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DEMERSUL DIAGNOSTIC: ANAMNEZĂ, 
EXAMEN CLINIC

În neurologia pediatrică, procesul de stabilire a 
diagnosticului este, în linii mari, similar cu acela 
din alte specialităţi pediatrice.

Stabilirea diagnosticului trebuie să debuteze cu 
obţinerea de date din anamneză, pornind de la 
motivele care aduc copilul (sau pe părinţi) la medic.

Interogatoriul copilului sau al părinţilor este 
uneori decisiv, el oferind elementele esenţiale 
pentru diagnosticul clinic („cheia diagnosticului“). 
Pentru o etapă iniţială a anamnezei este preferabilă 
metoda expozitivă aceleia interogative. Anamneza 
este apoi completată cu întrebări „ţintite“, întrebări 
care vizează lămurirea unor aspecte privind con-
diţiile de apariţie a bolii, modalitatea debutului, evo-
luţia simptomelor principale, atitudinea terapeutică 

anterioară, modul în care ea a infl uenţat sau nu 
simptomele iniţiale (Popescu V, Arion C, 1987), De 
asemenea, pe baza unui plan bine stabilit, neurologul 
pediatru trebuie să investigheze cât mai minuţios 
antecedentele personale normale şi patologice ale 
copilului, antecedentele familiale, condiţiile de 
mediu în care acesta se dezvoltă.

Examenul obiectiv (general şi neurologic) prac-
ticat metodic vizează depistarea semnelor de su-
ferinţă din partea organismului şi, în special, a 
sistemului nervos.

Investigaţiile paraclinice trebuie totdeauna efec-
tuate „în lumina observaţiei clinice“, cu rol de a 
confi rma sau verifi ca ipoteza diagnosticului clinic; 
mai rar, ele permit singure stabilirea diagnosticului. 
În situaţiile în care examenul clinic demonstrează o 
defi cienţă mentală asociată cu „trăsături“ dismorfi ce 
şi/sau un context malformativ, devine necesar un 
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bilanţ genetic. Orientarea clinică permite alegerea 
examenelor citogenetice sau moleculare cele mai 
adaptate diagnosticului suspectat.

În tabelul 1 este prezentat schematic demersul 
diag nostic în neurologia pediatrică. O serie de re-
marci se impun asupra unor date prezentate.

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

Antecedente familiale
Consanguinitate, cazuri similare (arbore genea-
logic ++)
Avorturi spontane, decese în fratrie (vârstă, cauze)
Condiţii socio-culturale, etnice, obiceiuri ali men tare
Maladii cronice (ale mamei şi ale tatălui)

Antecedente obstetricale
Modul de desfăşurare a sarcinii şi expulziei
Dismaturitate, prematuritate
Existenţa factorilor de risc ante- şi perinatali
Evoluţia psihomotorie a copilului
Evoluţia maladiei: data debutului, condiţiile în 
care a survenit
Examenul nou-născutului, sugarului, copilu lui
Parametrii copilului la naştere şi evoluţia aces-
tora (greutate, talie, perimetrul cranian)
Dismorfi i
Examenul neurologic (particularităţi legate de 
vârstă +++)
Examenul general (semen cutanate, anomalii 
viscerale, cardiace, digestive, renale, hepato-
sple no megalie etc)
Manifestări paroxistice convulsivante sau nu: 
descriere ++

Examenul neurologic al nou-născutului şi al 
sugarului în primele 4-6 luni de viaţă prezintă di fi -
cultăţi particulare, în raport cu maturaţia fi zio logică 
a creierului, încă incompletă la această vârstă. Sim-
ptomele neurologice specifi ce disfuncţiei uneia sau 
alteia din regiunile SNC sunt absente la această 
vârstă. Simptomele neurologice principale sunt tul-
burările de tonus associate sau nu cu un defi cit motor, 
tulburările de comunicare (ce se apreciază prin 
comportamentul ocular şi reacţia la stimuli), prezenţa 
sau absenţa de fenomene paroxistice convulsivante. 
Anamneza şi semnele extra neuro logice au o valoare 
particulară la nou-născut şi sugar în primele 4 luni, 
datorită sărăciei datelor obţi nute prin examenul 
neurologic (Arthuis, 1998; Ponsot şi colab, 1998).

Descrierea precisă a tuturor fenomenelor paro-
xistice este fundamentală şi cu atât mai difi cilă cu 
cât copilul este mai mic (tabelul 2).

Tabelul 2. Manifestări neurologice paroxistice. Conduita 
de urmat

Anamneza
Condiţii de apariţie

febră
traumatism

•

•
•
•

•
•
•
•
•

•
•

•
•

•

•

•
•

ora
factori declanşanţi: stress, zgomote, mişcări, 
stimuli, alţi factori
aură

Descrierea detaliată a manifestării paroxistice
Simptome generale sau neurologice associate
EEG, video-EEG
ECG, Holter, pH-metrie
lte examene complementare (în funcţie de 
datele examenului clinic):

Imagistică (IRM ++, ecografi e la nou-născut)
Examene metabolice (pH, acetest, glicemie, 
calcemie, magneziemie, amoniemie, lactacidemie, 
DNPH)
Puncţia lombară

O anamneză minuţioasă şi o observare atentă 
clinică şi paraclinică (EEG, video-EEG) a copilului 
permit diferenţierea crizelor convulsive de tremu-
rături sau de miocloniile de somn, spasmele infantile 
de tresăriri sau de un refl ux gastroesofagian dureros 
(tabelul 3).

Factorii de risc ante- şi perinatali sunt factorii 
care permit suspectarea apariţiei ulterioare a unui 
han dicap mai mult sau mai puţin sever. O serie din 
aceşti factori nu au o valoare reală (circulară de 
cordon, metroragiile din prima lună, scorul Apgar 
mic la 1 minut, o criza convulsivă izolată etc), iar 
cei care prezintă o semnifi caţie trebuie corect inter-
pretaţi, valoarea lor fi ind mai mare când sunt 
asociaţi (Ponsot şi colab, 1998). Este important de 
subliniat că majoritatea copiilor ce prezintă o para-
lizie cerebrală n-au avut nici unul din factorii de 
risc menţionaţi mai sus (Kuban şi colab, 1994; Nelson, 
1988; Nelson şi colab, 1985, 1986, 1989, 1991).

ORIENTAREA DIAGNOSTICULUI ÎNTRE 0 ŞI 4 
LUNI

Tablou de detresă neurologică acută

Tabloul de detresă neurologicăacută de la naştere 
sau după un interval liber atât la nou-născutul 
prematur, dismatur, cât şi la termen, trebuie să deter-
mine cercetarea cauzelor sale.

În asociere cu hipotonie axială importantă, crize 
convulsive, tulburări de succiune-deglutiţie şi tul-
burări respiratorii, detresa neurologică la nou-
născut este întâlnită cu frecvenţă mai mare la pre ma-
ture în encefalopatia hypoxic-ischemică peri  na tală, 
hemoragiile intracraniene, meningitele bacteriene 
(cu streptococ B, E. coli K1, predo minant), en-
cefalita herpetică. Mai rar, detresa neuro logică la 
nou-născutul la termen este întâlnită, de obicei, 
după un interval liber, într-o serie de maladii meta-
bolice (defi citul în piruvat carboxilază, defi  citele 
multiple în carboxilaze, în defi citul de piruvat 

•
•

•

•
•

•
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dehidrogenază, în anomaliile ciclului Krebs, în 
defi citele complexe ale lanţului respirator.

Tablou clinic prezentând predominant crize 
convulsive.

Crizele convulsive în această perioadă de viaţă 
sunt de cauză organică, metabolică, toxică şi 
idiopoatică. Un loc important îl ocupă convulsiile 
de cauză organică din encefalopatia hipoxic-ische-
mică, hemoragiile intracraniene, malformaţiile 
SNC, infecţiile SNC (meningite bacteriene, ence-
falită herpetică), urmate de convulsiile de cauză 
metabolică (hipocalcemie, hipomagneziemie, hipo-
glicemie, hiponatremie şi, foarte rar, convulsile 
piridoxino dependente, din defi citul de biotinidază, 
din anomaliile metabolismului aminoacizilor şi ma-
ladiile peroxizomiale). Mai rar, convulsiile neo-
natale sunt consecinţa intoxicaţiei cu anestezice 
(administrate local) sau întreruperii bruşte a ad-
ministrării drogurilor la mamă. Un aspect particular 
îl prezintă convulsiile neonatale idiopatice (benigne 
familiale, benigne de ziua a 5-a) cu debut precoce 
şi afectare neurologică marcată.

Tablou clinic caracterizat prin tulburări de tonus

Tulburările de tonus pot fi  notate de la naştere 
sau apar după câteva săptămâni. Se disting: hipotonii 
de origine centrală (cele mai frecvente) şi hipotonii 
de origine periferică (tabelul 4).

Tabelul 4. Miopatii congenitale-clasifi care şi localizare 
genetică (după Routon MC, 1998)

Miopatia cu nuclei centrali (19q 13.1-13.2) – re-
ceptor al ryanodinei (canal de calciu)
Miopatia cu multiminicores
Miopatia cu bastonaşe (nemalinică)(1q22-q23); 
alfa-tropomiozina; 2 q; ş.a.
Miopatia miotubulară (xq27.3+q28; ş.a.)
Miopatia centronucleară
Miopatia cu incluzii (miopatii cu corpi reductori, 
miopatia cu incluzii cu aspect de amprente digitale, 
miopatia cu corpi citoplasmatici sau sferoizi)
Miopatii rare (miopatia cu pierderea focală de striaţii, 
miopatia cu aggregate dc desmină, mio patia cu 
aggregate tubulare, miopatia cu corpi zebraţi, mio-
patia sarcotubulară, miopatia trila minară)
Miopatii inclasabile: disproporţia congenitală a 
diverselor tipuri de fi bre musculare, miopatie cu 
anomalii minore, minimal change

•

•
•

•
•
•

•

•

Nou-născut Tremurături

Sugar

Crize de apnee neepileptice
   Prematuritate
Malformaţii cerebrale
   Sindromul Joubert
   Sindromul Pierre-Robin
Maladii metabolice
Mioclonii de somn
„Malaises“ grave ale sugarului
Mişcări oculare nistagmiforme ± mişcări compensatorii ale capului
Mişcări de contraversie oculară
Mişcări oculare lente la nevăzători
Sincopă, spasmul hohotului de plans
Torticolis, vertij paroxistic
Sindromul opso-mioclonic
Hemiplegia alternantă
Hiperekplexia
Accese tonice, dureri abdominale
Distonii cu torticolis datorite refl uxului gastroesofagian (sindromul Sandifer)
Distonii acute paroxistice kinesigenice
Distonii acute toxice (Primperan)
Mişcări masturbatorii

Copil

Migrena
Migrena hemiplegică
Ticurile obişnuite
Sindromul Gilles de la Tourette
Legate de somn
– Terori nocturne
– Coşmaruri
– Cataplexie, narcolepsie
– Distonie paroxistică nocturnă
Mişcări anormale de conversie („pitiatice“)

Tabelul 3. Fenomene paroxistice neconvulsivante/neepileptice (modifi cat după Ponsot G, 
1998)
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Caracteristicile şi asocierea altor simptome per-
mit diferenţierea (mai mult sau mai puţi uşoară) 
hiptoniilor de origine centrală (cele mai frecvente) 
şi hipotoniile de origine periferică.

Aproximativ 30% dintre hipotoniile de origine 
centrală sunt idiopatice. Diferenţierea dintre cele 
două tipuri de hipotonie nu este totdeauna uşoară. 
Există maladii în care leziunile sunt mixte (centrale 
şi periferice), situaţii în care există manifestări 
asociate din partea SNC, sistemului nervos periferic 
(SNP) sau musculare; este cazul unor distrofi i mus-
culare congenitale sau maladii degenerative în care 
coexistă afectarea cornului anterior medular cu afec-
tarea SNC (tabelul 5).

Tabelul 5. Encefalopatii şi afecţiuni metabolice în cursul 
cărora se poate dezvolta o neuropatie ereditară 
asociată cu o afectare centrală (NHSM)

Tulburări de metabolism ale lipoproteinelor
Maladia Tangier
A-beta-lipoproteinemia
Hipo-beta-lipoproteinenmia

Maladii lizozomale
Leucodistrofi a metacromatică
Maladia Krabbe
Mucosulfatidoza Austin
Maladia Austin
Maladia Niemann-Pick
Maladia Gaucher
Gangliozidoza GM2
Maladia Farber
Maladia Pompe

Peroxizomoze
Maladia Refsum
Adrenoleuco- şi adrenomieloneuropatia (Aubourg 
P, 1998)

Maladii caracterizate prin anomalii de reparare/
refacere a ADN

Ataxia-telangiectazia
Sindromul Cockayne
Xeroderma pigmentosum

Alte entităţi
Sindromul Leigh
Xantomatoza cerebro-tendinoasă
Sindromul Chediak-Higashi
Sindromul CDG
Sindromul POLIP (polineuropatie, oftalmoplegie, 
leucodistrofi e, pseudoobstrucţie intestinală)
Hiperoxaluria primitivă

Tulburări respiratorii predominante

Tulburările respiratorii severe la vârsta de nou-
născut pot fi  martor al unor afecţiuni neurologice 
cen trale sau periferice. Crizele epileptice apneizante, 
amiotrofi a spinală, sindromul Joubert, sindromul 
Pierre-Robin, unele maladii metabolice (leucinoza, 
aciduriile organice – propionică, metilmalonică, 
izovalerică-, defi citul de piruvat dehidrogenază, 

•
•
•

•
•
•
•
•
•
•
•
•

•
•

•
•
•

•
•
•
•
•

•

anomaliile ciclului Krebs, defi citele complexe ale 
lanţuluin respirator, acidoza lactică congenitală, hi-
per glicinemia noncetotică) şi sindromul Ondine 
aso ciază tulburări respiratorii severe la manifestările 
neurologice ale acestor entităţi (tabelul 6).

Tabelul 6. Tulburări respiratorii predominante

Crize epileptice apneizante
Paralizia muşchilor intercostali: torace 
aplatizat transversal – amiotrofi e spinală
Crize de apnee şi aritmie respiratorie severă

Malformaţii sau anomalii ale trunchiului cerebral 
sau cerebelului
Sindromul Joubert
Sindromul Pierre-Robin

Maladii metabolice
Leucinoza (maladia urinilor cu miros de sirop de 
arţar)
Aciduriile organice (propionică, metilmalonică, 
izovalerică)
Defi cit în piruvat carboxilază
Defi cit în piruvat dehidrogenază
Anomalii ale ciclului Krebs
Defi cite complexe ale lanţului respirator
Acidoza lactică congenitală
Hiperglicinemia noncetotică

Sindromul Ondine (Hipoventilaţia de origine 
centrală (în cursul somnului)

Anasarca fetoplacentară

Această entitate excepţional de rară poate fi  mar-
tor al unor boli lizozomale, după ce s-a eliminate o 
anasarcă de origine autoimună. Anasarca feto-pla-
cen tară asociată cu semen dismorfi ce, se întâl neşte 
în maladia Sly (MPZ VII), mucolipidoza tip II 
(boala celulară I), gangliozidoza GM1, sialidoza 
tipul 2, galactosialidoza tip II, maladia Austin; în 
absenţa semnelor dismorfi ce este prezentă 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 fetoplacentară 
– Maladia Sly (MPZ VII)
sau cu semne dismorfi ce
– Mucolipidoza tipul II/boala celulară I
– Gangliozidoza GM1
– Sialidoza tipul 2
Sindrom edematos-ascitic 
– Galactozemia tipul II
– Maladia Austin
sau absenţa semnelor dismorfi ce
– Maladia Niemann-Pick
– Maladia Gaucher
Hepatospelnomegalie 
– Maladia de tezaaurizare cu acid sialic liber
– Maladia Farber (nodozităţi subcutanate)
– Maladia Wolman (calcifi cări suprarenaliene)

•

•
•

•

•

•
•
•
•
•
•



REVISTA ROMÂNÅ DE PEDIATRIE – VOLUMUL LVIII, NR. 4, 2009 339

ORIENTAREA DIAGNOSTICULUI ÎNTRE 4 LUNI 
ŞI 1 AN

Detresa neurologică acută

În etapa de vârstă 4 luni-1 an o detresă neurologică 
acută asociată frecvent cu simptome extraneurolo-
gice pune în discuţie o serie de maladii: meningite 
(bacteriene, virale), encefalita herpetică, contuzii 
cerebrale (hematom subdural).

Crize convulsive ocazionale, epilepsii şi sindroame 
epileptice

Convulsiile febrile sunt cele mai frecvente în 
această etapă de vârstă. 2-7% dintre sugari prezintă 
cel puţin o croză. Convulsiile ocazionale asociate 
cu febră (meningită purulentă – Heron Lange B, 
1998-, encefalită herpetică, hipertermie malignă – 
rău defi nită-), alături de crizele ce survin în context 
metabolic (hipocalcemia, hipomagneziemia, hipona-
tremia, hipernatremia, intoxicaţiile medicamentoase 
şi menajere), traumatismele – hematomul subdural 
– conseciţa sindromjului Caffey-Kempe-Silverman, 
rămân frecvente la această vârstă (Dulac O, 1998; 

Popescu V, 1988). Un număr de epilepsii şi sin-
droame epileptice (spasmele în fl exie, epilepsiile 
parţiale din scleroza tuberoasă Bourneville, malfor-
maţiile cerebrale, leziunile distructive – sindsromul 
HH) debutează în această perioadă de vârstă.

Tulburările de tonus predominante

Începând de la vârsta de 6 luni, se face diagnos ticul 
paraliziilor cerebrale infantile, care în primele luni (4-
6 luni) nu prezintă decât tulburări de tonus.În această 
etapă de vârstă se pot recunoaşte mai uşor cauzele de 
hipotonie cu paralizie de origine peri ferică (amiotrofi a 
spinală în principal), mio patiile congenitale.

Defi citul psihomotor

Defi citul psihomotor este cel mai frecvent în tâlnit 
în maladiile metabolice sau degenerative. De gradarea 
psihomotorie ester uneori difi cil de afi rmat când 
debutează sau se agraveză lent. Vârsta de debut, iden-
tifi carea semnelor neurologice şi extra neuro lo gice 
predominante, completate prin unele exa mene com-
ple mentare, permit suspicionarea unui mare nu măr 
dintre aceste maladii (tabelele 8 şi 9).

Frecvenţa +++ ++ ++ + + + +

Vârsta de debut 0-3 luni 6-13 luni
La naştere 

sau mai 
tardiv

De la 
naştere la 

6 luni

De la 
naştere la 

6 luni
Naştere 1-2 luni

Facies „fi gé“ - - ++ - - + +
Ptoză - - ± - ± - +
Paralizii oculo-
motorii - - Cu excepţia 

CN şi MT - ± - ++

Amiotrofi e
Proximală 

++MI
>MS

Proximală
++ MI
> MS

Difuză ++ Proximală 
+

Proximală 
+

Distală 
++ -

Tulburări de 
deglutiţie ± - + ± ± ± +

Hipotonie +++ ++ ++ + ++ ++ -
Axială ++ + ++ ++ ++ + +
MS proximal +++ ++ ++ ++ ++ + + sau ++
Distal + + + + + ++ -
MI proximal +++ +++ ++ ++ ++ + ±
Distal ++ ++ + + + ++ -
Refl exe osteoten-
dinoase - - ± ± ± - +

Afectarea respi-
ratorie 
intercostali

++ + + + ± + ±

Diafragm + - + ± ± + +
Fasciculaţii ++ ++ - - - - -
Semne sensitive 
şi trofi ce - - - - - - -

Hipersudoraţie + + - - - + +
Afectare cardiacă - - ± + + - -
Hepatomegalie - - - ± ± - -

Diagnostic
Amiotrofi e 

spinală 
tip I

Amiotrofi e 
spinală 

tip II

Miopatii 
congenitale 
şi DMC

Miopatii 
meta-
bolice

Blocuri 
neuro-

musculare 
congenitale

Tabelul 8. Principalele afecţiuni neuromusculare cronice la copil înainte de 2 ani

Legenda
MP – miopatii; MT şi CN – miopatii tubulare şi centronucleare; DMC – distrofi e musculară congenitală; NP – neuropatii; 
MS – membre superioare; MI – membre inferioare
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Tabelul 9. Semne clinice extraneurologice şi 
neurologice ce pot evidenţia o  encefalopatie progresivă 
după perioada perinatală

Simptome extraneurologice
Micro- sau macrocefalie progresivă
Dismorfi i: faţă++, membre şi extremităţi
Retard al creşterii
Hepatosplenomegalie
Semne cutanate:
 – Ichtioză
 – Rash-uri cutanate
 – Angiokeratoză
 – Melanodermie
Semne viscerale:
 – Cardiomiopatie
 – Nefropatie
Simptome neurologice
Regresie intelectuală, tulburări de comportament
Hipo- sau hipertonie
Sindrom pyramidal
Sindrom extrapiramidal
Sindrom cerebelos
Neuropatie periferică
Miopatie
Semne oculare:
 – Nistagmus
 – Paralizia funcţiei
 – Ptoză, oftalmoplegie
Crize epileptice, mioclonii
Clonii audiogene

Tulburările comunicării (izolată sau predominantă).

Acestea sunt întâlnite într-o serie de afecţiuni 
(spasmele infantile la debut, defi citele cognitive 
sau senzoriale – surditate, defi cite vizuo-spaţiale), 
maladiile metabolice sau eredo-degenerative (sin-
dromul Rett, maladia Rett-Santavuori), autismul 
pur şi primitive (Kaner)(tabelele 10 şi 11).

Tabelul 10. Examene complementare în encefalopatiile 
progressive şi encefalopatiile „fi xe, neexplicate“

CT-cerebrală: calcifi cări
IRM ++ : tulburări ale giraţiei (circumvoluţiilor cerebrale)
 – leucodistrofi i
 – anomalii ale nucleilor cenuşii
 – atrofi e cerebeloasă
Radiografi a scheletului: coloană vertebrală ++, membre
Ecocardiografi a
Celule de tezaurizare: sânge, măduva osoasă
LCR: proteinorahie, lactatorahie 
EMG: aspect neurogen
EEG: trasee plate; acitivare prin SLI; ritmuri rapide
Electroretinograma: rretinopatie
Lampa cu fantă: opacităţi corneene, luxaţie de cristalin
Biopsie cutanată sau de conjunctivă: incluzii anormale
Muco-oligozaharidurie: sulfatiduria
Cromatografi a aminoacizilor în sânge şi LCR
Acizii graşi cu lanţ lung
Lactacidemie, piruvicemie

Tabelul 11. Criterii de diagnostic în sindromul Rett 
(după Trevathan şi Naidu, 1998)

Criterii indispensabile pentru diagnostic
Perioada perinatală şi prenatală aparent nor-
male
Dezvoltare psihomotorie apparent normală în 
primele 6 luni
Perimetrul cranian normal la naştere
Decelerarea creşterii craniiului (între vârsta de 6 
luni şi 4 ani)
Pierderea îndemânărilor dobândite (între vârsta 
de 6 şi 30 de luni) asociată cu difi cultăţi de co-
municare şi de socializare
Apariţia unor alterări severe ale limbajului ex-
presiv şi receptive şi prezenţa unui retard psiho-
motor sever
Mişcări stereotipe severe, cum ar fi  strânsul şi 
desfăcutul pumnului, apludare, grimace şi auto-
matisme de frecare-spîlare a mâinilor apă rute 
după pierderea îndemânării
Apraxia mersului şi apraxia-ataxia trunchiului 
între 1 şi 4 ani
Tentative de diagnostic până la vârsta de 2-5 
ani

Criterii de consolidare a diagnosticului în 
sindromul Rett

???
Apnee periodică în perioadele de veghe
Hiperventilaţie ingtermitentă
Crize de oprire a respiraţiei (breath-holding)
Expir forţat de aer sau salivă
Anomalii EEG
 Activitate de fond lentă în veghe şi încetinirea 
lentă a ritmului (3-5 Hz)
Descărcări paroxistice de tip iritativ cu sau fără 
convulsii clinice
Convulsii
Spasticitate frecvent asociată cu distonie şi 
„atrofi e“ musculară
 Tulburări vasomotorii periferice
 Scolioză
 Întârzierea creşterii
 Picioare hipotrofi ce

Criterii de excludere în sindromul Rett
Evidenţa unei întârzieri a creşterii intrauterine
Organomegalie sau alte semen de boală de 
tezaurizare
Retinopatie sau atrofi e optică
Microcefalie congenitală
Evidenţierea unor leziuni cerebrale dobândite 
perinatal
Evidenţa unor tulburări neurologice de cauză 
me tabolică sau a altor tulburări neurologice 
progressive
Tulburări neurologice dobândite după infecţii 
severe sau traumatisme craniene

ORIENTAREA DIAGNOSTICULUI DUPĂ VÂRSTA 
DE 1 AN

Demersul diagnostic se desfăşoară după modelul 
prezentat în tabelul 12.

•

•

•
•

•

•

•

•

•

•
a.
b.
c.
d.
•
a.

b.

•
•

•
•
•
•

•
•

•
•
•

•

•
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Maturaţia şrogresivă a SNC permite evidenţierea 
unor semne neurologice specifi ce unei disfuncţii 
ale unei anumite regiuni ale SNC sau SNP.

O cauză foarte frecventă de consultaţii după 
vârsta de 1 an este o anomalie a mersului: întârzierea 
mersului, mers anormal, regresia mersului.

Condiţiile în care au survenit anomaliile mer-
sului, simptomele neurologice şi extra neuro logice 
associate, utilizarea unor examene complementare 
solicitate cu discernământ, permit o orientare a diag-
nosticului, frecvent mai uşoară, la această vârstă.

Anomalii ale mersului datorate unui defi cit motor
Acestea se pot instala în mod acut sau cronic şi 

progresiv.

Tulburări ale mersului datorate spasticităţii
Mersul spastic este întâlnit în o serie de entităţi 

(Arthuis, 1998; Kuban KCK şi colab, 1994; 
Chabrol, 1998).

Tulburări de mers de natură ataxică (tabelul 12)
Tabelul 12. Criterii de diagnostic în autism DSM IV* 
(Manuel diagnostique et statistique des troubles 
mentaux, 1996)

1. Alterarea calitativă a interactivităţii sociale
Cel puţin 2 criterii

Defi cienţa marcată a comportamentelor non-
verbale care reglează interacţiunile sociale, de 
exempliu: expresia feţei, privirea, posturile cor-
porale şi gesturile
Incapacitatea de a dezvolta relaţii cu ceilalţi
Absenţa tendinţei spontane de a arăta bucurie sau 
interes faţă de persoanele sau obiectele din jur
Absenţa de reciprocitate socială sau emoţională

2. Alterarea calitativă a comunicării
Cel puţin 1 criteriu

Întârzierea sau absenţa totală a limbajului oral, 
fără nici o încercaqre de a-l înlocui prin alte mij-
loace de comunicare (gesture sau mimică)
La cei care prezintă deja un limbaj, incapacitatea 
de a stabili sau susţine o conversaţie cu o altă 
per soană
Folosirea stereotipă şi repetitivă a limbajului
Absenţa jocurilor variate şi spontane sau a acti-
vităţilor de imitaţie sociale (adaptate la nivelul 
de dezvoltare)

3. Repertoriu restrâns şi stereotip de activităţi
    şi interese
Cel puţin 1 criteriu

Preocupare excliusivă pentru unul sau câteva 
obiecte de interes
Ataşament constant pentru rutină sau ritualuri 
specifi ce şi nefuncţionale
Stereotipii motorii (mişcări dezordonate ale de getelor 
sau mâinilor sau miţcări compelxe ale corpului)
Fixare persistentă pe părţile unor obiecte

* Sunt necesare 6 criterii în total, cu cel puţin 2 criterii din cagtegoria 
a 1-a, 1 criteriu din categoria a 2-a şi 1 criteriu din categoria a 3-a. 
Debut înainte de 3 ani

a.

b.
c.

d.

a.

b.

c.
d.

a.

b.

c.

d.

Anomaliile motricităţii în rsaport cu o semiologie 
extrapiramidală (coreo-atetoza, distonia)

Frecvent, semiologia extrapiramidală este aso-
ciată cu alte simptome neurologice (piramidale sau 
cerebeloase). Aceasta este o semiologie difi cil de 
ana lizat. În tabelul 13 sunt prezentate principalele 
afecţiuni de cercetat în prezenţa unei simptomatologii 
extrapiramidale.

Tabelul 13. Cauzele ataxiei

Acută
• Idiopatică (ataxia acută cerebeloasă)
• Metabolică
– Hipoglicemie
– Hiponatremie
– Hiperamoniemie
– MAladia Leigh
– Encefalopatia Wernicke
• Infecţii
 Meningite bacteriene
 Meningite virale
 Encefalita de trunchi cerebral
• Toxice
• Hidrocefalia
• Leziuni cerebeloase
• Neuroblastom
• Poliradiculopatii
 Sindromul Guillain-Barré
 Encefalita de căpuşă
• Labirintita
• Tumori de trunchi cerebral
• Scleroza multiplă
• Traumatisme
Tranzitorie
• Migrena bazilară
• Epilepsia
 Starea postcritică
• Intoxicaţii
• Metabolice
 Hipoglicemia
 Hipoeramoniemia
 Anomalii ale acizilor organici
 Boala Hartnup
 Acidemia hiperpiruvică
 Leucinoza – forma intermitentă
 Boala Refsum
 Porfi ria
• Ataxia paroxistică dominantă
Cronică
• Defi cite cerebrale neprogresive (fi xe)
 Paralizia cerebrală
 Malformaţii
• Degenerative
 Ataxia Friedreich
 Ataxia ereditară dominantă (atrofi a 
 olivo-ponto-cerebeloasă)
 Boala Charcot-Marie-Tooth
 Boala Roussy-Levy
• Alte anomalii genetice
 Boala Wilson
 Boala Refsum
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 Sindromul Bassen-Kornzweig
 Ataxia-telangiectazia
 Sfi ngolipidoze
 Ceroid-lipofuscinoze neuronale
 Defi citul de gamma-glutamil-cistein sintetaza
 Sindromul Chediak-Higashi
 Boala Behr (ataxia spastică familială)
 Boala von Hippel-Lindau
• Boli câştigate
 Hipotiroidism
 Neoplasme
 Medicamente sau toxice
 Scleroza multiplă
 Degenerescenţa cerebeloasă nutriţională

Crize convulsive, epilepsii şi sindroame epileptice 
cu debut după 1 an

Convulsiile febrile sunt cele mai frecvente; de 
asemenea, şi alte crize convulsive ocazionale febrile 
sau nonfebrile rămân frecvente până la vârsta de 
3-4 ani (Dravet Ch, 1998; Plouin P şi colab, 1998). 
După vârsta de 2 ani, debutează principalele sin-
droame epileptice şi epilepsii ale copilului. Vârsta 
de debut, aspectul clinic şi EEG facilitează diag-
nosticul unora dintre aceste crize, în primul rand a 
epilepsiei absenţă (petit mal absenţă). Avizul unui 
specialist neuropediatru cu sprijinul unor examene 
mai complexe (video-EEG) este frecvent indis pen-
sabil pentru interpretarea corectă a manifestărilor 
electro-clinice şi pentru instituirea unei terapii 
adecvate. EEG permite diagnosticul pozitiv sau di-
fe renţial al epilepsiei, facilitează, de asemenea, pre-
cizarea diagnosticului sindroamelor epileptice, a 
etio logiei, precum şi monitorizarea evoluţiei şi de-

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

Pentru ca EEG să constituie un sprijin în sta-
bilirea diagnosticului pozitiv, sindromic şi etiologic 
al epilepsiei, trebuie să fi e realizată după unele prin-
cipii: să se utilizeze o tehnică adaptată la vârsta co-
pi lului, să se cunoască limitele normalităţii pentru 
fi ecare etapă de vârstă, de la naştere la 15 ani şi să 
fi e interpretată în corelaţie cu datele clinice.

În tabelul 14 sunt prezentate unele tipuri de epi-
lepsie particulare vârstei peste 1 an, care trebuie bine 
cunoscute de pediatri, deoarece pun adesea pro bleme 
difi cile de diagnostic (Billard C şi colab, 1998).

Un rol principal în stabilirea diagnosticului pozitiv, 
diferenţial şi etiologic î l are anamneza cu des crierea 
clinică a accesului paroxistic, la care se asociază 
examenul clinic şi EEG, de asemenea, foarte utile 
pentru diagnostic (Billard C şi colab, 1998). În cele 
mai multe cazuri este indicată explo rarea 
neuroradiologică, mai ales în situaţiile în care nu sunt 
identifi cate clinic leziunile neurologice pre existente. 
În cazuri particulare sunt preţioase explo rările 
neuropsihologice, biochimice şi microbio logice.

Tablou de detresă neurologică acută caracterizat 
prin tulburări ale conştienţei (mai mult sau mai 
puţin severe), asociate cu semen neurologice 
variate (piramidale, extrapiramidale), crize epileptice 
(mai mult sau mai puţin rebele)

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

Entităţi Retard 
mental

Semne extrapir-
amidale

Alte semne 
neurologice

Semne ocu-
lare

Semne extra-
neuro-logice

Examene comple-
mentare (simple, 

orienta-tive

Distonia musculară 
idiopatică deformantă ±

Distonie 
generalizată

Spasme distonice
- - - -

Maladia Wilson +

Rigiditate 
orofacială

Tremurătură 
intenţională

-

Inel verde 
pericor-nean 

Kayser-
Fleischer

Insufi cienţă 
hepatică
Ciroză

Cerulo-plasmina 
diminuată

Cuprurie crescută

Coreea Huntington ++ Rigiditate
Coree

Epilepsie 
mioclonică

Paralizie 
oculo-motorie 

voluntară
- -

Maladia Hallervorden-
Spatz ± Distonie

Coreo-atetoză
Semne pirami-

dale
Retino-patie 
pigmentară - IRM- hiper-semnal 

în globus pallidum

Neuro-acantocitoza +
Dizartrie
Coree

Distonie, rigiditate
- Paralizie 

funcţio-nală - Acantocite în 
sângele periferic

Coreea familială 
benignă - Coree

Tremurături - - - -

Tabelul 14. Maladii metabolice şi heredo-degenerative cu semiologie extrapiramidală  predominantă (cu debut 
după 5 ani, uneori după 10 ani) (după Ponsot G şi Chabrol B, 1998)
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encefalite (herpetică, postinfecţioasă, leucoence-
falite acute) (Ponsot şi colab, 1998), encefalopatii 
acute (sindrom Reye, encefalopatie acută cu şoc he-
moragic) (Ponsot şi colab, 1998), hemoragii 
meningocerebrale, glioame cerebrale, limfoame 
non-Hodgkin, leucodistrofi i metabolice etc. Diag-
nosticul acestor entităţi este important de efectuat, 
în timp util, mai ales a acelora care impun un trata-
ment specifi c şi urgent.

Manifestări neurologice acute recidivante 
neepileptice

O serie de entităţi prezentate în tabelul 16 se 
caracterizează prin manifestări neurologice reci di-
vante nonepileptice: migrena (Arthuis, 1998), 
terorile nocturne, narcolepsia, hemiplegia acută cu 
reşute, ataxiile acute recidivante (Robain, 1998), 
unele miopatii metabolice, paraliziile periodice 
(Chabrol, 1998), porfi riile, distoniile acute paroxis-
tice, sindromul Reye, evenimentele aparent amenin-
ţătoare de viaţă (ALTE) la sugar (Arthuis, 1998; 
Kahn şi colab, 1992).
Cefaleea
Cefaleea constituie un motiv frecvent de consul-

taţie după vârsta de 5 ani. Mai rară decât migrena, 
cefaleea este important de a fi  diagnosticată, 
deoarece ea are uneori cauze care impun un trata-
ment specifi c şi de urgenţă. Trebuie totdeauna să se 
elimine posibilitatea unei hipertensiuni intracraniene 
care poate avea cauze multiple, în particular tu-
morile cerebrale de fosă posterioară, hidrocefalia 
cronică, malformaţiile articulaţiei occipto-atlantoi-
diene („malformations de la charriėre“), hiper ten-
siunea intracraniană benignă etc, mai ales dacă 
durerile de cap au o simptomatologie particulară şi 
sunt asociate cu alte simptome (vărsături, semne 
neurologice diverse, în special cerebeloase). CT-ce-
rebrală şi IRM sunt indispensabile la cea mai mică 
suspiciune.

Vor fi  luate în discuţie şi alte tipuri de cefalee 
întâlnite la copil:

cefalee vasculară nemigrenoasă (cefaleea 
prin hipertesiune arterială; cefaleea asociată 
febrei de cauze uneori banale; algiile vascu-
lare ale feţei („cluster headache“);
cefalee prin tracţiune (prin hipertensiune 
intra craniană benignă de cauze medica-
mentoase – vitamina A, cicline, acidul na li-
dixic –, infl amatorii, endocrine), cefaleea 
asociată hipotensiunii intracraniene, de obicei 
după o puncţie lombară;
cefaleea prin tensiune (de obicei declanşată 
de poziţia incorectă la masa de lucru);

•

•

•

cefaleea proiectată (cefaleea de cauză oculară, 
de obicei după o lectură prelungită);
cefaleea de asociere (postcomoţională ca ur-
nare a unui traumatism cranian; la copiii cu 
cardiopatii cianogene, cu insufi cienţă respira-
torie cu hipercapnie, în intoxicaţiile cronice 
cu monoxid de carbon);
cefaleea psihogenă (la copiii între 7 ani şi mai 
frecventă decât migrena) (Arthuis, 1998).

Regres psihomotor

Regresul psihomotor este, în principal, asociat 
maladiilor metabolice sau degenerative (Chabrol, 
1998). Evoluţia regresului psihomotor este variabilă, 
uneori rapidă, alteori loentă. În unele maladii (muco-
polizaharidoze, oligozaharidoze) (Chabrol, 1998); 
regresul psihomotor este precedat de alte simptome 
cronice cum ar fi  semnele dismorfi ce. 

Orientarea diagnosticului etiologic al regresului 
psihomotor este facilitată de vârsta debutului sim pto-
melor, analiza principalelor semne neuro logice şi 
extra neurologice în asociere cu o serie de examene 
complementare (a se vedea tabelele 9 şi 10).

Mai rar, o deteriorare intelectuală, apoi motorie, 
frecvent asociată cu tabloul de ataxie, poate fi  în 
raport cu o maladie infl amatorie subacută: panence-
falita subacută (Ponsot, 1998), encefalita datorită 
virusului imunodefi cienţei umane (HIV) (Tardieu 
M, 1998), maladia Creutzfeld-Jakob (Billette de 
Villemeur T, 1998).

Hipertensiunea intracraniană poate determina o 
deteriorare intelectuală progresivă predominant aso-
ciată cu alte simptome. Acest tabloju se constată în 
particular în hidrocefraliile cronice (Pinton F, 1998).

Retard mental

Este o cauză frecventă de consultaţii în neurologia 
pediatrică (Mancini J, 1998; Monela A şi colab, 
1998). Prevalenţa retardului mental sever este între 
3 şi 4/1.000, iar eşecul şcolar între 10-15/100 
(Ponsot şi 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 şi colab, 1998).

Tulburări de comunicare şi de comportament

Acestea sunt frecvente într-un număr de maladii 
neurologice ale copilului şi adesea asociate cu 
defi cit cognitiv sau cu semne neurologice.

Aceste tulburări pun probleme destul de difi cile 
atunci când sunt severe (Billard C, 1998; Livet MD 
şi colab, 1998).

•

•

•
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Paralizii ale nervilor cranieni

Paraliziile nervilor cranieni, izolate sau asociate 
cu alte simptome, sunt o cauză frecventă de consul-
taţii de neurologie pediatrică.

Paraliziile nervilor cranieni izolate survin frevent 
după un episod viral, situaţie care, în asociere cu 
natura lor infl amatorie este în favoarea unei posibile 
origini autoimune cu demielinizare. În acest cadru 
sunt: nevrita optică retrobulbară (neuropapilita), 
paralizia perechii a VII-a, paralizia facială à frigore 
şi paraliziile perechilor a IX-a şi a X-a (hemipareza 
velo-faringiană izolată Boutin B, 1998).

Afectarea neurosenzorială (tulburări de vedere, ale 
motricităţii oculare, surditate

Poate fi  izolată sau predominantă (în cadrul a 
diverse entităţi) şi motiv principal de consultaţie. 
Afectarea neuro-senzorială poate fi  congenitală sau 
câştigată, acută, cronică sau progresivă, izolată sau 
asociată altor simptome neurologice putând fi  
prezentă în maladii foarte variate: embrio-fetopatii, 
malfi ormaţii cerebrale sau cerebeloase, anomalii 
primitive ale ochiului sau urechii, iatrogene, post-
meningitice sau terapeutice, infl amatorii, tumorale, 
metabolice sau degenerative.

Anomaliile motricităţii oculare pot fi  datorate tulbu-
rărilor de vedere, paraliziilor de nervi oculari (Bursztin 
J şi colab, 1998), anomaliilor muşchilor mici ai ochiului 
sau paraliziilor funcţionale (tabelul 15).

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

1. Cu mechanism biologic cunoscut
Sialidoze

– Tipul I - 6 p (alfa-neuraminidaza)
– Tipul II - 20q13

Maladia Gaucher tipul III – 1q 21 (mutaţii 
multiple)
MERRF* – (ADN mitochondrial, poziţia 8344)
Gangliozidoza GM2 (tipul III)

2. Cu marker patologic 
Maladia Lafora – 6 q 23-25
Ceroid lipofuscinoze

– Tipul infantil – cr. 1
– Tipul infantil tardiv – 13q 23 (forma fi nlandeză)
– Tipul juvenil – 16 S298
3. Numai cu un marker genetic

Maladia Unverricht-Lundborg – 21q 22.3 
(implicarea cistatinei)
Coreea Huntington – infantil - 4 p16 (expansiunea 
tripletelor CAG**, codantă pentru huntingtină)
DRPLA*** – 12q (expansiunea instabilă a triple-
telor CAG**)

* MERRF – epilepsie mioclonică progresivă cu ragged red fi bers
** CAG – citozin-adenin-guanozină
*** DRPLA – Degenerescenţă dento-rubro-palido-luysiană

•

•

•
•

•
•

•

•

•

Paraliziile nervilor oculomotori, izolată sau aso-
ciate între ele (oftalmoplegie) sunt prezentate, de 
asemenea, în tabelul 16.

Tabelul 16. Manifestări neurologice acute recidivante 
non-epileptice

Migrena comună şi clasică (zisă “oftalmică”)
Migrena oftalmoplegică
Terorile nocturne (pavor nocturn)
Coşmarurile (vise angoasante)
Somnambulismul
Narcolepsia (sindromul Gélineau), cataplexia
Alte hipersomnii

 - sindromul apneei în cursul somnului
 - sindromul Kleine-Levine

Hemiplegia acută cu reşute
 - Migrena hemiplegică familială
 - Hemiplegia alternantă
 - Sindromul Moya-Moya
 - Metabolică: sindromul MELAS, homocistinuria

Ataxia acută cu reşute (+ tulburări ale conştienţei 
+ tulburări digestive): leucinoza cu debut tardiv; 
acidemiile organice (metilmalonică, propionică); 
anomalii ale ciclului ureei; defi citul în piruvat 
carboxilază; anomalii ale lanţului respirator; 
maladiua Hartnup

 - Ataxii periodice familiale
Defi cite motorii cu reşute (episoade de defi cit 
motor cu reşute + tulburări ale conţtienţei + crize 
epileptice): anomalii ale lanţului respirator 
(MELAS); homocistinuria; maladia Fabry; 
defi citul în glicoproteine glicozilate

 - Miopatii metabolice
 Miopatii datorate anomaliilor glicogenului şi  

 glicolizei
     Defi citul în maltaza acidă (glicogenoza tip II)
    Glicogenoza tip III (enzima debranşantă)
    Glicogenoza tip IV (enzima branşantă)
 Miopatii permanente prin anomalii ale ciclului  

 carnitinei şi beta-oxidării
   Miopatii mitocondriale datorate unor anomalii
    asle funcţionării lanţului de oxido-reducere
    sau lanţului respirator
 - Paralizii periodice
 Forma hipokaliemică (maladia Westphal)
 Forma hiperkaliemică (maladia Gamstorp)
 Paramiotonjia congenitală Eulenburg
 Miotonia Thomsen şi miotonia Becker
 - Porfi rii
 Porfi ria acută intermitentă
 Coproporfi ria ereditară
 Porfi ria variegate

Distonii acute paroxistice
 - Diskinezii paroxistice kinesigenice
 - Diskinezii paroxistice non-kinesigenice
 - Diskinezii paroxistice induse de exerciţii   

 fi zice, marş…
 - Diskinezii paroxistice legate de somn

Sindromul Reye
Evenimente apparent ameninţătoaqre de viaţă 
(ALTE) la sugar

 - de cauză cardiacă (prin “hipertonie” vagală)
 - de cauza digestivă (refl uxul gastro-esofagian)

•
•
•
•
•
•
•

•

•

•

•

•
•
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 - de cauză respiratory şi infecţioasă
 - de cauza metabolică şi endocrină (anomalii  

 ale beta-oxidării prin defi citul de acyl-CoA   
 dehidrogenază)

 - de cauza neurogenă

* Hipersomnie recurentă ce survine la băieţi în a doua decadă de viaţă, 
asociată cu tulburări de comportament şi adesea cu megafagie
** Forma autozomal dominantă de migrenă cu aură hemiparetică. În 
50% din cazuri este datorită mutaţiilor genei CACNL1A4 situată pe 
cromozomul 19 şi codifi când o subunitate
A canalului de calciu neuronal. În aproape 50% din cazuri este datorită 
mutaţiilor altor gerne, în particular a unei gene localizate pe braţul lung 
al cromozomului 1 (20%) şi mutaţiilor unei gene încă nelocalizate (în 
restul de 20-30%)(Joutel şi colab, 1994).

*** ALTE – apparent life-threatening event

Surditatea este rar motivul principal al unei con-
sultaţii neuropediatrice (Marie P şi colab, 1998; 
Lina-Grande G şi colab, 1995); ea este frecvent de-
pistată cu ocazia altor manifestări clinice. Cauzele 
surdităţii sunt foarte diverse: congenitale, câştigate, 
acute sau progresive.

Situaţia principală în care se suspectează surdi-
tatea este retardul sau o anomalie a limbajului.

Surditatea de percepţie are o cauză necunoscută 
în 1/3 dintre cazuri, genetică în 1/3 dintre cazuri şi 
câştigată în 1/3 dintre cazuri; 10% sunt asociate cu 
un sindrom malformativ, 90% sunt izolate.

Surditatea câştigată este întâlnită în (Marie P şi 
colab, 1998):

afecţiunile antenatale: suferinţa hipoxic-ische-
mică intrauterină cronică (Motte J şi colab, 
1998); boli infecţioase sau parazitare: ru-
beola, infecţiile cu herpes virus, citomega-
lovirus, varicela, sifi lisul, toxoplasmoza; tera-
peutice (medicamente): thalidomida (in ter  zisă), 
aminozide, iradiere a bazinului în cursul 
primelor 3 luni de sarcină;
afecţiunile neonatale: suferinţa hipoxic-ische-
mică neonatală; infecţii (septicemii, menin-
gite); medicamente ototoxice (aminozide); 
icter sever;
afecţiunile postnatale: infecţii (meningite pu-
ru lemte, meningita urliană); medicamente 
(ami  nozide); traumatice (fractură de stâncă a 
temporalului), tumorală (neurofi bromatoza 
tipul 2).

Surdităţi de percepţie genetice sunt:
izolate (21%): recesive (în 80% din cazuri) şi 
dominante (în 20% din cazuri)
în cadrul unui sindrom polimalformativ (14%): 
sindromul Usher, sindromul Hallgreen, sindro-
mul Klippel-Feil, trisomia 21, sindro mul 
Turner, sindromul Waardenburg, sindromul 
Jerwell-Lange şi Nielsen

•

•

•

•

•

Surditatea poate fi  depistată numai prin examene 
complementare, solicitate în legătură cu o anamneză 
particulară (în evoluţia unei meningite sau în foarte 
rarele cazuri de sindroame genetice sau de neurinom 
de acustic (Bosquet D şi colab, 1978; Marie Ph şi 
colab, 1986; Lafon JC, 1985).

Deformaţii ortopedice

Motiv principal de consultaţie în serviciile de 
ortopedie, deformaţiile ortopedice pot pune în dis-
cuţie unele afecţiuni neurologice (tabelul 17).

Deformaţiile ortopedice la copilul cu paralizie 
cerebrală sau cu o maladie metabolică sau eredo-
degenerativă sunt frecvente, variate şi pot interesa 
una sau alta din articulaţiile celor 4 membre şi 
coloana vertebrală. 

Nu rareori, la un bolnav consultat pentru o 
deformaţie ortopedică se pot constata următoarele: 

o maladie neuromusculară (distrofi e muscu-
lară Diuchenne de Boulogne – DMD; distrofi e 
Becker; distrofi e musculară Emery-Dreyfuss; 
distrofi e musculară Dubowitz; distrofi e facio-
scapulo-humerală Landouzy-Déjerine; distro-
fi e miotonică progresivă Steiner;
sindrom Schwartz-Jampell;
amiotrofi e spinală infantilă tipurile I, II şi 
III;
neuropatie senzitivo-motorie ereditară Char-
cot-Marie-Tooth, tipurile I şi II;
artrogripoza multiplă congenitală, etc.

Acest fapt subliniază importanţa şi necesitatea 
unui examen neurologic complet în prezenţa unui 
simptom sau semn al unei boli ortopedice.

Deformaţiile ortopedice în bolile neurologice 
(boli neuromusculare, paralizii cerebrale, boli me-
tabolice şi eredo-degenerative) necesită luarea în 
eviodenţă a acestor pacienţi cu efectuarea unui 
examen neurologic, stabilirea corectă a diagnos-
ticului şi luarea unor măsuri terapeutice adecvate.

Manifestări neurologice de origine pitiatică (isterică)

Acestea sunt variate şi deseori difi cil de diag-
nosticat. Cele mai frecvente sunt: vertijul, ataxia 
(cu imposibilitatea „teatralizată“ de mers), defi citul 
motor generalizat sau localizat, cecitatea (vederea 
tubulară). Deseori la originea acestora se constată 
un eveniment patologic real.

Repetarea examenelor pentru depistarea „inco-
erenţelor“ şi aprecierea profi lului psihologic al co-
pilului şi familial, ca şi consultul pedopsihiatric 
sunt frecvent benefi ce (Clément MC, 1998).

Crizele de „conversie“ sau „falsele crize“ pot fi  
văzute la copilul cu epilepsie, la care alternează 

•

•
•

•

•
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crizele veritabile cu „falsele crize“. Aspectul cri-
zelor, circumstanţele de survenire, rezistenţa la tera-
pia medicală (ex: anticonvulsivantele în epilep sie) 
sunt elemente care pun întrebări pe care numai o 

observare atentă a manifestărilor dublată de o 
înregistrare video-EEG (în suspiciunea de epilepsie) 
pot rezolva problema.

Anomalii corneene
Cataractă

Retinopatie Atrofi e optică Opsoclonus Paralizii ale funcţiei oculomo-
torii
Asinergie oculocefalică

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

Retinopatia congenitală
Maladii peroxizomiale
Maladia Hallervorden-
Spatz
Atrofi a olivo-cerebeloasă
A-beta lipoproteinemia
Sindromul Sjögren-Lars-
son
Paralizii spastice famil-
iale (maladia Strümpell-
Lorain
- pure
- complicate
Ceroid-lipofuscinoze

Atrofi a optică 
congenitală
Maladia Pelizaeus-
Merzbacher
Leucodistrofi a
Krabbe
Maladia Friedreich
Alte degenerescenţe
Spino-cerebeloase
-defi cit în vitamina E 
prelungit şi sever
Maladia Leber
Defi cit în sulfi t oxidază
Sindromul Leigh

Sindromul opsomio-
clonic
(Kinsbourne)

Ataxie-telan-giectazie +++
Coreea Huntington +++
Maladia Gaucher tip III ++
Maladia Niemann-Picks ++
Maladia Friedreich
Alte degenerescenţe spino-cer-
ebeloase + defi cit în vitamina E 
prelungit şi sever
A-beta lipoproteinemia
Maladia Leigh
Gangliozidoza GM2 juvenilă +
Maladia incluziilor neuronale 
intranucleare
Apraxie oculo-motorie Cogan ++
Agenezia vermisului cerebe-
los+++

Tabelul 17. Anomaliile motricităţii oculare

Ceroidlipofuscinoze:
– forma infantilă precoce (maladia Santavuori-Haltia)
– forma infantilă tardivă (maladia Jansky-Bielschowski)
– forma juvenilă (maladia Spielmeyer-Vogt sau maladia Batten infantilă)
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