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Streszczeme Zespo6l Dyke'a-Davidoffa-Masona jest niezwykle rzadka jednostka chorobows, bedaca konsekwencjg uszkodzenia mézgu

Abstract

w trakcie zycia plodowego lub we wczesnym dziecinistwie. W zaleznoéci od momentu zadzialania czynnika uszkadzajacego
choroba ta moze mie¢ charakter wrodzony lub nabyty. Obraz kliniczny zespolu jest zmienny i zalezy od stopnia uszkodzenia
os$rodkowego uktadu nerwowego. Najczeéciej manifestuje si¢ napadami padaczkowymi, niepetnosprawnoscia intelektualna
i porazeniem/niedowtadem potowiczym, ktére zazwyczaj poprzedza pierwszy napad padaczkowy. Podejrzewa sie, ze
uposledzenie umystowe jest nastepstwem epilepsji. Do spektrum objawdw zalicza si¢ rowniez zaburzenia psychiatryczne,
a zwlaszcza zaburzenia psychotyczne i zaburzenia afektu. Manifestacja radiologiczna zespolu to miedzy innymi: przesuniecie
w linii srodkowej mézgu, poszerzenie szczeliny Sylwiusza, potowicza aplazja/hipoplazja mézgu, ipsilateralne do hipotrofii
mozgu pogrubienie kosci czaszki, poszerzenie komory bocznej, a takze hiperpneumatyzacja kosci czotowej, sitowej i wyrostka
sutkowatego. Diagnostyka opiera si¢ gléwnie na badaniach obrazowych - tomografii komputerowej i rezonansie
magnetycznym, a takze na badaniu neurologicznym oraz elektroencefalografii. Podczas zbierania wywiadu nalezy
w szczegllnosci zwroci¢ uwage na historie cigzy oraz okres dziecinstwa w celu identyfikacji potencjalnego czynnika
etiologicznego. Nie stwierdzono charakterystycznych zmian w badaniach laboratoryjnych w przypadku zespotu Dyke’a—
-Davidoffa-Massona. Leczenie jest gldwnie objawowe. Najwieksze wyzwanie dla lekarzy stanowi kontrola napadéw
padaczkowych. Postepowanie zaczyna si¢ od leczenia zachowawczego. W przypadku nieskutecznodci terapii nalezy rozwazy¢
leczenie operacyjne.

Stowa kluczowe: DDMS, zespol Dyke'a-Davidoffa-Masona, hemiatrofia mézgowa

Dyke-Davidoff—-Mason syndrome is an extremely rare medical condition that results from brain damage occurring during
foetal life or early childhood. The aetiology of the syndrome can be congenital or acquired. The clinical presentation of the
syndrome is variable, and depends on the extent of damage to the central nervous system. It most commonly manifests as
epileptic seizures, intellectual disability, and hemiparesis/hemiplegia, which is usually preceded by the first seizure. It is
suspected that intellectual impairment is a consequence of epilepsy. The spectrum of symptoms also includes psychiatric
conditions, particularly psychotic disorders and mood disorders. Radiological manifestations of the syndrome include midline
cerebral shift, widening of the Sylvian fissure, hemispheric aplasia/hypoplasia of the brain, ipsilateral cranial bone thickening,
lateral ventricle enlargement, as well as hyperpneumatisation of the frontal and sphenoid bones, and the mastoid process.
Diagnosis is mainly based on imaging tests such as computed tomography and magnetic resonance imaging, as well as
neurological examination and electroencephalography. During the patient’s history-taking, particular attention should be paid
to pregnancy history and the childhood period in order to identify potential etiological factors. No characteristic changes in
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laboratory tests indicating Dyke-Davidoff-Mason syndrome have been found. Treatment is primarily symptomatic.

The greatest challenge for physicians is the control of epileptic seizures. Conservative treatment is initially employed. If proven

to be ineffective, surgical treatment should be considered.

Keywords: DDMS, Dyke-Davidoff-Masson syndrome, cerebral hemiatrophy

CEL PRACY

elem pracy jest przedstawienie obecnej wiedzy do-
1 tyczacej objawow klinicznych, diagnostyki, rozni-

cowania oraz leczenia niezwykle rzadkiej choroby,
jaka jest zespot Dyke’a-Davidoffa-Massona (Dyke-Dav-
idoff-Masson syndrome, DDMS), na podstawie przegladu
najnowszej literatury.

MATERIAL | METODY

Odniesienia do tego artykulu wyszukano w bazie Pub-
Med przy uzyciu terminéw: Dyke-Davidoff-Masson syn-
drome, Sturge-Weber syndrome, Rasmussen encephalitis,
Parry-Romberg syndrome, Silver-Russell syndrome, Fish-
man syndrome, linear nevus sebaceous syndrome, enceph-
alocraniocutaneous lipomatosis, germinomas of the basal
ganglia, vagus nerve stimulation, hemispherectomy. Wyszu-
kiwanie zostato ograniczone do abstraktow i dostepnych
pelnych tekstow.

WPROWADZENIE

Zespol Dyke'a-Davidoffa-Massona jest rzadkim zespo-
fem chorobowym opisanym po raz pierwszy przez Dyke’a,
Davidofta i Masona w 1933 roku. Dyke i wsp. przedstawi-
li przypadki 9 pacjentéw z asymetrig twarzy, hemipare-
z3, napadami padaczkowymi, uposledzeniem umystowym
oraz zmianami pneumatoencefalograficznymi na zdjeciu
rentgenowskim czaszki (Abdul Rashid i Md Noh, 2018;
Ayele i Zewde, 2019). Literatura sugeruje jednak, ze pierw-
szy opis tego zespotu zostal przedstawiony przez Cruveil-
hiera 100 lat wczesniej (Lanska, 2021).

Etiologia DDMS wcigz nie zostata w pelni poznana, uwaza si¢
jednak, ze choroba jest wynikiem uszkodzenia moézgu
w trakcie zycia plodowego lub we wczesnym dziecinstwie.
W zalezno$ci od czasu dziatania czynnika uszkadzajace-
go wyrdznia si¢ dwa rodzaje DDMS: wrodzony lub nabyty
(Hamza et al., 2019; Wang et al., 2021). Do klasycznej tria-
dy objawow naleza napady padaczkowe, réznego stopnia
uposledzenie umystowe i porazenie/niedowlad potowiczy
(Abdul Rashid i Md Noh, 2018). Objawy moga wystapi¢
w kazdej grupie wiekowej, najczesciej w populacji pedia-
trycznej (Abdul Rashid i Md Noh, 2018; Wang et al., 2021).

PATOGENEZA |1 OBJAWY KLINICZNE

Obraz kliniczny w DDMS jest zmienny i zalezny od stopnia
uszkodzenia ukladu nerwowego.
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Uszkodzenie moézgu na etapie dojrzewania osrodkowe-
go uktadu nerwowego prowadzi do utraty neuronéw i dal-
szego zahamowania jego rozwoju. Niedorozwdj fragmen-
tu moézgu powoduje kompensacyjne pogrubienie struktur
kostnych po stronie uszkodzenia (Aldhaleei et al., 2020;
Dhawan et al., 2023; Dilber et al., 2020; Ibafiez Valdés et al.,
2021; Shahid, 2018).

Wrodzony DDMS jest zazwyczaj konsekwencja wewnatrz-
macicznej hipoksji moézgu; moga za to odpowiadaé: we-
wnatrzmaciczne zwezenie naczyn na poziomie tetnicy
$rodkowej moézgu plodu, koarktacja aorty, malformacje
naczyniowe, zawal mozgu czy infekcje wewnatrzmaciczne.
Zazwyczaj objawy wystepuja krotko po urodzeniu (Chunchu
et al., 2023; Kumar et al., 2016; Shahid, 2018). Nabyty
DDMS jest efektem uszkodzenia mézgu przed 3. rokiem
zycia — na skutek urazu, krwotoku §rédmozgowego, epizo-
du niedokrwiennego, infekcji, zapalenia mozgu oraz nie-
prawidlowosci naczyniowych.

Glowng manifestacjg kliniczng DDMS jest padaczka, cze-
sto lekooporna. Napady moga by¢ zaréwno ogniskowe,
jak i uogolnione (najczesciej toniczno-kloniczne). Opisy-
wane sg takze padaczki ogniskowe ztozone z nastepczym
uogodlnieniem (Bhol et al., 2021; Sordia-Ramirez et al.,
2019; Wang et al., 2021). Padaczka najczgéciej ujawnia sie
we wezesnym dziecinstwie, chociaz zdarzaja si¢ przypadki,
w ktorych pierwszy epizod wystapil w pozniejszym wieku
(Bhol et al., 2021; Diestro et al., 2018).

Do innych czesto wskazywanych zaburzen zaliczaja sie: po-
razenie/niedowtad polowiczy, asymetria twarzy, trudnosci
W uczeniu si¢, zaburzenia mowy, réznego stopnia uposle-
dzenie intelektualne czy opdznione osigganie kamieni mi-
lowych (AlHatmi et al., 2023; Bhol et al., 2021; Chunchu
et al., 2023; Dhawan et al., 2023). Podejrzewa sig, ze nie-
pelnosprawnos¢ intelektualna jest konsekwencja padaczki
(Kumar et al., 2016; Li et al., 2019; Wang et al., 2021).

U czedci chorych pojawiajg si¢ takze epizodyczne béle
glowy (Abdul Rashid and Md Noh, 2018; Acharya et al.,
2022; Aldhaleei et al., 2020). Opisano tez objawy w obre-
bie ucha zewnetrznego oraz jamy ustnej, takie jak opdz-
nione wyrzynanie z¢bow, ich hipoplazja czy taurodontyzm
(Dhawan et al., 2023; Djimdé et al., 2022; Kalaskar i Kala-
skar, 2018; Wang et al., 2021). Ponadto w literaturze wspo-
mina si¢ o pojedynczych przypadkach z plamami café au
lait i lipodermoidem ocznym (Dhawan et al., 2023).

Do spektrum objawéw DDMS nalezy zaliczy¢ rowniez
liczng grupe zaburzen psychiatrycznych (Chunchu et al.,
2023; Hamza et al., 2019; Sordia-Ramirez et al., 2019; Wang
et al., 2021). Podejrzewa sie, ze hemiatrofia mozgu i zwia-
zana z tym lateralizacja jego funkcji predysponuja do
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wystgpienia objawow psychotycznych, zaburzen afektu
i schizofrenii. W zaburzeniach schizoafektywnych u oséb
z DDMS najczeéciej przewaza komponenta depresyjna,
opisano jednak przypadki pacjentéw z dominacjg objawdw
maniakalnych.

DIAGNOSTYKA

Zespot Dyke'a-Davidoffa—Massona jest bardzo ztozong
i rzadko spotykang jednostka chorobowg. Podczas zbiera-
nia wywiadu nalezy w szczegdlnoséci zwrdci¢ uwage na hi-
storie ciazy, historie chorobowg pacjenta oraz rozwdj w wie-
ku noworodkowym i dzieciecym, poniewaz jest to typowy
czas manifestacji DDMS (Al-Smair et al., 2022).

Najistotniejszymi narzedziami wykorzystywanymi w dia-
gnostyce obrazowej DMMS s3 tomografia komputero-
wa (TK) oraz rezonans magnetyczny (RM). Typowe cechy
DDMS w badaniach obrazowych to: przesuniecie linii $rod-
kowej mozgu, poszerzenie szczeliny Sylwiusza, potowicz-
na aplazja/hipoplazja moézgu, tozstronne do zaniku mézgu
pogrubienie kosci czaszki, poszerzenie komory bocznej
oraz hiperpneumatyzacja kosci czotowej, sitowej czy wy-
rostka sutkowatego (Abdul Rashid i Md Noh, 2018; Ganvir
et al., 2023; Tan et al., 2018; Younas et al., 2020). Do innych
wskazywanych w literaturze cech DDMS zalicza sig: bruz-
dy korowe, hipoplazje jadra soczewkowatego, zanik rozwo-
jowy mdzdzku, zwojow podstawy mozgu, zwyrodnienie
Wallera konaru mézgu, zanik wzgoérza, uniesienie wyrost-
ka skalistego i skrzydta kosci klinowej (AlHatmi et al., 2023;
Dhawan et al., 2023; Djimdé¢ et al., 2022; Sharawat et al.,
2019). Wystepowanie tych zmian mozna wyjasni¢ poprzez
mechanizm wzrostu czaszki i moézgowia. W ciggu pierw-
szych 3 lat zycia wielko$¢ mozgu czlowieka osigga trzy

czwarte wielko$ci mdzgu osoby doroslej. Jego niedokrwienie
w kluczowym okresie rozwojowym moze doprowadzi¢ do
zmniejszenia syntezy czynnikoéw neurotroficznych pocho-
dzenia mdzgowego, przyczyniajac si¢ do jego atrofii (Diestro
et al., 2018). W przypadku gdy dochodzi do atrofii/hipopla-
zji mozgu, ciSnienie wywierane na wewnetrzng czes$¢ czasz-
ki ulega zmniejszeniu. Konsekwencje tej sytuacji to wzrost
kosci czaszki do wewnatrz, poszerzenie komory bocznej,
zatoki czolowej i zatok przynosowych (Dhawan et al., 2023;
Ibafiez Valdés et al., 2021). Na podstawie elektroencefalo-
grafii jesteémy w stanie zidentyfikowac ogniska padaczko-
rodne (AlHatmi ef al., 2023; Ayele i Zewde, 2019) (ryc. 1, 2).
W literaturze opisywano u pacjentéw rdznego stopnia obni-
zenie ilorazu inteligencji i funkcji poznawczych, stwierdzane
na podstawie np. testéw Stanforda-Bineta czy MMSE (Mi-
ni-Mental State Examination) (Chunchu et al., 2023; Ganvir
et al., 2023; Li et al., 2019; Sordia-Ramirez et al., 2019).

Po przeanalizowaniu licznych prac naukowych nie stwier-
dzono charakterystycznych zmian w badaniach laboratoryj-
nych, takich jak morfologia, stezenia elektrolitow, hormo-
ndéw i wartosci parametréw watrobowych czy nerkowych,
ktére stanowilyby istotng korelacje z DDMS (Al-Smair
et al., 2022; Ayele i Zewde, 2019; Chunchu et al., 2023;
Hamid et al., 2022; Shahid, 2018).

ROZNICOWANIE

Ze wzgledu na wystepujace podobienstwa w obrazie kli-
nicznym i radiologicznym przed ustaleniem wlasciwe-
go rozpoznania DDMS nalezy wykluczy¢ inne jednost-
ki chorobowe, takie jak: zapalenie mdzgu Rasmussena,
zesp6t Fishmana, zespot Sturge'a—Webera, zespo6l drga-
wek polowiczych-porazenia polowiczego-padaczki

Ryc. 1. Rezonans magnetyczny moézgu, projekcja poprzeczna,
sekwencja FLAIR T2. Znaczne poszerzenie lewej komo-
ry bocznej mozgu z ipsilateralng atrofig tkanki moézgowej
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Ryc. 2. Rezonans magnetyczny mézgu, projekcja czotowa,
sekwencja T2. Znaczne poszerzenie lewej komory bocz-
nej mozgu z ipsilateralng atrofig tkanki mézgowej
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(hemiconvulsion-hemiplegia-epilepsy, HHE), zesp6? Silve-
ra—Russella, zespol Parryego-Romberga, rozrodczak zwo-
jow podstawy mozgu i zespdt linijnych znamion tojowych
(Aldhaleei et al., 2020; Bhol et al., 2021; Dhawan et al., 2023;
Kalaskar i Kalaskar, 2018; Wang et al., 2021).

LECZENIE

Leczenie chorych na DDMS stanowi wyzwanie dla wspot-
czesnej medycyny. W przypadku tego zespolu nie ma le-
czenia przyczynowego. Terapia DDMS opiera si¢ przede
wszystkim na postepowaniu objawowym. W tym celu
wdraza sie leczenie przeciwpadaczkowe, rehabilitacje,
fizjoterapie, terapie zajeciowq (Al-Smair et al., 2022; Bhol
et al., 2021; Dilber et al., 2020; Younas et al., 2020).
Najwieksze wyzwanie dla lekarzy stanowi kontrola napa-
dow padaczkowych. W tym celu stosuje sie farmakoterapie
mono- lub wielolekowa. Wedlug dostepnej literatury naj-
czedciej stosowane leki to: kwas walproinowy, karbamaze-
pina, fenytoina, fenobarpital, klobazam, lewetiracetam, to-
piramat (Bhol ef al., 2021; Dilber et al., 2020; Duarte et al.,
2018; Li et al., 2019; Sordia-Ramirez et al., 2019). W razie
braku skutecznosci leczenia zachowawczego mozna rozwa-
zy¢ techniki chirurgiczne, tj. hemisferektomie, ktorej sku-
teczno$¢ u dzieci z DDMS wynosi nawet 85% (AlHatmi
et al., 2023; Al-Smair et al., 2022; Bhol et al., 2021; Younas
et al., 2020). Zabieg ten moze si¢ jednak wigzac z wystepo-
waniem powiklan, do ktérych nalezg miedzy innymi: wo-
dogtowie, przewlekly wodniak podtwardéwkowy, bole gto-
wy, dysfazja, zaburzenia pamigci czy zaburzenia widzenia
(AlHatmi et al., 2023; Alotaibi et al., 2021). Inng metoda
wykorzystywang u chorych z padaczka lekooporna jest sty-
mulacja nerwu btednego (vagus nerve stimulation, VNS),
réwniez obarczona ryzykiem powiklan, takich jak chrypka,
cigzka bradykardia czy nawet asystolia (Dilber et al., 2020;
Gonzalez et al., 2019; Younas et al., 2020).

PODSUMOWANIE

Zespol Dykea-Davidoffa-Massona jest niezwykle rzadkim
schorzeniem, do ktdrego dochodzi w wyniku uszkodzenia
mozgu w okresie rozwoju o$rodkowego uktadu nerwowego.
Ze wzgledu na szerokie spektrum objawoéw i nieliczne przy-
padki DDMS w Europie rozpoznanie tej jednostki choro-
bowej nie jest fatwe. Mozna je ustali¢ na podstawie charak-
terystycznego zestawienia objawow klinicznych oraz cech
radiologicznych. Do podstawowych badan wykonywanych
w ramach diagnostyki naleza badania obrazowe, takie jak
TK czy RM glowy, wnikliwy wywiad oraz badanie przed-
miotowe. Ze wzgledu na brak leczenia przyczynowego obec-
nie mozliwe jest wylacznie postepowanie objawowe, ktore
ogranicza si¢ jedynie do minimalizacji skutkéw choroby.
Dotychczas najwigksze wyzwanie dla lekarzy i pacjentow
stanowi kontrola napadéw padaczkowych.
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