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NEWSLETTER DZIALU BADAN NAUKOWYCH

DZIEN NAUKI POLSKIE) W NUMERZE

Z okazji Dnia Nauki Polskiej pragniemy wyrazi¢ gteboki szacunek dla Panstwa

pasji, wytrwatosci i oddania misji badawczej. STR. 2

Zyczymy Panstwu niewyczerpanej ciekawosci, ktéra prowadzi do PRZELOM W LECZENIU PADACZKI
najSmielszych pytan i najbardziej przetlomowych odkry¢ dla dobra matych

pacjentow. STR. 8
Prezentujemy dwa z wielu przyktadéw efektow spotecznych pracy naukowe;j MIEDZYNARODOWE WYTYCINE
powstatej w naszej instytucji: ,Przetom w leczeniu padaczki” oraz W CHOROBIE WILSONA

~Miedzynarodowe wytyczne w chorobie Wilsona”.
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Przetom w leczeniu padaczki

Przetom w leczeniy padaczki i jej
powikian u dzieci: zastosowanie

terapii prewswcyjnej opartej na
biomarkerach molekularnych i EEF
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Na padaczke choruje ok. 1% populacji, a jej poczatek
najczesciej przypada na dziecinstwo. U niemowlat choroba
wigze sie z wysokim ryzykiem uszkodzenia niedojrzatego
mozgu, prowadzgc do niepetnosprawnosci intelektualnej i
autyzmu. Tradycyjna diagnostyka, oparta na rozpoznaniu
dopiero po wystgpieniu napadow, byta zbyt pdzna, by
zapobiec zaburzeniom neuropsychiatrycznym, mimo ze
proces chorobowy zaczyna sie wczesniej.

Pracownicy Kliniki Neurologii i Epileptologii Instytutu
+~Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka” (IPCZD) jako pierwsi
na Swiecie opracowali koncepcje i przeprowadzili badania
nad leczeniem prewencyjnym padaczki uwarunkowanej
genetycznie. Badania realizowano w stwardnieniu
guzowatym chorobie wystepujgcej u 1 na 6000 oséb

| obarczonej 90% ryzykiem padaczki.

Zespot IPCZD wykorzystat EEG jako biomarker wczesne;
epileptogenezy i stworzyt skale oceny nieprawidtowosci
pozwalajgcg przewidywac napady przed ich wystgpieniem.
Pilotazowe badanie kliniczne z 2011 r. wykazato, ze
leczenie prewencyjne zmniejsza czestosC¢ i ciezkosc

napaddw oraz ryzyko niepetnosprawnosci intelektualne;.

-

WERAYGR
3

- R

k_,



dziatan

Kluczowym etapem naukowych byto
wieloosrodkowe badanie EPISTOP - pierwsze na Swiecie
randomizowane badanie prewencji padaczki. Potwierdzito

ono, ze leczenie prewencyjne jest bezpieczne i skutecznie

zmniejsza ciezkos¢ i ryzyko padaczki u dzieci ze ?}
stwardnieniem guzowatym. Po raz pierwszy w warunkach E';‘*
klinicznych przeanalizowano laboratoryjne, B"

elektrofizjologiczne i radiologiczne biomarkery
epileptogenezy, dowodzgc ich wartosci prognostycznej.
Konsorcjum EPISTOP, koordynowane przez IPCZD,
obejmowato 9 osrodkéw w Europie, USA i Australii.

Badania rozszerzono o identyfikacje biomarkeréw
lekoopornosci i zaburzen neuropsychiatrycznych.
Wykazano, ze wczesne nieprawidtowosci w EEG przewidujg
opdznienie rozwoju poznawczego, ruchowego oraz
rozwoju mowy, a zwolnienie czynnosci podstawowej w
pierwszym EEG wigze sie z ryzykiem wczesnej, lekoopornej
padaczki.

Rownolegle opracowano zestaw biomarkerow
molekularnych na podstawie badan transkryptomicznych
i proteomicznych, zweryfikowanych w modelach
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komorkowych z uzyciem zaawansowanych algorytmow Al,
co umozliwito precyzyjng analize danych i monitorowanie
leczenia.
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Udowodniono, ze padaczka rozpoczyna sie jeszcze przed
pierwszym napadem i mozliwe jest wczesne wykrycie dzieci
wysokiego ryzyka. Zastosowanie prewencyjnego leczenia
przeciwpadaczkowego redukuje czestos¢ napadow, ryzyko
lekoopornosci oraz stopien niepetnosprawnosci
intelektualnej. W badaniu EPISTOP - 80% dzieci leczonych
prewencyjnie rozwijato sie prawidtowo, w porownaniu do
zaledwie 20% w grupie leczonej po wystgpieniu napadow.

Wyniki badan IPCZD staty sie podstawg europejskich
wytycznych diagnostyki i terapii padaczki w stwardnieniu
guzowatym pod auspicjami Europejskiego Towarzystwa
Neurologow Dzieciecych. Obejmujg one prewencyjny
monitoring wszystkich noworodkodw i niemowlagt ze
stwardnieniem guzowatym za pomocg seryjnych wideo-
EEG oraz stosowanie leczenia przeciwpadaczkowego
wigabatryng w przypadku wystgpienia napadowych zmian
padaczkowych w badaniu elektroencefalograficznym.

IPCZD, jako referencyjny osrodek stwardnienia guzowatego
i cztonek Europejskiej Sieci Referencyjnej ERN-EpiCARE,
przyczynit sie do globalnej zmiany paradygmatu, a
prewencyjna terapia wigabatryng zostata witgczona do
protokotow leczenia padaczki w stwardnieniu guzowatym.
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Metody predykcyjne opracowane w IPCZD staty sie
miedzynarodowym kanonem wiedzy medycznej,
stosowanym przez lekarzy w Europie, Ameryce Potnocnej,
Azji i Australii.

Kontynuacjg tych dziatan jest projekt VIRAP, realizowany
obecnie w IPCZD.

Dzieci zmagajgce sie z padaczkg lekooporng i gtebokg
niepetnosprawnoscia, wymagaja ogromnego
zaangazowania rodziny w proces leczenia oraz statej opieki.
Badania (Puka, 2018) potwierdzajg, ze obnizona jakosc
zycia rodzicow dzieci z padaczkg jest Scisle powigzana z
lekiem, depresjg oraz stanem zdrowia dziecka.

Zespot, pod kierownictwem prof. Katarzyny Kotulskiej-
Jozwiak i prof. Sergiusza J6zwiaka angazuje sie w dziatania
podnoszgce Swiadomos¢ spoteczng na temat padaczki, a
takze bierze udziat w spotkaniach z rodzinami dzieci
dotknietych stwardnieniem guzowatym, stanowigc dla nich
wsparcie na poziomie merytorycznym i emocjonalnym.

Najblizsze spotkanie naukowe na temat padaczki odbedzie sie z udziatem
prof. Katarzyny Kotulskiej-JoZwiak oraz

prof. Sergiusza JoZwiaka odbedzie sie 21-23 maja 2026 r. w Warszawie
podczas konferencji ,Stwardnienie guzowate i inne choroby skorno-

nerwowe”.
https://tsc.viamedica.pl/51810.1.2026.warszawa
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Zespot IPCZD biorgcy udziat w badaniach nad padaczka:
e prof. dr hab. n. med. Katarzyna Kotulska-J6Zwiak;
e prof. dr hab. n. med. Sergiusz Jozwiak;
e prof. dr hab. n. med. Elzbieta Jurkiewicz;
e prof. dr hab. n. med. Matgorzata Syczewska;
e prof. dr hab. n. med. Wanda Kawalec;
e dr hab. n. med. Dorota Dunin-Wgsowicz;
e dr n. med. Dorota Domanska Pakieta;
e dr n. med. Julita Borkowska;
e dr n. med. Tomasz Kmie¢;

e dr n. med. Krzysztof Sadowski;

'."

!

L
-

<t

-y
£l

BT " e




‘ INSTYTUT "POMNIK-CENTRUM ZDROWIA DZIECKA'

Miedzynarodowe wytyczne
w chorobie Wilsona

inicznej z kluczowym udziatem IPCZD
niu miedzynarodowych

nych dla Ch‘oroby Wilsona

1;$Jnsfer wiedzy i standaryzacja praktyki
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Choroba Wilsona wystepuje w stosunku 1 do 30 tys. osob
zdrowych. W Polsce choruje na nig okoto 1,2 tys. oséb.
Choroba Wilsona to rzadkie schorzenie genetyczne
(mutacja  ATP7B), prowadzgce do  toksycznego
gromadzenia miedzi w watrobie i modzgu. Nieleczona
skutkuje zaburzeniami neuropsychiatrycznymi, ciezkg
niepetnosprawnoscig,  koniecznosScig  przeszczepienia
watroby lub smiercia.

Dzieki badaniom Zespotu Instytutu ,Pomnik - Centrum
Zdrowia Dziecka”, lekarze otrzymali kompleksowe
narzedzie do przeprowadzenia diagnostyki i leczenia
choroby Wilsona u dzieci jeszcze w fazie bezobjawowe].

Kluczowym osiggnieciemm naukowym byto opublikowanie
w 2018 r. pod kierownictwem prof. Piotra Sochy
pierwszych miedzynarodowych wytycznych diagnostyki i
leczenia choroby Wilsona u dzieci, szeroko stosowanych w
praktyce klinicznej. Konsekwencjg tego osiggniecia byto
liderowanie pracom nad wytycznymi EASL-ERN 2025,
ktore stanowig najwazniejszy swiatowy standard
diagnostyki i leczenia choroby Wilsona w postaci
pediatrycznej, hepatologicznej oraz neurologiczne,.
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Zespot IPCZD wprowadzit radykalne zmiany w
diagnostyce réznicowej. Brat udziat w odkryciu i opisaniu
dwéch nowych jednostek chorobowych (niedobodr
fosfoglukomutazy | oraz V-ATPazy) i wykazat role
mikrodelecji w patogenezie choroby Wilsona. Opisat
czestoS¢ wystepowania autoprzeciwciat w chorobie
Wilsona oraz wskazat na ograniczenia wartosci
diagnostycznej badan biochemicznych u matych dzieci.
Praca naukowcdéw prowadzi do poprawy wczesnej
diagnostyki choroby w fazie bezobjawowej oraz
zapobiega powaznym btedom rozpoznania (np. AIH
zamiast choroby Wilsona) i leczenia.

Naukowcy IPCZD dokonali oceny skutecznosci leczenia u
najmtodszych dzieci D-penicylaming i preparatami cynku
oraz wskazali szereg dziatan ubocznych rutynowo

stosowanych w terapii preparatéw cynku. Terapia u
matych  dzieci wymaga Scistego  monitorowania:

parametrow watrobowych, morfologii, wskaznikdw miedzi
oraz dostosowania dawki do masy ciata. Wczesne
wdrozenie leczenie zapobiega postepowi choroby i
poprawia rokowanie.
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Krytycznym momentem w zyciu pacjentow jest dorastanie
i przejscie pod opieke lekarzy dla dorostych. W tej fazie
rosnie ryzyko odstawienia lekow i préb samobajczych.
Analiza psychologiczna wykazata, ze na jakosC¢ zycia
pacjentdbw z chorobg Wilsona korzystnie wptywa
umiarkowana ekspresja emocji (np. wyrazanie zamiast
ttumienia ztosci). Badania dowodzg, ze wigczenie opieki
koordynowanej (medycznej, psychologiczne; i
psychiatrycznej) do rutynowej terapii jest niezbedne dla
poprawy skutecznosci leczenia i dobrostanu pacjentow.

IPCZD ksztattuje globalng infrastrukture badawczg i
metodologiczng poprzez wspottworzenie
Miedzynarodowego Rejestru Choroby Wilsona (iWD
Registry), co pozwala na generowanie dowodow
klinicznych z rzeczywistej praktyki medycznej (RWE).

Badacze Instytutu aktywnie wspierajg organizacje
pacjenckie w pracach nad zmianami legislacyjnymi w
Sejmie RP poprzez udziat w obradach Parlamentarnego
Zespotu ds. Chordéb Rzadkich. Zapewniajg wysoko
wyspecjalizowane wsparcie eksperckie w podnoszeniu
swiadomosci spotecznej oraz rozwigzywaniu problemow
pacjentow i ich rodzin.
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IPCZD odegrat kluczowg role w poprawie diagnostyki,
leczenia i jakosSci zycia pacjentow z chorobg Wilsona. Dzieki

badaniom Zespotu znaczgco wzrosta wykrywalnosc tej
choroby u dzieci w fazie bezobjawowej. WielooSrodkowa i

interdyscyplinarna wspotpraca (np. Instytut Onkologii,
Instytut Psychiatrii i Neurologii, oSrodki w Muenster, Essen
czy Monachium) zaowocowata wydaniem pierwszych
miedzynarodowych wytycznych dotyczgcych diagnostyki i
terapii choroby Wilsona.

IPCZD jako osrodek ekspercki przewodzit pracom nad
standardami EASL-ERN, ktére staty sie globalnym wzorcem
postepowania.
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Zespot IPCZD biorgcy udziat w badaniach nad chorobg Wilsona:
e prof. dr hab. n. med. Piotr Socha;
e prof. dr hab. n. wet. Elzbieta Czarnowska;
e dr hab. n. med. i n. o zdr. Joanna Bierta, prof. IPCZD
e dr n. med. Wojciech Janczyk;
dr n. farm. Aldona Wierzbicka-Rucinska;
dr n. hum. Anna Jakubowska-Winecka;
dr n. med. i n. o zdr. Kamil Janowski;
dr n. med. Magdalena Naorniakowska;
dr n. med. Anna Wiernicka;
mgr Marta Biernacka;
dr n. med. Maciej Dadalski.




