Лекция № 2

Тема  «Наследственно-дегенеративные заболевания нервной системы. Судорожные состояния у детей»

План лекции:

1.Профилактика и вопросы реабилитации пациентов с наследственно-дегенеративными заболеваниями (миопатия, миастения, миотония, хорея Гентингтона, гепатоцеребральная дистрофия) и аномалиями развития нервной системы.

2.Судорожные состояния у детей раннего возраста. Акушерский анамнез у детей с судорожными состояниями. Особенности большого эпилептического припадка, отличие от малого. Особенности больших и малых эпилептических припадков у детей раннего возраста. Что такое судорожная готовность. Фебрильные судороги у детей. Спазмофилия.

Наследственно-дегенеративные заболевания нервной системы 
– обширная группа болезней, обусловленных изменениями генетической информации (генные мутации). Генные мутации ведут к нарушению обмена аминокислот, липидов и минерального обмена.

Классификация наследственно-дегенеративных заболеваний нервной системы у детей (Л.О.Бадалян, 1984)

I. Наследственные системные дегенерации нервной системы. 

1. Болезни с преимущественным поражением экстрапирамидной системы (гепатоцеребральная дистрофия Вильсона-Коновалова, деформирующая мышечная дистония, хорея Гентингтона). 

II. Наследственные нервно-мышечные заболевания. 

1. Прогрессирующие мышечные дистрофии (поясно-конечностная форма Эрба-Рота, псевдогипертрофическая форма Дюшенна). 

2. Врожденные непрогрессирующие миопатии. 

3. Наследственные нервно-мышечные заболевания с миотоническим синдромом (врож​денная миотония Томсена). 

4. Миастения. 

Диагностическая программа для выявления наследственно-дегенеративных поражений нервной системы

Минимальная: 

• сбор и анализ данных биологического анамнеза и родословной; 

• выявление признаков дизонтогенеза; 

• выявление патогномоничных для конкретных клинических форм сочетаний поражения определенных отделов нервной системы, органов чувств, кожи, костно-суставной системы, внутренних органов; 

• оценка состояния глазного дна и глазного яблока. 

Максимальная: 

• краниография, спондилография; 

• биохимическое исследование обменных процессов, активности ферментов, продуктов нарушенного метаболизма; 

• злектромиография при поражении нервно-мышечного аппарата, ЭЭГ - при поражении структур головного мозга; 

• биопсия пораженных структур с последующим гистологическим и гистохимическим ис​следованием; 

• иммунологические исследования при подозрении на иммунодефицитные состояния; 

• компьютерная и магнитно-резонансная томография при наличии поражения вещества мозга; 

• кариотипирование, исследование полового хроматина, в том числе и в клетках, получен​ных посредством амниоцентеза. 

Схема диспансерного наблюдения и реабилитации детей с наследственными заболеваниями нервной системы

	Частота осмотра специалистами
	При стабильном процессе невропатолог и педиатр - 2 раза в год, при прогредиентном процессе с учетом состояния - ежемесячно; консультации психолога, хирурга-ортопеда - по показаниям

	При осмотре обратить внимание на:
	Рациональное питание, физическое и нервно-психическое развитие, наличие признаков прогредиентности процесса и оценка его степени, возможные соматические осложнения

	Дополнительные 

исследования
	При наличии специфических биохимических нарушений и стабильности процесса -1 раз в год; более частое обследование определяется степенью прогредиентности процесса. При патологии нервно-мышечного аппарата - электромиография, подходы к частоте обследований такие же, как при назначении биохимических анализов. Медико-генетическое консультирование

	Основные пути оздоровления
	Соблюдение специфической диеты. Создание благоприятных условий жизни. Правильная профессиональная ориентация. Профилактика соматических осложнений. Регулярное проведение курсов терапии

	Длительность наблюдения
	Постоянно

	Профилактические прививки
	По индивидуальным показаниям


Прогрессирующие мышечные дистрофии (ПМД)

Первичные формы ПМД (миопатии) 

Характерно постепенное нарастание атрофий и слабости мышц верхних и нижних конечностей, преимущественно проксимальных отделов, лица, шеи, туловища. Поражение мышц конечностей и туловища приводит к затруднению передвижения (раскачивающаяся – "утиная" походка), к оттопыриванию лопаток ("крыловидные лопатки"), выпячиванию живота ("лягушачий живот"), к сужению талии больного ("осиная талия"). Вследствие распространения процесса на лицевые мышцы больной не может наморщить лоб, плотно закрыть глаза ("миопатическое лицо"). При смехе и улыбке углы рта чрезмерно растягиваются ("поперечная улыбка"). Больные не могут встать со стула без помощи рук; для того, чтобы подняться с пола, они вынуждены встать сначала на четвереньки, затем выпрямить ноги и постепенно, поочередно упираясь руками в голени, колени и бедра, поднять туловище. Наряду с атрофичными мышцами могут наблюдаться псевдогипертрофии некоторых мышц вследствие отложения жира и разрастания соединительной ткани. Особенно часто увеличиваются в размерах икроножные мышцы. Избирательность поражения (проксимальные отделы страдают больше дистальных) постепенно приводит к образованию деформации и контрактур в тазобедренных, коленных, голеностопных суставах, в пальцах рук. Симптомов органического поражения нервной системы не бывает. Наблюдаемое снижение, а затем и исчезновение сухожильных рефлексов обусловлено мышечными атрофиями. Чувствительность, координация движений, тазовые функции сохранены. Имеют место разнообразные вегетативные нарушения – цианоз кистей и стоп, повышенная потливость и похолодание конечностей, асимметрии кожной температуры и др. Нередко вследствие вовлечения гладких мышц отмечаются изменения внутренних органов: расширение и глухость тонов сердца, затруднение внешнего дыхания, вялая перистальтика кишечника.  

Лечение ПМД

Применяют витамины группы В, С Е, а также АТФ, церебролизин, ноотропил, энцефабол, фосфаден, карнитина хлорид, метионин, лецитин, глутаминовая кислота, ретаболил. Положительный эффект дают антихолинэстеразные препараты (прозерин, местинон, галантамин). Показаны средства, улучшающие микроциркуляцию: никотиновая кислота, трентал, пармидин. Наряду с медикаментозной терапией применяют ЛФК, массаж, электрофорез лекарственных средств (прозерин, кальция хлорид), диадинамические токи, синусоидальные модулированные токи, электростимуляция, ультразвук, озокерит, грязевые аппликации, радоновые, хвойные, сульфидные и сероводородные ванны, оксигенобаротерапия. Показано ортопедическое лечение при контрактурах конечностей, умеренной деформации позвоночника и асимметричном укорочении конечностей.

Наследственная хорея Гентингтона

Хроническое прогрессирующее наследственно-дегенеративное заболевание, характеризующееся нарастающим хореическим гиперкинезом и деменцией. Тип наследования – аутосомно-доминантный. Мужчины болеют чаще. 

Клиника

Возникает заболевание обычно в возрасте 30 и старше лет. Первыми симптомами могут быть интеллектуальные расстройства, в дальнейшем постепенно развивается деменция. Одновременно появляются хореические гиперкинезы: быстрые, неритмичные, беспорядочные движения в различных мышечных группах. Выполнение произвольных движений затруднено вследствие гиперкинезов и сопровождается рядом ненужных движений. Речь затруднена и также сопровождается излишними движениями. Мышечный тонус снижен. Парезов нет. Нередко наблюдаются эндокринные и нейротрофические расстройства. Заболевание прогрессирует. Длительность его 5 – 10 лет с момента возникновения первых симптомов.

Диагностика

На ЭЭГ отмечаются диффузные изменения биоэлектрической активности мозга. При компьютерной томографии обнаруживаются признаки атрофии коры головного мозга.

Лечение

Для подавления гиперкинеза назначают антагонисты допамина. Это препараты фенотиазинового ряда – трифтазин в сочетании с транквилизаторами, допегитом, резерпином.

Гепатолентикулярная дегенерация

Хроническое прогрессирующее наследственно-дегенеративное заболевание, характеризующееся сочетанным поражением подкорковых узлов ЦНС и печени.
Клиника

Складывается из симптомов поражения ЦНС и внутренних органов. У больных появляются и нарастают мышечная ригидность, разнообразные гиперкинезы, псевдобульбарные симптомы, прогрессирующее снижение интеллекта, изменения со стороны печени и радужной оболочки. Ведущим является синдром экстрапирамидных нарушений: ригидность мышц туловища, конечностей, лица, глотки и как следствие этого нарушения походки, глотания и речи. Параллельно возникают гиперкинкзы различного характера: тремор, атетоз, торсионная дистония, интенционное дрожание, усиливающиеся при попытке выполнения произвольных движений. Выделяют 4 формы гепатоцеребральной дистрофии:

Течение неуклонно прогрессирующее. Средняя продолжительность жизни больных без лечения около 6 лет.

Диагностика

В сыворотке крови обнаруживаются значительное снижение содержания церулоплазмина, гипопротеинемия, гиперкупрурия и гипераминоацидурия. Возможны также повышение содержания аммиака в крови, изменение печеночных проб, анемия, тромбоцитопения. Патогномоничным признаком является роговичное кольцо Кайзера-Флейшера, которое представляет собой отложение пигмента, содержащего медь, по периферии роговой оболочки.

Лечение

Основным методом лечения является выведение из организма избытка меди. Для этого используют тиоловые препараты, к которым относятся унитиол и Д-пеницилламин (купренил, артамин). Дозы подбираются индивидуально. Лечение сочетают с препаратами, улучшающими функцию печени и специальной диетой с ограничением продуктов, богатых медью, животных жиров, белков.

Миастения

Относится к аутоиммунным заболеваниям. Это патологическая утомляемость мышц. У 70% больных миастенией обнаруживают гиперплазию или опухоль вилочковой железы, играющей важную роль в процессе иммуногенеза. Болеют чаще женщины 20 – 30 лет и мужчины пожилого возраста. В зависимости от степени генерализации двигательных расстройств выделяют генерализованную и локальную формы миастении. 
Генерализованная форма миастении встречается наиболее часто (70 – 80%). Клиническая картина слагается из диплопии, птоза, косоглазия, лагофтальма, дисфагии, дизартрии, нарушений подвижности языка и глотки, слабости мышц конечностей и туловища и в ряде случаев – затруднения дыхания.

Локальная форма миастении встречается редко (2 – 3%), не прогрессирует и характеризуется поражением только мышц глаз и век (глазная форма), скелетных мышц (скелетная форма), мышц, иннервируемых IX – XII парами черепно-мозговых нервов (бульбарная форма).

Для лечения миастении применяют антихолинэстеразные препараты, анаболики, кортикостероиды, тимэктомию, лучевую терапию, иммунодепрессанты, плазмаферез. При неэффективности антихолинэстеразных препаратов наступает ухудшение в состоянии больного –  миастенический криз, при передозировке этих препаратов – холинергический криз. Резко нарастает мышечная слабость, развиваются грубые бульбарные явления, резко затрудняя дыхание, как за счет слабости мышц грудной клетки, диафрагмы, так и вследствие нарушения проходимости верхних дыхательных путей (скопление трахеобронхиального секрета). 
Миастенический криз: широкие зрачки, тахикардия, нормальное или сниженное артериальное давление. 
Холинергический криз: узкие зрачки, брадикардия, быстро развивающаяся гипотония, резко выражены фасцикуляции мышц, гиперсекреция слюны и бронхиальной слизи, боли в животе, понос, рвота из-за бурной перистальтики кишечника.

Экстренная помощь больным миастенией должна быть направлена на коррекцию дыхания – интубацию и перевод на ИВЛ. 
При миастеническом кризе немедленно ввести 1 мл 0,05% раствора прозерина внутривенно и через 15 минут 1 мл прозерина подкожно. Больного госпитализируют в реанимационное отделение больницы. Кроме прозерина можно использовать оксазил в свечах и внутрь (0,01 г) или местинон (0,06) внутрь. Показано введение преднизолона по 90 – 120 мг в сутки. Наилучший результат при миастеническом кризе дает плазмаферез или внутривенное введение иммуноглобулинов. При холинергическом кризе отменяют антихолинэстеразные препараты и вводят внутривенно 0,5 – 1 мл 0,1% раствора атропина с интервалом 1 – 1,5 часа до расширения зрачков и появления сухости во рту. Показано введение реактиватора холинэстеразы дипироксима подкожно или внутримышечно (1мл 15% раствора). Питание больных осуществляется через носовой зонд.

Электромиография 

Показания к применению ЭМГ: 
диагностика нервно-мышечных заболеваний: мышечные дистрофии; 

невральные или спинальные атрофии; нервно-мышечные синдромы сопровождающие внутренние заболевания (болезни обмена веществ, эндокринные патологии, болезни соединительной ткани); дифференциальная диагностика спинальных, невральных и мышечных синдромов у детей; 

определение скорости проведения нервного импульса по двигательным и чувствительным нервным волокнам, при аксональных или демиелинизирующих полиневропатиях; диагностика  бокового амиотрофического склероза, миастении. 

Миография имеет противопоказания: нельзя прикладывать электроды на поврежденную кожу при инфекционных заболеваниях, высыпаниях. Исследование не проводится при установленном кардиостимуляторе, психических расстройствах, эпилепсии. 

Медико-генетическое консультирование и пренатальная диагностика позволяют снизить риск рождения ребенка с наследственным заболеванием.
Различают следующие виды профилактики наследственной патологии: первичная, вторичная и третичная профилактика.
Под первичной профилактикой понимают такие действия, которые должны предупредить рождение больного ребенка. Это реализуется через планирование деторождения путем выбора оптимального репродуктивного возраста, который для женщин составляет 21-35 лет (более ранние и поздние беременности увеличивают вероятность рождения ребенка с врожденной патологией и хромосомными болезнями), и отказа от деторождения в случаях высокого риска наследственной и врожденной патологии (в том числе при браках с кровными родственниками и гетерозиготными носителями патологического гена). Около 20 % всех наследственных болезней в каждом поколении - болезни, обусловленные новыми мутациями. В связи с этим важным элементом профилактики является жесткий контроль содержания мутагенов и тератогенов в окружающей среде.
Вторичная профилактика осуществляется путем прерывания беременности в случае высокой вероятности заболевания плода или пренатально диагностированной болезни. Прерывание производится только с согласия женщины и в установленные сроки. 

Под третичной профилактикой наследственной патологии подразумевают коррекцию проявления патологических генотипов (лечение наследственных болезней).

Судорожный синдром
 – это неспецифическая реакция нервной системы на различные эндо- или экзогенные факторы, проявляющаяся в виде повторяющихся приступов судорог или их эквивалентов (вздрагивания, подергивания, автоматизма непроизвольных движений, тремора и т.д.), часто сопровождающаяся нарушениями сознания.

Классификация.

1. Судороги, являющиеся неспецифической реакцией головного мозга в ответ на различные повреждающие факторы – лихорадку, нейроинфекции. травмы, вакцинации, интоксикации, метаболические нарушения и др.

2. Симптоматические судороги – как проявление заболеваний головного мозга (опухоли, абсцессы, врожденные аномалии, арахноидит, кровоизлияния, детский церебральный паралич).

3. Судороги - как основной симптом эпилепсии.

Диагностика. Судороги представляют собой внезапные приступы непроизвольных сокращений скелетных мышц, часто сопровождающиеся изменениями сознания. Судороги могут быть локальными и генерализованными (судорожный припадок). Судорожный припадок может быть проявлением эпилепсии, травмы головного мозга, острого отравления, острой дыхательной недостаточности, острого инфаркта миокарда, эклампсии, столбняка, острого перегревания. В случаях, когда сокращается большинство мышечных групп, судороги называются общими, при сокращении же отдельных мышц – локальными. Судороги могут проявляться затяжными спастическими сокращениями мышц (тонические судороги) или приступообразными непродолжительными сокращениями, следу-ющими одно за другим и чередующимися кратковременными периодами расслабления (клонические судороги). Под судорожным статусом понимают повторные приступы судорог без восстановления сознания, сопровождающиеся нарушением дыхания и развитием отека мозга. Прогностически неблагоприятным является сохранение утраты сознания и появление парезов или параличей после судорог. В постсудорожном состоянии характерны дезориентация, сопор, сон, кома, мидриаз, гипертермия, тахикардия, брадикардия, головная боль, гипертензия.

Неотложная помощь:

1. Масочная ингаляция 100% кислорода (т.к. острая гипоксия мозга).

2. Диазепам 0,5% раствор 0,1 мл/кг в/в или в/м, под язык (в корень уздечки), при отсутствии эффекта можно повторить через 10 минут в той же дозе (не больше 2-3 раз).

3. Уложить больного на спину, положив под голову валик. Освободить от стесняющей одежды. Повернуть голову на бок, выдвинуть нижнюю челюсть, ввести роторасширитель, зафиксировать язык.

4. При повторном приступе судорог- оксибутират натрия 20% 0,25-0,4 мл/кг в/м. в/в или в/м (при отсутствии артериальной гипотонии).

5. 3% раствор преднизолона 2-3 мг/кг. (в 1 мл.- 30 мг.) в/в.

6. При условии доказанной гиперволемии! 1% раствор лазикса 1 мг/кг/сут в/в или в/м с целью профилактики и лечения отека головного мозга.

При фебрильных судорогах вводить 50% раствор анальгина 0,01 мл/кг и 2,5% раствор пипольфена 0,01 мл/кг внутримышечно. При отказе от госпитализации после купирования судорог назначается внутрь фенобарбитал, активное посещение врачом неотложной помощи через 3 часа.

При гипокальциемических судорогах вводить 10% раствор кальция глюконата 1,0 мл/год жизни медленно после предварительного разведения его раствором 20% глюкозы в 2 раза.

При гипогликемических судорогах – внутривенное струнное введение 20% раствора глюкозы 1,0 мл/кг с последующей госпитализацией больного в эндокринологическое отделение.

Показания для госпитализации. Доставка в стационар, если судорожный припадок произошел в общественном месте; впервые в жизни; при эпилептическом статусе; при серии судорожных припадков - госпитализация в профильное отделение, при не купируемых судорогах – в ДРО.

Обязательная госпитализация – дети до 1 года, фебрильные судороги, дети с судорогами неясного генеза, дети с судорогами на фоне инфекционного заболевания. Возможно оставить дома ребенка при условии купирования судорог и при подтвержденном диагнозе эпилепсии или другого органического поражения ЦНС.

Контрольные вопросы для закрепления:

1.Охарактеризуйте вопросы реабилитации и профилактики пациентов с наследственно-дегенеративными заболеваниями (миопатия, миастения, миотония, хорея Гентингтона, гепатоцеребральная дистрофия) и аномалиями развития нервной системы.

2.Дайте характеристику судорожным состояниям у детей раннего возраста. 
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