocturne (pavor nocturn)
e Cosmarurile (vise angoasante)
* Somnambulismul
* Narcolepsia (sindromul Gélineau), cataplexia
e Alte hipersomnii
- sindromul apneei in cursul somnului
- sindromul Kleine-Levine
e Hemiplegia acuta cu resute
- Migrena hemiplegica familiala
- Hemiplegia alternanta
- Sindromul Moya-Moya
- Metabolica: sindromul MELAS, homocistinuria
e Ataxia acuta cu regute (+tulburari ale constientei
+ tulburari digestive): leucinoza cu debut tardiv;
acidemiile organice (metilmalonica, propionica);
anomalii ale ciclului ureei; deficitul in piruvat
carboxilaza; anomalii ale lantului respirator;
maladiua Hartnup
- Ataxii periodice familiale
¢ Deficite motorii cu resute (episoade de deficit
motor cu resute + tulburari ale conttientei + crize
epileptice): anomalii ale lantului respirator
(MELAS); homocistinuria; maladia Fabry;
deficitul in glicoproteine glicozilate
- Miopatii metabolice
Miopatii datorate anomaliilor glicogenului si
glicolizei
Deficitul in maltaza acida (glicogenoza tip Il)
Glicogenoza tip lll (enzima debransanta)
Glicogenoza tip IV (enzima bransanta)
Miopatii permanente prin anomalii ale ciclului
carnitinei si beta-oxidarii
Miopatii mitocondriale datorate unor anomalii
asle functionarii lantului de oxido-reducere
sau lantului respirator
- Paralizii periodice
Forma hipokaliemica (maladia Westphal)
Forma hiperkaliemica (maladia Gamstorp)
Paramiotonjia congenitala Eulenburg
Miotonia Thomsen si miotonia Becker
- Porfirii
Porfiria acuta intermitenta
Coproporfiria ereditara
Porfiria variegate
¢ Distonii acute paroxistice
- Diskinezii paroxistice kinesigenice
- Diskinezii paroxistice non-kinesigenice
- Diskinezii paroxistice induse de exercitii
fizice, mars...
- Diskinezii paroxistice legate de somn
e Sindromul Reye
e Evenimente apparent amenintatoaqre de viata
(ALTE) la sugar
- de cauza cardiaca (prin “hipertonie” vagala)
- de cauza digestiva (refluxul gastro-esofagian)
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- de cauza respiratory si infectioasa

- de cauza metabolica si endocrina (anomalii
ale beta-oxidarii prin deficitul de acyl-CoA
dehidrogenaza)

- de cauza neurogena

* Hipersomnie recurenta ce survine la baieti in a doua decada de viata,
asociata cu tulburari de comportament si adesea cu megafagie

** Forma autozomal dominanta de migrend cu aurd hemiparetica. in
50% din cazuri este datorita mutatiilor genei CACNL1A4 situata pe
cromozomul 19 si codificand o subunitate

A canalului de calciu neuronal. in aproape 50% din cazuri este datorita
mutatiilor altor gerne, in particular a unei gene localizate pe bratul lung
al cromozomului 1 (20%) si mutatiilor unei gene inca nelocalizate (in
restul de 20-30%)(Joutel si colab, 1994).

**% ALTE — apparent life-threatening event

Surditatea este rar motivul principal al unei con-
sultatii neuropediatrice (Marie P si colab, 1998;
Lina-Grande G si colab, 1995); ea este frecvent de-
pistata cu ocazia altor manifestari clinice. Cauzele
surditatii sunt foarte diverse: congenitale, castigate,
acute sau progresive.

Situatia principald in care se suspecteaza surdi-
tatea este retardul sau o anomalie a limbajului.

Surditatea de perceptie are o cauza necunoscuta
in 1/3 dintre cazuri, genetica in 1/3 dintre cazuri si
castigata in 1/3 dintre cazuri; 10% sunt asociate cu
un sindrom malformativ, 90% sunt izolate.

Surditatea castigata este intalnita in (Marie P si
colab, 1998):

+ afectiunileantenatale:suferintahipoxic-ische-
mica intrauterind cronica (Motte J si colab,
1998); boli infectioase sau parazitare: ru-
beola, infectiile cu herpes virus, citomega-
lovirus, varicela, sifilisul, toxoplasmoza; tera-
peutice (medicamente): thalidomida (interzisa),
aminozide, iradiere a bazinului in cursul
primelor 3 luni de sarcina;

+ afectiunile neonatale: suferinta hipoxic-ische-
micd neonatald; infectii (septicemii, menin-
gite); medicamente ototoxice (aminozide);
icter sever;

 afectiunile postnatale: infectii (meningite pu-
rulemte, meningita urliand); medicamente
(aminozide); traumatice (fractura de stanca a
temporalului), tumorald (neurofibromatoza
tipul 2).

Surditati de perceptie genetice sunt:

» izolate (21%): recesive (in 80% din cazuri) si
dominante (in 20% din cazuri)

* incadrul unui sindrom polimalformativ (14%):
sindromul Usher, sindromul Hallgreen, sindro-
mul Klippel-Feil, trisomia 21, sindromul
Turner, sindromul Waardenburg, sindromul
Jerwell-Lange si Nielsen

Surditatea poate fi depistatd numai prin examene
complementare, solicitate in legatura cu o anamneza
particulara (in evolutia unei meningite sau in foarte
rarele cazuri de sindroame genetice sau de neurinom
de acustic (Bosquet D si colab, 1978; Marie Ph si
colab, 1986; Lafon JC, 1985).

Deformatii ortopedice

Motiv principal de consultatie in serviciile de
ortopedie, deformatiile ortopedice pot pune in dis-
cutie unele afectiuni neurologice (tabelul 17).

Deformatiile ortopedice la copilul cu paralizie
cerebrald sau cu o maladie metabolica sau eredo-
degenerativa sunt frecvente, variate si pot interesa
una sau alta din articulatiile celor 4 membre si
coloana vertebrala.

Nu rareori, la un bolnav consultat pentru o
deformatie ortopedica se pot constata urmatoarele:

* 0 maladie neuromusculara (distrofie muscu-

lara Diuchenne de Boulogne — DMD; distrofie
Becker; distrofie musculara Emery-Dreyfuss;
distrofie musculara Dubowitz; distrofie facio-
scapulo-humerala Landouzy-D¢jerine; distro-
fie miotonica progresiva Steiner;

* sindrom Schwartz-Jampell;

* amiotrofie spinala infantila tipurile I, II si

I11;
* neuropatie senzitivo-motorie ereditard Char-
cot-Marie-Tooth, tipurile I si II;

» artrogripoza multipla congenitala, etc.

Acest fapt subliniazd importanta si necesitatea
unui examen neurologic complet in prezenta unui
simptom sau semn al unei boli ortopedice.

Deformatiile ortopedice in bolile neurologice
(boli neuromusculare, paralizii cerebrale, boli me-
tabolice si eredo-degenerative) necesita luarea in
eviodenta a acestor pacienti cu efectuarea unui
examen neurologic, stabilirea corectd a diagnos-
ticului si luarea unor masuri terapeutice adecvate.

Manifestari neurologice de origine pitiatica (isterica)

Acestea sunt variate si deseori dificil de diag-
nosticat. Cele mai frecvente sunt: vertijul, ataxia
(cu imposibilitatea ,,teatralizata* de mers), deficitul
motor generalizat sau localizat, cecitatea (vederea
tubulard). Deseori la originea acestora se constata
un eveniment patologic real.

Repetarea examenelor pentru depistarea ,,inco-
erentelor* si aprecierea profilului psihologic al co-
pilului si familial, ca si consultul pedopsihiatric
sunt frecvent benefice (Clément MC, 1998).

Crizele de ,,conversie* sau ,,falsele crize* pot fi
vazute la copilul cu epilepsie, la care alterneaza
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Tabelul 17. Anomaliile motricitatii oculare

Anomalii corneene
Cataracta

Retinopatie

Atrofie optica

Opsoclonus

Paralizii ale functiei oculomo-
torii
Asinergie oculocefalica

Mucopolizaharidoze
Sindromul Lowe
Maladia Fabry
Sindromul
Marinescu-Sjégren
Maladia Wilson
Homocistinuria

Retinopatia congenitala
Maladii peroxizomiale
Maladia Hallervorden-
Spatz

Atrofia olivo-cerebeloasa
A-beta lipoproteinemia
Sindromul Sjégren-Lars-
son

Paralizii spastice famil-
iale (maladia Strimpell-
Lorain

- pure

- complicate
Ceroid-lipofuscinoze

Atrofia optica
congenitala

Maladia Pelizaeus-
Merzbacher
Leucodistrofia
Krabbe

Maladia Friedreich
Alte degenerescente
Spino-cerebeloase
-deficit in vitamina E
prelungit si sever
Maladia Leber
Deficit in sulfit oxidaza
Sindromul Leigh

Sindromul opsomio-
clonic
(Kinsbourne)

Ataxie-telan-giectazie +++
Coreea Huntington +++
Maladia Gaucher tip Ill ++
Maladia Niemann-Picks ++
Maladia Friedreich

Alte degenerescente spino-cer-
ebeloase + deficit in vitamina E
prelungit si sever

A-beta lipoproteinemia

Maladia Leigh

Gangliozidoza GM, juvenila +
Maladia incluziilor neuronale
intranucleare

Apraxie oculo-motorie Cogan ++

Agenezia vermisului cerebe-
los+++

Ceroidlipofuscinoze:
— forma infantila precoce (maladia Santavuori-Haltia)
— forma infantila tardiva (maladia Jansky-Bielschowski)

— forma juvenila (maladia Spielmeyer-Vogt sau maladia Batten infantila)

crizele veritabile cu ,falsele crize*. Aspectul cri-
zelor, circumstantele de survenire, rezistenta la tera-
pia medicala (ex: anticonvulsivantele in epilepsie)
sunt elemente care pun intrebari pe care numai o
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