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Projekt EPISTOP, najwiekszy miedzynarodowy
program medyczny koordynowany przez polskich naukowcéw ma pomdc wyjasni¢ wiele

tajemnic padaczki, zwlaszcza dzieciecej. O jego starcie poinformowano 17 stycznia na
konferencji prasowej w stolicy.

Koordynatorem projektu jest prof. Sergiusz Jozwiak, kierownik Kliniki Neurologii, Epileptologii
i Rehabilitacji Pediatrycznej Instytutu ,Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie.
W rozmowie z PAP neurolog powiedzial, ze wyniki uzyskane w tych badaniach moga potencjalnie
przyczynic¢ sie np. do opracowania nowych lekdéw, ktére beda dziata¢ na procesy prowadzace do
rozwoju padaczki (czyli na tzw. epileptogeneze). W ten sposob beda zapobiega¢ wystapieniu choroby
i/lub jej powaznych konsekwencji, zagrazajacych zwlaszcza dzieciom. ,Dzisiaj nie dysponujemy
takimi lekami, poniewaz proces epileptogenezy nie jest do konca poznany” - zaznaczy! specjalista.

Poszukiwanie nowych medykamentéow jest o tyle wazne, ze obecnie stosowane leki
przeciwpadaczkowe sa skuteczne tylko u ok. 70 proc. osob z padaczka (jest to tzw. padaczka
lekooporna - PAP), powiedzial bioracy udziat w projekcie prof. Lieven Lagae z Katholieke Universiteit
w Leuven w Belgii.

Neurolog przypomniat na spotkaniu, ze padaczka wystepuje z wieksza czestoscia u dzieci niz u
dorostych. ,Jesli mamy 100 oséb z padaczka, to 65 z nich bedzie dzieémi, a z tego 30 bedzie mie¢
mniej niz rok” - powiedziatl podczas konferenc;ji.

Tym, co odr6znia padaczke dziecieca od padaczki u dorostych jest fakt, ze czesto powoduje ona
uposledzenie umystowe, a co za tym idzie trudnosci poznawcze i problemy z zachowaniem.

,Sa setki przyczyn napadow padaczkowych u dzieci. Projekt EPISTOP koncentruje sie na dzieciach
z jednym schorzeniem - stwardnieniem guzowatym, bo jest to bardzo dobry model do badania
padaczki” - zaznaczyt prof. Lagae.

Jak wyjasnit prof. Jozwiak, jest to rzadkie uwarunkowane genetycznie schorzenie, ktore wystepuje u
jednej na 6 tysiecy osob. Oprécz zmian skérnych, takich jak odbarwienia, naczyniakowtdkniaki



obecne na twarzy czy witokniaki okotopaznokciowe, charakteryzuje sie tez szeregiem zmian
w narzadach wewnetrznych. Jednym z najczestszych objawow sa guzy serca, ktére sa obecne juz u
ptodéw lub noworodkéw i pozwalaja na wczesna diagnostyke choroby - przy pomocy
echokardiogramu serca ptodu. U dzieci wystepuja tez nowotwory tagodne w mézgu, nerkach, czasem
w ptucach.

W przebiegu stwardnienia guzowatego az u 80-90 proc. dzieci dochodzi do wystapienia napadéw
padaczkowych, przewaznie przed pierwszym rokiem zycia” - powiedziat prof. J6zwiak.

Pocigga to za soba powazne konsekwencje w postaci uposledzenia umystowego - stwierdza sie je az
u 82 proc. dzieci, u ktérych padaczka ujawnita sie w ciagu pierwszych 12 miesiecy od przyjscia na
Swiat. ,Jest to bardzo wysoki odsetek. A im wczesniej dochodzi do wystapienia napadow
padaczkowych, tym wieksze uposledzenie u dziecka” - podkreslit prof. Jézwiak. Gdy padaczka pojawi
sie po 5. roku zycia to ryzyko zaburzen poznawczych jest bardzo mate.

Poszukujac sposobu na przeciwdziatanie temu i zmiane losu dzieci ze stwardnieniem guzowatym
zespot prof. Jézwiaka zaczal ok. 5-6 lat temu wykonywac¢ u noworodkdéw z rozpoznana choroba czesta
elektroencefalografie (EEG) moézgu - co cztery tygodnie. Chodzito o to, by szybko zidentyfikowac
aktywne zmiany w zapisie EEG zwiastujace poczatek rozwoju epileptogenezy.

Naukowcy zaproponowali tez leczenie przeciwpadaczkowe juz na tym etapie, jeszcze zanim wystapi
padaczka. Byto to zupelnie nowe podejscie. W 2011 r. na tamach pisma ,European Journal of
Pediatric Neurology” opublikowali wyniki badania, ktorym objeto 45 dzieci ze stwardnieniem
guzowatym. Wykazato ono, ze podawanie lekow przeciwpadaczkowych przed wystapieniem napadéw
padaczki znacznie zmniejsza ryzyko uposledzenie umystowego dzieci. W grupie leczonej odsetek
maluchow, u ktoérych je stwierdzono wynidst 14 proc., a w grupie kontrolnej, tj. leczonej tylko
wowczas, gdy dojdzie do wystapienia objawdéw padaczki - 48 proc. Wedtug prof. Jozwiaka nowe
podejscie terapeutyczne zupeinie zmienia rokowania chorych dzieci.

Jednym z celéw projektu EPISTOP bedzie potwierdzenie, ze podawanie lekéw przeciwpadaczkowych
juz na etapie pojawienia sie aktywnych zmian w zapisie EEG zwieksza skutecznos¢ leczenia padaczki
i znacznie zmniejsza jej lekoopornos¢, a takze w duzym stopniu zapobiega opdznieniu umystowemu,
tlumaczy! prof. Jozwiak.

Drugim celem jest znalezienie tzw. biomarkeréw rozwoju padaczki, czyli czasteczek, ktore biora
udzial w epileptogenezie. W tym celu naukowcy zastosuja najnowsze osiagniecia medycyny
molekularnej - m.in. zsekwencjonuja caty genom ok. 100 dzieci, zbadaja mikro-RNA w ich
komoérkach, a takze zestaw bialek i produktéw przemiany materii - na samym poczatku badan, gdy
tylko pojawia sie zmiany w zapisie EEG, gdy wystapia pierwsze napady padaczkowe i na zakonczenie
projektu, gdy dzieci beda mie¢ 2 lata. Na piatkowym spotkaniu w skrocie omoéwit to prof. David J.
Kwiatkowski z Brigham and Women’s Hospital w Bostonie, ktéry jako jedyny osrodek spoza Europy
bierze udziat w projekcie.

Badacz zwroécit uwage, ze po raz pierwszy naukowcy maja mozliwos¢ sprawdzenia zmian
wystepujacych w genach i biatkach jeszcze przed pojawieniem sie napadow padaczkowych.

»Potrzebujemy badania EPISTOP, by sprawdzi¢ co sie dzieje w moézgach tych dzieci podczas
epileptogenezy i aby zapobiega¢ u nich trudnosciom poznawczym i problemom behawioralnym” -

ocenit prof. Lagae.

Prof. J6zwiak zaznaczyt z kolei, ze mechanizmy poznane dzieki temu projektowi w grupie dzieci ze



stwardnieniem guzowatym bedzie mozna w przysztosci weryfikowac u innych pacjentéw z padaczka.

Projekt EPISTOP jest dofinansowany z Unii Europejskiej kwota 10 mln euro. Lacznie udziat w nim
bierze 14 placowek z dziewieciu krajow, w tym 9 osrodkow klinicznych z Europy oraz 5 laboratoriéw
naukowych z Europy i USA. Z Polski oprocz Centrum Zdrowia Dziecka uczestniczy w nim tez
Miedzynarodowy Instytut Biologii Molekularnej i Komérkowej w Warszawie.

Zrédto: www.naukawpolsce.pap.pl
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