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Badanie VIRAP: Zapobieganie wystgpienia padaczki u
niemowlat ze stwardnieniem guzowatym

Stwardnienie guzowate jest chorobg uwarunkowang genetycznie. Jej najwazniejszym objawem jest
rozwijanie sie guzéw w réznych narzadach. Najwczesniegj, bo juz u ptodu, pojawiaja sie guzy w sercu i w
mozgu. Te, ktdére powstajg w mdzgu powodujg, ze u 80-90% chorych dzieci rozwija sie padaczka,
najczesciej juz w pierwszym roku zycia. Naukowcy z Centrum Zdrowia Dziecka zbadajg, ktory lek jest
najskuteczniejszy w hamowaniu wystapienia pierwszego ataku.

15 maja obchodzimy Swiatowy Dzie Stwardnienia Guzowatego. Jedno na 6000 dzieci rodzi sie ze
zmutowanym genem, czyli rocznie w Polsce jest to okoto 50 dzieci. Pacjenci juz od urodzenia borykajg
sie z licznymi objawami.

W wyniku mutacji w genie dochodzi do rozwoju guzéw, najczesciej w mdzgu, sercu, nerkach, watrobie,
ptucach, skdrze, siatkowce oka. Objawy pojawiajg sie stopniowo: u ptodéw i noworodkéw guzy serca,
zmiany w mozgu, u niemowlat zmiany skorne, guzy siatkdwki oraz padaczka, nastepnie takze guzy
nerek, watroby, czy ptuc. Objawem choroby, ktéry w najwiekszym stopniu wptywa na jakos¢ zycia
pacjentdw, jest padaczka. Rozwija sie ona u 80-90% osob, przy czym zwykle pierwsze napady
padaczkowe pojawiajg sie okoto 3-6 miesigca zycia. Padaczka w stwardnieniu guzowatym wigze sie z
przekraczajgcym 50% ryzykiem lekoopornosci i zaburzeh neuropsychiatrycznych, przede wszystkim
niepetnosprawnosci intelektualnej i zaburzenh ze spektrum autyzmui.



- Podczas cigzy wykryto u mnie cukrzyce cigzowa, a dzieki rutynowemu badaniu - echu serca - u mojej
Hani znaleziono guzek w sercu. Moja pierwsza mysl: to ostatni usmiech Hani. Pézniej obezwiadniajaca
bezsilnos¢. Chcielismy pomdc corce, a nie wiedzielismy jak. Lekarze stwierdzili stwardnienie guzowate
- wspomina pani Justyna, mama Hani, uczestniczki badania VIRAP.

W badaniach prowadzonych miedzy innymi w Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie udowodniono,
ze profilaktyczne leczenie przeciwpadaczkowe, wigczane przed wystgpieniem napaddéw
padaczkowych u niemowlat ze stwardnieniem guzowatym, zmniejsza ciezkos¢ padaczki oraz ryzyko
niepetnosprawnosci intelektualnej, ale nie wptywa na autyzm i rozwéj guzow.

- Stwardnienie guzowate mozna rozpoznac bardzo wczesnie.
Zmiany w sercu i mozgu pojawiajq sie juz na etapie zycia
ptodowego i mozna je uwidoczni¢ w badaniach prenatalnych,
w tym w wykonywanej u kazdej ciezarnej kobiety badaniu
echokardiograficznym ptodu. Dawniej u zdiagnozowanych
dzieci nie podejmowano Zadnego leczenia az do wystapienia
pierwszych napadéw padaczki. Teraz juz wiemy, Ze leczenie
prewencyjne moze zmnigjszyC ryzyko i ciezkosC padaczki, a
takze zmniejszyC ryzyko niepetnosprawnosci intelektualney.
Jestesmy ~w stanie nie dopuscic do  powstawania
zaawansowanych zmian w rozwoju dziecka - ttumaczy prof. dr
hab. n. med. Sergiusz J6zwiak, kierownik Kliniki Neurologii
Dzieciecej Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego.

Znalez¢ najlepszy lek

Naukowcy z Centrum Zdrowia Dziecka chcg poréwna¢ dziatanie dwdch lekéw w profilaktyce padaczki
u niemowlat: leku przeciwpadaczkowego (wigabatryna) i leku wptywajacego na rozwéj guzow
(rapamycyna). Najwazniejsze bedzie pordéwnanie ich bezpieczenstwa, tolerancji i skutecznosci w
zapobieganiu napadom padaczkowym, ale takze wptywu na pdzniejszy rozwdj funkcji poznawczych i
zaburzen ze spektrum autyzmu. Drugorzednym celem badania bedzie ocena wptywu stosowania obu
lekdw na rozwdj zmian guzowatych u chorych dzieci.

- Bedzie to randomizowane badanie kliniczne kontrolowane
placebo, prowadzone metodg podwojnie Slepej i podwojnie
pozorowanej proby. W czasie kazdej wizyty kontrolnej
oceniany bedzie stan ogdlny i neurologiczny pacjentow,
wykonywane bedg badania laboratoryjne oraz gromadzone



dane dotyczace padaczki oraz bezpieczenstwa i tolerancji
badanych lekdw. Dzienniczki leczenia i napadéw bedg w
formie elektronicznej. Ponadto u kazdego pacjenta bedzie
wykonywane badanie  okresowo VideoEEG, badanie
psychologiczne, rezonans magnetyczny madzgu i jamy
brzusznej, badanie okulistyczne i ECHO serca - ttumaczy prof.
drhab. n. med. Katarzyna Kotulska-J6zwiak, gtowny badacz.

- Stwardnienie guzowate jest chorobg nieuleczalng. Mam
nadzieje, ze Hania biorgc udziat w takim badaniu przyczyni sie
do tego, ze w przysztosci naukowcy znajdg idealne lekarstwo,
dzieki ktéremu cérka i inne dzieci bedg mogty normalnie zy¢ -
podsumowuje pani Justyna, mama Hani.

Badanie jest finansowane ze srodkéw Agencji Badan Medycznych.

Wiecej informacji o badaniu: https://nauka.czd.pl/virap/
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