Sindrom hamartoma hipotalamusa (HH)

Putovanje oboljelog

Prvi simptom

Smijanje/smjeskanije, pokreti ociju ili
usana, refluks. Smijeh je ustvari napadaj
— gelasticki napadaj — i ukazuje na

HH. Ponasanje ADHD tipa ukljucujudi
impulzivnost i ,hipotalamicki bijes*.
Ponasanje autisti¢nog tipa; zaostajanje/
opadanje u kognitivnom razvoju

jer je mozak konstantno ometen
epileptogenim signalima. Kako se dijete
razvija, uglavnom izmedu 4. i 10. godine,
epilepsija napreduje i pojavljuju se Zarisni
i generalizirani napadaji. Kratkotrajno
pamcenje i poteskoce s obradom
informacija. Nedostatak ili poremecen
san. Kod nekih oboljelih prisutne su

i endokrine poteskoce ukljucujudi
preuranjeni pubertet, ostali poremecaji
spolnih hormona, hipotireoza,
panhipopituitarizam, nedostatak
hormona rasta i hipotalamicka pretilo.;l

POTREBE Prepoznati (nekada
suptilne) epileptic¢ne pojave kao
epilepti¢ne napadaje, a ne kao npr. ispade
ponasanja ili refluks. Oboljeli zahtijevaju
MR skeniranje prema specificnom
protokolu (tankog reza) jer su pojedini
HH jako mali i suptilni u svom spoju pa ih
radiolozi Cesto predvide.

IDEALNO Kada se posumnja na
sindrom HH, iskusni radiolozi i neurolozi
trebaju ponovo pregledati MR koji

se Cinio normalnim. Odmah nakon
dijagnoze oboljele se treba uputiti

u referentni centar specijaliziran za
epilepsije s multidisciplinarnim timom.

Dijagnoza

Cesto pogre$no dijagnosticiran.
Pedijatri ne prepoznaju epizode
smijeha/placa kao napadaje. Pokreti
oCiju i usta se pogresno prepisuju

kao ,tikovi“. Zbog komorbiditeta

koji utjecu na ponasanje i kasnjenja u
kognitivnom razvoju, oboljeli su Cesto
pocetno dijagnosticirani s ADHD-om,
poremecajem iz autisticnog spektra

ili drugim poteskodama s ucenjem i/
ili poremecajem ponasanja. Znacajan
postotak oboljelih, kod kojih se
pojavljuje preuranjeni pubertet, Cesto
ima ranije postavljenu dijagnozu. EEG
i VEEG nisu od velike pomodi jer se
gelasticki napadaji ne prezentiraju u

njihovim zapisima.

POTREBE MR skeniranje prema
specificnom protokolu. Iskusni
multidisciplinarni tim koji moze
odgovoriti na brige i pitanja oboljelog
(uCestala prituzba: ,,moj neurolog ne zna
puno o tome"®). Raditi na isklju¢ivanju
endokrinih poteskoda; gensko testiranje
se treba razmotriti jer je kod 5% oboljelih
od sindroma HH uzrok sindrom Pallister-
Hall tj. mutacija na GLI3 genu.

IDEALNO Pregled struénog panela.
Savjeti moraju biti prikladni za pojedinog
oboljelog i vrstu i spoj HH-a prije
nudenja preferirane kirurske metode ili
bolnice za lijecenje. Sve opcije se moraju
razmotriti i omoguciti oboljelima da
donesu informirani pristanak.

POTREBE Dokazi sugeriraju da
ranija operacija donosi bolje ishode

za oboljelog. U kognitivho znacajno
ostecenih oboljelih, nema previse

smisla odgadati operaciju i pokusavati s
razli¢itim kombinacijama antikonvulzivnih
lijekova jer oni gotovo nikada nemaju
ucinka na gelasticke napadaje.

IDEALNO Pravovremena

operacija. Prijeoperacijski protokol uz
reevaluacije endokrine, neuropsiholoske
i oftalmoloske funkcije koje se trebaju
provesti kako bi se odradili pocetni
parametri prije operacije. Pracenje u
redovitim vremenskim razmacima nakon
operacije.
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Giving Hope. Getting Answers.

POTREBE Cesto je potrebno vise od jedne operacije. Cak i ako je operacija

bila uspjesna u kontroli napadaja, oboljeli trebaju dugotrajnu edukacijsku podrsku

— asistenta za podrsku pri u€enju, radnog terapeuta, logopeda — unutar okruzenja
specijalista. Operacija moze uzrokovati znacajne nuspojave, osobito endokrinoloske
i/ili poteskoée s paméenjem koje zahtijevaju dugotrajan nadzor i upravljanje.
Pubertet moze isprovocirati ponovnu pojavu/pogorsanje epilepti¢nih napadaja i
poremecaja ponasanja.

IDEALNO Nastavak multidisciplinarnog pristupa, prepoznavanje da maksimalna
kvaliteta Zivota znadi viSe nego kontrola epilepti¢nih napadaja. Tim treba podrzati
djetetovog edukatora i trebao bi ponuditi usluge za psiholosko zdravlje djece

i adolescenata, kada potrebno — sindrom HH je viSestruk sindrom s brojnim
komorbiditetima i treba se lijeciti kao takav. Pazljivo planirana tranzicija ka skrbi za
odrasle za podrsku samostalnosti, socijalne integracije, zaposlenja i psiholoskog
zdravlja.
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