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WSTEP

Streszczenie

Narkolepsja to przewlekte zaburzenia cyklu snu-przebudzenia o etiologii wieloczynnikowe;j,
ktdre charakteryzuje sie nadmierna sennoscia w ciagu dnia, czesto zwigzane z katalepsja, ha-
lucynacjami hipnagogiczno/hipnopompicznymi i paralizem sennym. Najwigcej zachorowan
jest w drugiej dekadzie zycia. Z narkolepsjg czesto powigzane sg nocne zaburzenia snu, ktére
czasami sg interpretowane jako bezsenno$¢. Narkolepsja z katapleksjg wystepuje z czesto-
$cig 0,02-0,05% w réznych grupach kaukaskich. Rézny czas trwania snu u dzieci, ich reakcje
i trudno$ci w werbalizacji objawéw moga jeszcze bardziej utrudniaé rozpoznanie i ogranicza¢
mozliwosci oceny objawdw klinicznych. Diagnostyka oparta jest na wynikach badania polisom-
nograficznego snu (PSG) oraz wynikach testu wielokrotnej latencji snu (MSLT).

W pracy omoéwiono przebieg i proces diagnostyczny narkolepsiji, ktéra ujawnita sie
w wieku dzieciecym. Diagnostyka byta prowadzona przez lekarza i psychologa.

Summary

Narcolepsy, a chronic disorder of the sleep-wake cycle of a multifactor etiology, is charac-
terized by excessive daytime sleepiness, often associated with cataplexy, hypnagogic/hyp-
nopompic hallucinations and sleep paralysis. It is most frequently diagnosed during the sec-
ond decade of life. The nocturnal sleep disturbance is often also reported as co-occurring
being sometimes interpreted as insomnia. Narcolepsy with a cataplexy has a prevalence
of 0.02-0.05% in various Caucasian groups. The differing sleep duration in children, their
varying reactions and difficulty in verbalizing their symptoms make it even more difficult to
recognize and evaluate the clinical data at this age. The diagnosis is based on the results of
polisomnographic sleep study (PSG) and on the multiple sleep latency test (MSLT).

The paper discusses the course and the diagnostic process of narcolepsy that ap-
peared in childhood from the point of view of the doctor and the clinical psychologist.

w populacji ogélnej wynosi 0,03-0,016%. Statystyki nie

Narkolepsja jest chorobg o podfozu neurologicz-
nym, ktéra charakteryzuje sie nadmierng sennoscig (1).
Zaburzenie dotyczy fazy snu paradoksalnego, w ktorej
wystepujg szybkie ruchy gatek ocznych (ang. Rapid
Eye Movement — REM). Charakterystyczna dla niej jest
tetrada objawow: napady snu, katapleksja, porazenie
przysenne oraz omamy hipnagogiczne i hipnopom-
piczne. Nie wszystkie jednak objawy muszg wystepo-
wac tacznie (1, 2).

Po raz pierwszy te jednostke chorobowg opisat
Westphal w 1877 roku. Czesto$¢ jej wystepowania
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sa dokfadnie znane ze wzgledu na trudnos$ci w diagno-
zowaniu pacjentow.

Narkolepsja réwnie czesto dotyka kobiet, jak i mez-
czyzn (3).

Ostatnie badania dowodza, ze za powstawanie cho-
roby odpowiedzialny jest brak neuroprzekaznika w pod-
wzgorzu, ktéry jest niezbedny do tworzenia i uwalniania
oreksyn — biatek odpowiedzialnych za zachowanie pra-
widtowego wzorca snu i rytmu okotodobowego (3-5).

Diagnostyka narkolepsji oparta jest gtdwnie na wy-
wiadzie oraz na catonocnej polisomnografii (PSG)
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i badaniu wielokrotnej latencji snu (MSLT) (1, 6). Le-
czenie jest objawowe. Polega ono na zmianie nawy-
kow zwigzanych ze snem. Stosuje sie takze leki, ktére
majg na celu utrzymanie czuwania oraz zapobieganie
napadom kataplektycznym. Pierwszym zarejestrowa-
nym lekiem nie-amfetaminopochodnym byt modafinil.
Dodatkowo stosuje sie tréjpierscieniowe leki antyde-
presyjne oraz inhibitory zwrotnego wychwytu seroto-
niny. Skuteczny w zwalczaniu wszystkich objawow jest
kwas g-hydroksymastowy (GHB) (7).

OPIS PRZYPADKU

W maju 2012 roku przyjeto do Klinicznego Oddzia-
tu Pediatrycznego (KOP) 10-letniego chtopca (A.S.)
z powodu nadmiernej sennosci. Matka zaobserwowata
u dziecka zasypianie w ciggu dnia w trakcie wykony-
wania czynnosci takich jak zabawa z dzieémi w $wie-
tlicy czy kapiel w wannie. Powyzsze objawy wystapity
3-4 dni przed przyjeciem do szpitala. Epizodom za-
$niecia towarzyszyta katapleksja. W czasie pojawiania
sie objawow w nocy chiopiec spat snem ciagtym, trwa-
jacym 8-9 godzin.

Chtopiec na state pozostaje pod opieka kardiologa
z powodu szmeru skurczowego nad sercem (w bada-
niu echokardiograficznym serca stwierdzono strune
$ciegnistg). W ostatnim czasie chtopiec nie chorowat,
nie przyjmowat na state lub doraznie zadnych lekéw.
Nie byt szczepiony przeciw grypie, szczepionka z ad-
iuwantem. Wedtug mamy chtopiec nie miat problemoéw
szkolnych. W czasie przyjmowania chtopca do szpitala
chtopiec zasnat. Towarzyszyt temu napad katapleksiji.

Przy przyjeciu pacjent byt w stanie ogélnym do-
brym. Rozwdj fizyczny na gdrnej granicy normy (wzrost
90-97 centyl, BMI 85-95 centyl). W rodzinie wystepuje
otytos¢. Badanie przedmiotowe i neurologiczne bez
nieprawidtowosci — poza szmerem skurczowym nad
sercem (2/6 w skali Levina).

Badania krwi (morfologia krwi obwodowej, badania
biochemiczne, badanie ogdlne moczu) prawidtowe.
Wykluczono obecno$¢ substanciji psychoaktywnych
w moczu. W badaniu elektroencefalograficznym (EEG)
prawidlowo zréznicowany przestrzennie zapis w trak-
cie czuwania. Cechy senno$ci i snu byty odpowiednie
do wieku. Opisano kilkukrotne pojedyncze fale ostre
o0 amplitudzie do 150uV, obustronnie w okolicach tyl-
nych, bez wskazan do dalszej diagnostyki. Nie stwier-
dzono zaburzeh napadowych.

W trakcie trzydniowej hospitalizacji chtopiec dwu-
krotnie zasnat w ciggu dnia. Towarzyszyta temu kata-
pleksja. Negowat omamy hipnagogiczne i hipnopom-
piczne.

Przeprowadzono konsultacje psychologiczng, aby:

a) wykluczy¢ emocjonalne podfoze zgtaszanych do-

legliwosci,

b) oceni¢ poziom funkcjonowania poznawczego

dziecka,

c) wstepnie oceni¢, czy zgtaszane objawy moga

wptywaé na funkcjonowanie chtopca (w rodzinie,
szkole i grupie rowiesniczej).

W procesie diaghozy psychologicznej chtopca
wykorzystano: dane z wywiadu od matki i rozmowy
z dzieckiem, metody projekcyjne (zdania niedokonczo-
ne, rysunek swobodny) oraz przeprowadzono badanie
Skalg Inteligencji Wechslera dla Dzieci (WISC-R).

Podczas rozmowy z matka ustalono, ze chtopiec wy-
chowuje sie w petnej rodzinie, ma starsze rodzehstwo.
Jego relacje z domownikami sg prawidtowe. Nie spra-
wia trudnosci wychowawczych i szkolnych. Osigga
bardzo dobre wyniki w nauce, pozostaje w popraw-
nych relacjach z rowie$nikami i nauczycielami. Ma gro-
no kolegéw. Jego dotychczasowy rozwdj przebiegat
bez wiekszych trudnosci, jednak przed rokiem byt dia-
gnozowany w poradni psychologiczno-pedagogicznej
z powodu podejrzenia dysleks;ji (nie stwierdzono). Jest
objety opieka logopedyczng z powodu wady wymowy.

Chtopiec w czasie badania psychologicznego na-
wigzywat prawidtowy kontakt, byt spokojny, pogodny,
chetnie o sobie opowiadat. Pracowat sumiennie i do-
ktadnie. Zapytany o swoje trudno$ci, powiedziat, ze od
okofo tygodnia ,ciggle przysypia, nawet w szkole i na
boisku”, uskarzat sie na duze zmeczenie.

Na podstawie zebranych danych:

1) nie stwierdzono istotnych trudnos$ci w zakresie

funkcjonowania poznawczego chtopca,

2) wynik badania WISC-R miescit sie w obszarze wy-
nikéw bardzo wysokich,

3) analiza otrzymanych wynikéw ujawnita niehar-
monijny rozwoj intelektualny. Uwage zwracata
bardzo znaczaca rdéznica pomiedzy wynikami
Skali Stownej i Bezstownej (18 punktow), na ko-
rzy$¢ tej pierwszej, oraz duza rozpietos¢ profi-
lu (powyzej 2S), co byto przestankg do pominiecia
w interpretacji wyniku Skali Petnej. W poréwnaniu
do pozostatych wynikbw znacznie obnizone byty
pamie¢ krotkotrwata (wynik w granicach normy roz-
wojowej, ale 0 9 punktdw nizszy niz najwyzszy wy-
nik w obrebie Skali Stownej i 0 5 punktdw nizszy niz
$rednia profilu dla Skali Stownej) oraz sprawnos¢
grafomotoryczna (wynik w granicach normy rozwo-
jowej, ale o 7 punktdw nizszy niz najwyzszy wynik
w obrebie Skali Bezstownej i 0 3 punkty nizszy niz
$rednia profilu dla Skali Bezstownej),

4) stwierdzono, ze rozwdj emocjonalno-spotecz-
ny dziecka nie odbiega od normy rozwojowej.
Uwage psychologa zwracata jednak duza kon-
centracja chtopca na jedzeniu (np. ,Zawsze
chciatem mieé gigantyczng pojemnos¢ zotadka”)
i relacjonowane przez niego poczucie ciggtego
gtodu (np. ,Nienawidze gtodu”). Matka chtopca
negowata wczesniejsze trudnosci z odzywianiem
u chtopca oraz podata, ze przed hospitalizacjg nie
obserwowata takich zachowan.

Aby wykluczy¢ inne przyczyny zaburzen snu u chtop-
ca, wykonano catonocne badanie polisomnograficz-
ne (PSG) w przyklinicznej Pracowni Polisomnografii.
Obraz badania wykluczyt zesp6t obturacyjnego bez-
dechu sennego. Nie opisano réwniez znamiennej licz-
by bezdechdéw centralnych ani mieszanych. W trakcie
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badania zauwazono natomiast, ze pacjent wszedt
w faze REM okoto 10 minut po zasnieciu. W hipnogra-
mie zaobserwowano wielokrotne wystepowanie kroét-
kich (maks. 2 minuty) faz snu REM (9 razy) w czasie
462 minut snu. Poza tym stosunki innych faz nREM
byty prawidtowe.

Nastepnego dnia, po zakonczonej PSG trzykrot-
nie wykonano test wielokrotnego opéznienia uspie-
nia (ang. Multiple Sleep Latency Test — MSLT), w kto-
rym opisano pojawienie sie fazy REM po 5 minutach
od zasniecia. Na tej podstawie rozpoznano u chtopca
narkolepsije.

Rozpoczeto leczenie zmiang nawykéw rytmu oko-
todobowego oraz skierowano pacjenta do Poradni
Neurologicznej. Zalecono objecie chtopca wsparciem
psychologicznym, dalszg obserwacje jego zachowan
oraz konsultacje dietetyczng. Poproszono rodzicow,
aby zwrdcili uwage na to, jak chtopiec radzi sobie z po-
tencjalnymi niepowodzeniami w szkole.

OMOWIENIE

W omawianym przypadku rozpoznanie narkolepsji po-
stawiono dos¢ szybko, w ciggu kilkudniowej hospitalizacji.
U dorostych oséb diagnostyka wynosi $rednio 15 lat (1).

Objawy kliniczne byty dos$¢ charakterystyczne: sen-
no$¢ w ciagu dnia i katapleksja (spadki napiecia mie-
$niowego w sytuacjach emocjonalnych). W réznico-
waniu diagnostycznym wzieto pod uwage zaburzenia
kardiologiczne, napadowe, nawracajacg hipersomnie
oraz zaburzenia psychosomatyczne. Wykluczono na-
wracajgcg hipersomnie, bowiem nie zostato spetnio-
ne kryterium Miedzynarodowej Klasyfikacji Zaburzen
Snu (ang. International Classification of Sleep Disor-
ders — ICSD), jakim jest zmniejszony udziat stadiéw llI
i IV oraz brak charakterystycznych zmian w EEG (wol-
nej czynno$ci niskonapieciowej lub rozlanej aktywno-
&ci fal alfa w czasie hipersomnolencji).

Poprzez badanie psychologiczne wykluczono etiologie
psychosomatyczng opisywanych zaburzen. Natomiast
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otrzymane wyniki w czasie badania psychologiczne-
go sg zgodne z wynikami stwierdzonymi w badaniach
Dorris i wsp. nad funkcjonowaniem intelektualnym
dzieci z narkolepsja (8). Autorzy stwierdzili, ze w bada-
niu skalg WISC-R grupe badawcza dwa razy czesciej
charakteryzowata znaczna rozbiezno$¢ pomiedzy wy-
nikami skali stownej i bezstownej, niz grupe kontrolna.

Psychospoteczne konsekwencje narkolepsiji sg do-
tkliwe i przewlekte. Autorzy publikacji zwracajg szcze-
g6lng uwage na niepowodzenia w funkcjonowaniu
szkolnym i spotecznym, trudnosci natury psycholo-
gicznej (m.in. obnizony poziom samooceny, depresje),
podkreslajg takze wyraznie negatywny wptyw zaburze-
nia na ogélng jakosc¢ zycia (9-11).

W etiopatogenezie narkolepsji u dzieci mogg od-
grywac role takze procesy autoimmunizacyjne. W Fin-
landii stwierdzono u dzieci zwiekszong liczbe zacho-
rowan na narkolepsje po szczepionce zawierajgce;j
adiuwant AS03 (12). Sugerowany jest takze zwiazek
wystepowania narkolepsji z przebyta infekcja pacior-
kowcowg. W 2013 roku opisano przypadek 8-letniego
chtopca, u ktoérego trzy tygodnie po infekcji pacior-
kowcowej rozwineta sie nadmierna senno$¢ w ciggu
dnia, a nastepnie wystgpity pozostate objawy narko-
lepsji z katapleksja (13). Mozliwo$¢ wystapienia reak-
cji krzyzowej pomiedzy przeciwciatami skierowanymi
przeciw antygenom paciorkowca a neuronami hipo-
kretynowymi, u pacjentéw z predyspozycja genetycz-
na, moze prowadzi¢ do wystapienia narkolepsji z ka-
tapleksja.

W przypadku opisywanego przez nas pacjenta bra-
kuje dowodow na wptyw procesdéw autoimmunizacyj-
nych na wystgpienie narkolepsji. Ponadto, z racji tego,
ze dotychczasowe funkcjonowanie chtopca byto pra-
widlowe, mozna przypuszczaé, ze szybkie postawie-
nie diagnozy oraz wdrozenie odpowiedniego leczenia
i oddziatywan behawioralnych moga zminimalizowac¢
negatywny wptyw zaburzenia na funkcjonowanie i dal-
szy rozwoj dziecka.
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