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HuarHos:

OcnosHoit: Konbiesas 20 xpomocoma. CuMritomarnyeckast
(pokanbHasi(T0OOHAST) BTOPUYHO TeHEepaTU30BaHHAS
snuIencusi( SMIeNTUYecKas

suIledantonatusi). MUToXoHAprabHas sHIedaroMuonarvs?

Comytcrpymome: bBonesns Kpona. CucteMHbIi BaCKyIUT:
niepBuuHbIid anruut LIHC, aaTidochonunmuansi cCHHAPOM.
SHype3. CUHIPOM IKCTpaNMpaMUIHBIX HApYIIEHUI.

W3 anamuesa 3a6oneBanusi:. C ssuBapst 2011 roza nosiBumch
rieproIueckre 6oJM B CeplLie, CTpaxy Nepell 3aChllaHueM, ¢
despais 2011 nocne nepenecennort OPBU ¢ siBnenusiMu
0.TaCTPOIHTEPHTA, SIMUZOMbI, COIPOBOKTABITHECS
TUIABAIOIIVIMY IBMKEHUSAMH I71a3, TOHUYIECKIM HaIlpsKEHIEM
MHUMHYECKUX MBI, ICUXO-MOTOPHBIM BO30YkKJIEHHUEM,
BoKan3anyen. [TosiBUIMCh TIOIepruBaHUsl KOHEYHOCTEH BO
cHe. C IWarHo30M KpHUITOTeHHAs JIOOHAS SMUJICTICHS
MPOXO/IUIIa 00C/IeJOBAHKE B PA3IMYHbBIX CTAIIMOHAPAX TOPOMA.
CynoposxHble PHUCTYIIBI MEHSUIM CBOE TeUeHHe Ha (hoHe
MIPUMEHEHHU s Pa3IMYHBIX ()OPM POTHBOCYIOPOKHBIX
TIpernaparoB.

ITo ganusivM D3I OblTa BBIABIIEHA 31T AKTUBHOCTH («O-M»
BOJIHA) B JIOOHO-BHCOYHBIX OTBEJCHUAX 00OMX MOJyIIAPHii
TOJIOBHOTO Mo3ra. BbuT HcpoOoBaH MPakTUYECKH BECh
CIIEKTpP aHTUKOHBYJIbCAHTHBIX TIPErapaToB Oe3
cymecTBeHHOro 3ddexta. OTMEYEHO GOIBIIOE KOIHMUYECTBO
1o604HbIX 3(pheKToB Ha (hOHE TPUMEHEHUS
MIPOTUBOCYIOPOXKHBIX MPENapaToR.

B paznuuHbBIX JO3UPOBKAX U KOMOMHAIMSIX IPUMEHSIIUCH
npenaparsl IenakuH-xpono, Jlamukran, Cadpun, Cykcurner,
Kap6amazenuu(®unnerncun), Tpunentan, @pusuym,
Urbanyl ,Judenun, Knonaszenam, Tonupamar, ITarmodepai.
(Depakine® chrono) ,Lamictal®(Lamotriginum),
Sabril(Vigabatrinum), Suxilep(Aethosuximidum),
Carbamazepine, Finlepsin, Trileptal(Oxcarbazepinum),
Frizium(Clobazam), Urbanyl, Diphenine(Phenytoin),
Topiramate(Topiramatum),Clonazepam(Clonazepamum),
Pagluferalum(Bromisoval* + Calcium gluconate + Caffeine +
Papaverine + Phenobarbital*).

Synthese de les antécédents médicaux du patient.
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Diagnostic :

Principal : Chromosome 20 en anneau. Symptomatique focal
(frontale), épilepsie généralisée (encéphalopathie épileptique).
Encéphalopathie mitocondrial ?

Concomitante : Maladie de Crohn. Vasculite systémique :
angéite primaire du SNC (systeéme nerveux central), syndrome
des antiphospholipides Enurésie Syndrome de trouble
extrapyramidal

De les antécédents de la maladie :

Depuis janvier de 1'année 2011 ont apparu des douleurs
périodiques dans le cceur, peur avant de dormir, aprés une
(OPBH-ORBI) — Infection respiratoire virale aiguéé —, avec
l'apparition d'une gastro-entérite aiguéé, épisodes
accompagnés de mouvement flottants des yeux, tension
tonique des les muscles mimiques, agitation psychomotrice,
vocalisation. IIs ont apparu tiraillements de les extrémités
durant le sommeil. Depuis le diagnostic d'épilepsie frontale
cryptogénétique elle a passé des différentes examens dans les
hdpitaux de la ville. Les convulsions ont changé son cours
selon 1'utilisation des différentes médicaments anticonvulsifs.

Selon les données de (EEG) — 1'électroencéphalogramme — se
trouve activité épileptique(«?-M» onde) dans les lobes fronto-
temporaux des les deux hémispheres cérébraux.

Ont a été essayé presque toute 1'espectre de préparations
anticonvulsives, sans un effet appréciable. On a observé une
grande quantité d'effets secondaires pendant 1'utilisation des
différentes préparations anticonvulsives.

Avec différents dosages et combinaisons ont été essayés les
preparations (Depakine® chrono),
Lamictal®(Lamotriginum), Sabril(Vigabatrinum),
Suxilep(Aethosuximidum), Carbamazepine, Finlepsin,
Trileptal(Oxcarbazepinum), Frizium(Clobazam), Urbanyl,
Diphenine(Phenytoin),
Topiramate(Topiramatum),Clonazepam(Clonazepamum),
Pagluferalum(Bromisoval* + Calcium gluconate + Caffeine +
Papaverine + Phenobarbital*).




B nunamuke no nanHeiM D3I coxpaHsiiach NaT. aKTUBHOCTb,
a TakXke YMepeHHbIe IPU3HAKH HapyIleHNs] MeTaboIM3Ma
HEMPOHOB.

Ilo ganasiM MPT ronosHoro mosra or 10.11.12 -
MUHHUMAJTbHBIE aTpo(priecKre N3MEeHEHHS B MeT00a3aTbHBIX
oTzenax npasoi BucoyHou gomu. MPT romoBHoro mo3sra ot
25.04.14 — MP-nipusHaku cybaTpopuuecKix N3MeHEeHHH
TOTYTIIApUN MO3KEUKa .

33T OT 26.03.15 - BeipakeHnHble AU y3HBIE U3MEHEHHS,
Ha (DOHOBO¥ 3aIMCHU U TIOCIIE MTPOBEJICHUS ITPOO —
MHOKECTBEHHasI SMIJIENTHYECKAs] aKTHBHOCTh B BHIE
MATOJIOTMYECKUX KOMIUIEKCOB «OCTpasi-Me/IJIEHHAs! BOJTHA» C
reHepas3almen.

15.11.2013 npoeseHo KapuOTUNHPOBAHUE, IOCTABIEH
JuarHos 20 KosbLieBast XpOMOCOMA, MO3anvHast (hopma.
17.01.12 CootHomenue nakrtara (3,0 MMOIIB/IT) ¥ IMpyBaTa
(0,015 mmons/n) — 200!

27.02.12 nakTat B CHUHHO-MO3TOBOH KUAKOCTH 1,5 MMOJIB/N
13.05.2015 CootHomenue nakrar/mupysar 16.2(nopma 10)
T'omormcrens kpou ot 20.03.12 — 5,67 MKMOIB/N

AmnTtunykeapHsiii paktop ot 03.09.12 - 1:1280
(KpyIHOTrpaHyJISIPHBIN THIT CBEUYSHUS SIIpa)

Buoricus Mg ronern ot 24.05.13 - rucronoruyeckas
KapTHHA BepOSITHA JIJIs1 HEeMAJIMHOBOIN MUOTIATHU.

C muarao3om 6ose3Hp KpoHa morydaia Kypchl — peMUKeH
Remicade(Infliximabum).

B Hacrosiiee BpeMsi 3a00/IeBaHNe HAXOIUTCS B CTAIUH
peMUCCHU.

Odpransmortor: gucTpodust panyxku. VicrondeHne
XpycTaJIKa cleBa.

CoMaTHyecKuii cTaryc:

obOpariaer Ha ce0s1 BHUMaHUe MEePUOANIECKIe HOCOBbIE U
KUIIIeYHbIe KpOBOTeueHHst. OTMEUaITCs IIOCTOSTHHBIE 00NN B
JKUBOTE B O0JIACTH MYyIKA U JieBOro mnojpedepbst. Tak xe
OECIIOKOSAT NepruoinuecKue 60U B KOJIEHHBIX CYCTaBax,
MEJIKMX CYCTaBOB CTOI, 00JIACTH 3arisICThsl. ApTepraibHas
runotonus §0-100/50-60 Mm.pT.CT, NEpHOAUYECKU
OTMEYAIOTCS TOIbEMBI apTepHalibHOTO AaBieHus Ao 140/80
MM PT.CT.

Hesponoruueckuii craryc:

JleBouka B co3HaHMM, Bsilast. OTMevaeTcsl IBUraTeIbHOe
6ecIoKOCTBO. BrICTpO ycTaeT nmpu modoi (przndeckon

Dans la dynamique des données du (EEG se conserve
l'activité pathologique, et aussi signaux modérés de troubles
du métabolisme des neurones.

Selon les données d'TRM — imagerie a résonance magnétique
— du cerveau de 10. Novembre 2012 changements minimales
d'atrophié dans les secteurs demi-basal du segment temporal
droit.

IRM du cerveau de 25. Avril 2014 — signale de changements
sub-atrophies des hémispheres du cervelet.

EEG de 26. Mars 2015-expressions diffuses de changements
dans les enregistrements du fond, et apres les preuves —
nombreux activités épileptiques, sous la forme de complexes
pathologiques «onde aigué-lente» avec généralisation.

15. Novembre 2013. Les résultats du diagnostic du caryotype
sont d'un mosaicisme du chromosome 20 en anneau.

17. Janvier 2012. La corrélation de lactate (3,0 mmol/l) et de
pyruvate (0,015 mmol/l) — 200 !

Le 27. Février 2012. Le lactate dans le liquide
céphalorachidien 1,5 mmol/l. Le 13. Mai 2015 la corrélation
du lactate/pyruvate 16.2 (norme 10)

L'homocystéine de la sang le 20. Mars 2012 — 5,67 umol/I

Le facteur antinucléaire le 03. Septembre 2012 -1:1280 (a
gros grain type phosphorescent dans le noyau)

Biopsie des muscles de la jambe le 24. Mai 2013 — le tableau
histologique probable pour une myopathie a némaline.

Avec le diagnostic de la maladie de Crohn elle a recu une cure
de Remicade(Infliximabum).
Aujourd'hui la maladie se trouve en phase de rémission.

Ophtalmologue : dystrophie irienne, acantholyse du cristallin a
gauche.

Statut somatique :

Elle se soigne, périodiquement saignements de nez et
intestinaux. Sont signalés douleurs permanentes du ventre,
dans la région ombilicale et dans le c6té gauche.

Aussi inquietent douleurs périodiques dans les articulations
des genoux, les petites articulations et dans la région de
l'avant-bras. Hypotension artérielle 80-100/50-60 mm Hg,
périodiquement sont signalés elevations de la tension artérielle
jusqu a 140/80 mm Hg.

Statut neurologique :




Harpyske. DMOLMOHaIbHAsT PUTHIHOCTD. [1a3Hble mem D=S,
3pauku D=S. ®TP 3paykoB k1Basi, CAMMETPAYHAS.
JIBMKEHHE TTIa3HBIX S0JI0K B MOJIHOM OObEME,
FOpI/I3OHTaJ'[beH;'1 BBICOKOYACTOTHBIA HUCTarMm [Ipyu OTBEACHUU
IJIa3HBIX SI0JIOK, OOJIbIIE BJIEBO, AUILIONUM HeT. JInio
CHUMMETpPUYHOE. SI3bIK 1O CpeiHelt JIMHUM.

[Nape3oB Het. CyxoxuibHble pedpiiekchl D>S, 0XUBIEHBI.
BpromiHbie pedrieKcsl clieBa pe3KO CHUKEHBI.
YyBCTBUTENBHBIX BBINAJEHHUI HET, BBICOKHI OPOT O0JIEBO
YyBCTBUTENBHOCTH. He KOHTpoIMpyeT (DyHKIMIO Ta30BbIX
OpraHoB.

KoopauHatopHbie IpoObI BHITOIHSIET ¢ MUMOTIONA/IaHUEM
crpaBa. B moze PomOepra markocTb 6e3 4eTkou
narepamu3anuy. [1po6a Ha aqUONOXOKHMHE3 OTpULIATEbHASL.
[TaToNOrMyecKux CTOIHBIX 3HAKOB HEeT. MeHMHreaIbHble
CUMIITOMBI OTpULIATEJIbHBIC.

Hesposor: Xxxxxx XXxx
22.05.2015

La fille quand est conscient, est languide. Se signale
intranquilite de mouvements. Elle s'épuise rapidement avec
toute forme d'exercice physique. Rigidité emotional. Fente
oculaire D=S, pupilles D=S.

FTR des les pupilles vive, symétrique.

Le mouvement du globe oculaire est complet. Nystagmus
horizontal a haute fréquence dans la diversion du globe
oculaire, plus a gauche il n'y as pas diplopie. La face est
symétrique. La langue est dans le centre de la ligne.

Il n'y as pas de parésie. Réflexes tendineuxes D>S, animés.
Réflexes abdominales a gauche fortement diminués.

Il n'y as pas d ectopies sensitives, haut limite de sensibilité a la
douleur. Elle ne contrdle pas la fonction des organes pelviens.
Dans les preuves de coordination il y a dysmétrie a droite.
Dans le test de Romberg instabilité sans une latéralisation
prononcé. Le test d'adiadococinésie est négatif. Il n'y a pas de
signales pathologiques a la plante des pieds. Il n'y a pas des
symptomes méningitiques.

Neurologue : Xxxx X. X.

22. Mai 2015




