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ZONEGRAN

ZONISAMIDE

A ROHAMOKNAK
SZABJUNK HATART,
- NE A LEHETOSEGEKNEK

A Zonegran® egyike annak a négy* antiepileptikumnak, mely
,»A” szintli evidenciaval rendelkezik ujonnan diagnosztizalt vagy eddig
nem kezelt felnéttkori parcidlis rohamok monoterdpias kezelésében**

*carbamazepin, levetiracetam, és phenytoin mellett. ®

*ILAE antiepileptikum hatékonységi evidencidk (2013 marcius)' ® 'Glauser T et al. Epilepsia 2013; 54(3): 551-563.

TONEGRAN” ROVIATETT Ammm EL(IRAS: Zonegran (zoniszamid) 25 mg, 50 mg, 100 mg kemény kapszula. Kériik, a qyayszer alkaimazésa elot olvassa el a telies alkalmezsi el6irést! Terapis javallatok: monoferdpiaként szekunder
vagy arcidis szenveds, Gjonnan felndtt epiepszids betegeknel (asd 5.1 poni) kiegészits kezelésként szekunder vagy nem parcidlis

szenvedd femottekne\ serdu\nkne\ valamint 6 éves és iddsebb Adagolas és Adagolds — Felndttek D és fenntarté kezelés: A Zonegran monoterdpiaként vagy mér fo\yamaman levo kezelés mellett

alkalmazando felndtt betegeknél. A doz\st a khmka\ hatds alapjdn kell titralni. Az ajan\cﬂ eszkaldcids és fenntarté adagok az 1. téblazatban szerepelnek. Egyes betegek, foként azok, akik nem szednek CYP3A4-indukéldszereket, alacsonyabb dézisokra

s joI ' Elvonds: A Z¢ az elvondst fokozatosan kell végezni (idsd 4.4 pont). Felnéitt betegekkel végzett klinikai vizsgélatokban, egyhetes iddkozokben 100 mg-onként csokkentetiek a dozist, egyidejiileg (sziikség

esetén) modositva az egyeb avmepwlepukumok dozisat.

A Zonegran ltaldnos adagoldsi ajanldsai specidlis betegcsoportokban: Gyermekek (6 éves és iddsebb): Doziseszkalécid és fenntarté kezelés: Hat éves és id6sebb gyermekek esetében a mér fennalld kezeléshez kell hozzaadm a Zonegran-t. A dézist

aKinika hatas alap kel il Az ajénlott eszkalacios és fentarto adagok a 2. ablazatban szerepelnek. Eqyes befegek, f6ként azok, aklk nem szednek CYP3A4-indukzl szereket, d6zisokra s 6l orvosnak fel kell
hivnia a gyermekek, valamint sziileik/gondozéik figyelmét a ,Figyelmeztetés a betegek szdmdra” cim alatt (@ a hdg ésérdl olvashatd keretes (lasd 4.4 pont: Gyermekek).
2. tablazat Gyermekek (6 éves és idGsebb) — ajanlott doziseszkaldcio és fenntarto kezelés
Kezel rend Ti Szokasos fenntarté ada
Kiegészits kezelés — CYP3A4- 5 8. hé Y PR—— . 55 kg-nal nagyobb testtomegi
Kazeles 1. hét 2-8. hét 20-55 kg testtdmegi betegek: P oaek
szerekkel egy(tt (lasd 4.5 pont) 1 mg/kg/nap (naponta egyszer) Hetente 1 mg/kg-0s I6pésekben névelve | 6-8 mg/kg/nap (naponta egyszen) 300-500 mg/nap (naponta egyszer)
1+2. hét 23. hét
R ” a - =i -8 ma/k y i
CYP3Ad-indukalé szerek nélkiil B e ey Kethetente 1 E?JS%;S \épasekben 6-8 mg/kg/nap (naponta egyszer) 300-500 mg/nap (naponta egyszer)

Megjegyzés: a. A terdpids ddzis fenntartasanak biztositasa érdekében a gyermek testiomegét ellendrizni kell, és a testtémeg valtozasa esetén a dézist médositani kell az 55 kg-os testidmeq eléréséig. Az adagoldsi rend napi 6-8 mg/kg legfeljebb
napi 500 mg-os adagig. A Zonegran biztonsagossagat és hatésosségét 6 évesnél fiatalabb, illetve 20 kg-nal alacsonyabb testtomegi gyermekek esetében még nem igazoltak. 20 kg-nél Kisebb testimeg( betegekre vonatkozéan
a Klinikai vizsgdlatok alapjan kevés adat all rendelkezésre. Ezért 20 kg-ndl alacsonyabb testtomeg(, 6 éves és idosebb gyermekek kezelése sordn Gvatosan kel efjarni.

Megvonds: Ha abba kell hagyni a Zonegran-kezelést, akkor fokozatosan kell elhagyni a gydgyszert (i4sd 4.4 pont). Gyermekek bevonsaval végzett Kiinikai vizsgélatok sorén az adagot heti intervallumokban csikkentették, nagyjébél 2 mg/kg-os

Iépésekben (vagyis a 3. tablazatban ismertetett (itemterv szerint).

3. tablazat Gyermekek (6 éves és iddsebb) - javasolt doziscsokkentési

e I T e TR Tl \Mealeayzes: * Az Gsszes ddzis naponta egyszer alkalmazandd. § i o
20-28kg | 25-50 mg/nap* Iddskoruak: |d6skor( betegek kezelésekor koriiltekintGen kell eljgri, mert ennél a betegcsoportndl a Zonegran alkalmazasaval
e Keves informacid dll endelkezésre. A gycgyszert flironak figyelembe kel vennie a Zonegran gySgyszerbizionségi profat
29-41kg |50-75 mg/nap is (l4sd 4.8 pont) szenveds betegek: A szenved betegek kezelésénél kdriiltekintGen kel
42-55kg | 100 mg/nap” eljari, mert ennél a beteg 4l a gyogyszer 4 korltozott mennyiség(i informacio 4ll rendelkezésre, és
S55kg 700 mg/nap” a Zonegran adagjénak lassabb modositsa lehet szikséges. Mivel a zoniszamid és metaboltai a vesékben valasztodnak Ki olyan
betegeknél, akikné| akut veseelégtelenség alakul kivagy akiknél a szérum kreatinin-szintje klinikailag jelentds, tartds emelkedést mutat,
a gyogyszer szedését meg kell szakitani. Veseelegte\ensegben szenvedt betegekne\ egyszen adagban adott zoniszamid renalis clearance-g pozitiv korreldciét mutatott a kreatinin clearance-szel. 20 mi/perc alatti kreatinin clearance-t mutat6 betegeknél
35%-kal emelkedett a zoniszamid plazma AUC-értéke envedd betegel szenved betegeknél a gydgyszer hasznlatat még nem tanulmanyoztdk. Ezért haszndlata stilyos majelégtelenségben szenvedd
betegeknél ellenjavallt. Enyhe vagy kdzepes foki maje\egte\ensegbeu szenvedo hetegek keze\esekur korlltekintden kel eljarni, és a Zonegran adagjat esetleg lassabban kell modositani. Az alkalmazds médja: A Zonegran kemény kapszula széjon &t
alka\mazando Elkezesek Nalasa A Zonegran Ftkezes kdzben vagy etkezestol fiiggetlenil is bevehetd (lésd 5.2 pont). Ellenjavallatok: A készitmény hatdanyagaval vagy a 6.1 pontban felsorolt barmely segédanyagaval vagy a szulfonamidokkal szembeni
ok, Kiinikai g 60D mint 1200 beteg kapott Zonegrant, KiZICK 19D mint éoyszzzan ndl hoszab deig szecték a oyoayszrt. Ezen Kl forgalomba hozatala uidn a
zoniszamiddal kapcsolatban, Japanban 1989, az USA-ban pedig 2000 cta jelentfs tapasatalat gyt Gssze. Figyelembe kel venni, hogy a Zonegran saulf portot tartalmazd b k. A szulfonamid-csoportot tartalmazé
gyayszerekkel kapcsolatba hozot silyos, |mmunu\og\a\ jellegi melékhatdsok koze tartozk a kiltes, llergias reakcio és jlentds hematologia zavarok, beleérive az ap\asncus anaemict, amely nagyon ritkin végzetes \ehet (iasd 4.4 pont). Kontrolt,
mint Kiegészitd kezelést eneke\o 40, a szédlllés és az anorexia voltak. Egy randomizalt, kontrollos, és retard Kiinikai vizsgdlatban a
4 csukkenese 4 és 6 és voltak. A normalistol Iényegesen alacsonyabb bikarbonatszint (17 mEq/! ala és tabb mint 5 mE/l-e) gyakoriséga 3,8% volt. A jelent8s, 20%-os vagy nagyobb
stlycsokkenés gyakorisdga 0 7% volt. A Zonegrannal kapcsolatos, klinikai vizsgalatokban és forgalomba hozatal uténi megfigyelések alapjan azonositott mellékhatdsok felsoroldsét az alabbi tabldzat tartalmazza. A gyakorisagi Kategdrik jelentése a
kovetkezd: nagyon gyakori = 1/10, gyakori = 1/100 — < 1/10, nem gyakori = 1/1000 — < 1/100, ritka = 1/10 000 — - < 1/1000, nagyon ritka < 1/10 000, nem ismert a rendelkezésre dllo adatokbdl nem dllapithatd meg. Vérképzoszervi és
nyirokrendszeribetegségek és tiinetek: gyakori: véral&futds. Immunrendszeri betegségek és tiinetek: Gyakori és tiinetek: Nagyon gyakori: Anorexia. Pszichiatriai korképek:
Nagyon gyakori izgatotsdg, ingerlékenyseq, zavartsdg, depresszio. Gyakori: érzelm Iablitas, szorongds, dimatlansdg, pszichotikus zavar. Idegrendswn betegségek és tinetek: Nagyon gyakori: Ataxia, szédilés, memériaromis, aluszékonység
Gyakori: bradyphrenia, figyelemzavar, nystagmus, paresztézia, beszédzavar, remegés. tiinetek: Nagyon gyakort: iplopia. Emésztdrendszeri betegségek és tiinetek: Gyakori hasi fdjdalom, székrekedés, hasmenés,
dyspepsia, hanyinger. A bér és a bér alatti szovet betegségei és tiinetei: Gyakon Kiiités, pruritus, alopecia. Vese- és hugyuh betegségek és tiinetek: Gyakori nephrolithiasis, Altalanos tiinetek, az alkalmazas helyén fellépd reakclé

Gyakor: varamsag influenzaszerd betegség, pyrexia, periférias oedema. L i és egyéb vi Nagyon gyakori cskkent Gyakori és. Kilénleges kacsolatos kiegé:
0y 96 idoskort vizsodlali alanyt magaban foglalo dsszesitet elemzés a periférias oedema és a pruritus viszonylag magasabb jelentési gyakorisagat mutatta a felndtt populdcichoz képest. A forgalomba hozatalt Kbvetden szerzett
adatok aﬂek\mese arra enged kvetkeztetni, hogy a 65 éves vagy annal idésebb betegeknél nagyobb gyakorisdggal fordulnak el a kivetkezd események, mint az a\\ag pnpu\amuban ‘Stevens—Johnson-szindroma (SJ9) és gybgyszer indukata

indréma (Druginduced ndrome - DIHS). Gyermekek: Placebo-kontrollos Kiinikai vizsgalatok sordn a zoniszamid 6-17 éves afelndttekével

biztonsagossagi adatbdzisban taldlhatd 465 vizsgalati alany (kozmk a kontrollos Klinikai vizsgalat kiterjesztett szakaszaban részt vett tovabbi 67 vizsgdlati alany) korében 7 esetben fordult el6 elhaldlozas (1,5%; 14,6/1000 személyév): 2 esetben status
ellepticus, ezek izl az eqyik eqy alutépldt vizsgdat alanyndl bekbuetkezetjelentds testiomeg-csokkends ( honap lat10%) kapcsdn,ami miatt a beteg nem szecte agyGoyszereke, 1 esetben fefsériéshaemalorma, 4 esetben pecig oy vizsodlat
alanyokndl, akikné! kilonbdzg okok miatt mar eleve funkciondlis neuroldgiai deficit &t fenn (2 esetben pneumonia dltal eldidézett seps I 1 esetben hirtelen haldl (Sudden Unexplained Deathin Epilepsy Patients,
SUDEP) és 1 eselben fejsérés). A kontrolos vizsodlat leive a vizsgdlat nyit elrendezés( Kiterjesztése sorén Zonisamid-kezelésben részesit gyermekek dsszesen 70,4%-andl alakult ki a kezeléssel dsszefiiggésben legalébh eqy alkalommal 22 mmoli
alatti bikarbonétszint. Ugyanakkor az alacsony bikarbondtszint hosszas fennélldsat is megfigyelték (medidn id6tartam: 188 nap). 420 gyermek (183 vizsgalati alany 6-11 éves, 237 vizsgélati alany 12-16 éves volt, 6s az expozici6 dtlagos idtartama
Kortilbelil 12 honap vol) 6sszevont biztonsagosségi adatainak elemzése azt mutata, hogy a pneumonia, a dehydratio, a csokkent verejtskezés, a koros méjfunkcids vizsgalati eredmények, az otitis media, a pharyngitis, a sinusitis és felsd 6qut fertozések,
a kohogés, az epistaxisés rhinitis, a hasi féjdalom, a hanyds, a bmkmles és ekcéma, valamint a 4z elforduldsat viszonylag gyakrabban jelentették gyermekek esetében, mint a felndit populdcioban (kiléndsen a 12 év alatti vizsgélati alanyokndl), illetve

alacsony gyakoriséggal amnesidrol, emelkedett és dro s beszimoltak. A testtomeg 10%-05 vagy rague arényi csikkenésének gyakorisiga 10,7% volt (asd 4.4 pont). A testtomeg-csokkenés
bizonyos eseteiben kiset a kovetkezd Tanner-féle stadium elérése, valamint a csontérés. ség: Kizérolag onvosi gyasztoi arak és timogatasok (2015. 01. 01.): Fogyasztoi ar (kozfinanszirozas
alapjaul s20lgalo ar): Zonegran 25 mg 28 x 4572 Ft, Zonegran 50 mg 56x 16386 Ft, Zonegran 100 mg 96 37597 Ft. Tamogatas EU90 5/a3 ponl vapian elogadhatd BNO: G403: Zoncqran 25 mg 24 4115 i, Zoncoran 50 mg

56 14747 FY, Zonegran 100 mg 98 x 33837 FL. Téritési di: Zonegran 25 mg 28 x 457 Ft, Zonegran 50 mg 56 x 1639 Ft, Zonegran 100 mg 98 x 3760 . Kozgyogyelits terhére rendelhets. Az drak 1d6kozi vltozdsa a www. OEPu honlapon
Kouthtd yoron  forgalomba hozatal engedély széma Zonegran 25 g (28 apsaal EUTAO4307/005, Zonegtan 50 m (6 kapsau:EU1/041307100, Zonetan 100 mg (98 apsaua EU'/04S07/007 Akamazs ol s
érvényes vallozat ddtuma: 2013, 10. 02. A forgalomba hozatali engedély jogosultia: Eisai Ltd. European Knowledge Centre, Mosaquito Way, Hatfild, Hertfordshire, AL10 9SN / Tovabbi VALEANT Pharma

Kft. HU-1025 Budapest, Csatarka it 82-84. Tel.: 345-5900. Lezéras datuma: 2016. mércius 30. Engedeélyszam: ZON-K-HU1603-01




Kedves Kollégak! Tisztelt Vendégeink!

Nemrégiben plakatokon, rendezvényeken olvashatd volt egy szamunkra kedves szlogen:
“Ajove Gydrben eplll” Varosunk dinamikus ipari fejlédésére vonatkozott ez a jelmondat.
Most egy masik hirt kivanunk felrdppenteni: A gyermekideggyodgyaszok és gyermekidegse-
bészek éves taldlkozdja Gydrben készUl!

Szeretettel varjuk Gybrben az aprilis 14-16. kdzott rendezendd gyermekneuroldgiai és
gyermekidegsebészeti konferenciaral Eviordulds kongresszusra készilink, 40. alkalommal
talalkozunk tudomanyos Uléstnkon.

Az elbadasok és konzultaciok érdekes témakat, Uj tudomanyos és gyakorlati informaciokat
tartalmaznak. Jelen konferenciank egyik 16 témaja a személyre szabott medicina lesz. A
gyermekneurologiaban alkalmazhato Uj terapiés eljarasokkal foglalkozunk. A gyermekkor-
ban kezd6dd és a mai tudasunk szerint mar nem csak jol diagnosztizalhatd, hanem jol
kezelhetd ritka betegségekkel is foglalkozunk. A gyermekneurologus napi munkaja soran
szamos szakma képviseljével konzultal. Idén a gyermekszemészeket kértlk meg, hogy is-
mertessék Uj vizsgalo eljarasaikat, terdpias Ujdonsagaikat. Ujra elévesszik a gondozasaink
legnagyobb betegkoreét feldleld

epilepszias téméakat. Erdekes esetbemutatésokat, Uj vizsgdld eljarasokrdl szol6 beszdmo-
|Okat is szivesen hallgatunk majd.

Szeretettel varunk minden érdeklédast!

Temaink értékesek lehetnek gyermekideggyodgyasz, gyermekidegsebész, epileptologus
kollegainkon kivll csaladorvosoknak, gyermekgyogyaszoknak, szemészeknek, ideggyo-
gyaszoknak, idegsebészeknek. A tudomanyos ismereteken kivll szeretnénk egy-egy té-
mara gyakorlati szempontbdl is koncentralni.

A Gybrben t6ltendd harom napot tarsasagi programokkal készullink emlékezetesse tenni.
Varosunk torténelmi multjabol mutatunk izelitét, szinhazlatogatast és kdzds vacsorat szer-
vezUnk, ahol megoszthatjuk egymassal napi gondjainkat, apolhatjuk baratsagainkat.

Tisztelettel hivjuk és varjuk rendezvénytnkre!

A szervez( bizottsag neveben:
Dr. Beke Agnes és Dr. Petrovicz Eva

Jubileumi tudomanyos Ulésen talalkozunk Ujra, 40. alkalommal rendezzlk meg a gyermek-
neurologusok orszagos talalkozojat! Kivanok tartalmas eléadasokat, elérevezetd vitékat és
emiékezetes tarsasagi eseményeket! Nosztalgiézzunk egyltt az elmuit 40 éven és tekint-
slink bizakodva a jovébe!

Hollody Katalin
a Magyar Gyermekneurologiai Tarsasag elndke



A kongresszus Védnokei:
Dr Somogyi Tivadar alpolgarmester

Dr. Tamas Laszld Janos fdigazgato féorvos, Petz Aladar Megyei Oktato Korhaz

Helyi szervezdk:

Dr. Beke Agnes Csecsemd- s gyermekgyogyasz, gyermekneurologus szakorvos

Petz Aladar Megyei Oktato Korhaz

Dr. Petrovicz Eva Csecsemd- és gyermekgyogyasz, gyermekneurologus szakornvos

Tudomanyos szervezd bizottsag:
Dr. Hollody Katalin elndk

Dr. Szever Zsuzsa titkar

Dr. Csulibg Zsuzsa

Dr. Kollar Katalin

Dr. Liptai Zoltan

Tamogatok:
Actelion G.L Pharma M.K.K.K.
Biotest LBT
Cserok Szikviz Meditop
- Kaszarda Laszlo Numil Kft.
Gézenguz Alapitvany Orphan

ALTALANOS INFORMACIO

A Kongresszus és regisztracio helyszine:
Gydri Nemzetkdzi Kereskedelmi Kézpont

9021 Gydr, Szent Istvan Ut 10/A.

Regisztraciods iroda nyitva tartasa:

2016. aprilis 14., csUtortdk 8.30 - 18.00
2016. aprilis 15., péntek 8.00-18.00
2016. aprilis 16., szombat 8.00-12.00

Szervez6 iroda:

Congressline Kft.
1065 Budapest Révay koz 2.

Telefon: +36 1 429 0146, +36 1 312 15682

¢0”9r955 - Faxi +36 14290147
- E-mail: gaitz@congressline.hu
www.congressline.hu

OTP Bank Nyrt.
PBS Hungatria Kft.
Richter Gedeon
Genzyme (Sanofi)
Valeant Pharma



Részvételi dijak: 2016.03.02-ig 2016.03.02-t8 Helyszinen
Tarsasagi tagok 20.500,- Ft 23.000,- Ft 25.000,- Ft
Nem tagok 24.500,- Ft 26.500,- Ft 28.000,- Ft
Rezidens/PhD/
nyugdijas/orvostanhallgaté 12.000,- Ft 14.000,- Ft 15.000,- Ft
Kiseral 10.000,-Ft | 12.000,-Ft | 13.000,- Ft
Napijegy CSUtortok: péntek: szombat:
11.000,- Ft 12.000,- Ft 7.000,- Ft

A részvételi dijak 27% Afa-t és 5.550,- Ft/f6/nap kozvetitett étkezést tartalmaznak.

A részvételi dij tartalmazza:
* a kongresszuson vald részvételt « a kongresszus kiadvanyait ¢ a kavészineteket
« mindhérom napi ebédet « a cstitdrtoki fogadést és az esti ,Ot Templom Tura” programot
* a péntek esti kdzds vacsorat

A kiséroi részvételi dij tartalquza:
* a csUtdrtoki fogadast és az esti ,Ot Templom Tura” programot
* a péntek esti kdzds vacsorat

A napijegy ara tartalmazza:
az aznapi részvételt a tudomanyos programon, a kitlzét, a programilizetet és a kavesziineteket.

Névkitiiz6

Az elbadasok, ill. a kidllitas csak névkitizdvel latogathatok! Felhiviuk a regisztralt résztvevok
fi-gyelmét, hogy a regisztraciokor kapott névkitlzét feltétlendl drizzék meg és tartsak ma-
guknal, mert a péntek esti vacsorara ez lesz a beléepd!

Kiallitas
A kongresszus telies ideje alatt gyogyszer- és gydgyaszati segédeszkdz gyartd cégek kial-
litasa tekintheté meg az Ulésterem elbterében.

Tarsasagi Programok:

Csutortokon, aprilis 14-én17.20-t01 fogadas a kongresszus helyszinén, majd 19.00-1t6!
,Ot Templom Tura” Az Ot Templom Tara a hitrél és az elfogadasrol szdl, parbeszédrdl
kultrak és vallasok kozott. Apropdjaul és helyszinéll a Kossuth utcaban allo ot templom
szolgél, 6t kildnbdzd felekezet egyenként nem is Ul kildnleges temploma, amik egyutt
valhatnak eurépai szintd kuribzumma, hiszen békében egymas mellett allva évszazadok ota
hirdetik az eurdpai kulturalis sokszinlség értékeit.

Talélkozé és indulds: Hotel Réba, Gydr, Arpad Ut 34.

Pénteken, 4priis 15-én  20:00-t0l koézds vacsora Gydrben az  Amstel
Hattyl Fogaddban.



El6adasok:

Az eléadasok idGtartama 10 perc + 5 perc vitaidd, az ettdl eltérd idGtartamokat a programfu-
zetben és a visszaizgazolasokban is jeleztUk.

Kérjuk az eléaddkat az eléadasok idejének pontos betrataséara, a nagyon feszitett kongresz-
Szusi program miatt.

Az eldadasok feltdltése az adott eléadasblokk elétti szinetben (vagy korabbi sziinetekben)
van lehetdség!

Akkreditacio:
A kongresszus akkreditalasra kertit, 18 pont szerezhetd.

RESZLETES SZAKMAI PROGRAM
2016. aprilis 14. csiitortok
10:30 MEGNYITO

11:00-12:30  SZEMELYRE SZABOTT TERAPIAK
- UJ TERAPIAS LEHETOSEGEK |.
Uléselndk: Herczegfalvi Agnes — Hollédy Katalin

A precizios orvoslas molekularis diagnosztikai és informatikai eszkdzei (20 perc)

Petak Istvan, tudomanyos igazgaté
Oncompass Medicine, Budapest

A ritka (gyermek)neuroldgiai betegségek kezelésére szolgald gydgyszerek tamogatasa
Arva gyogyszerek ritka (gyermek)neurologiai korképekben (15 perc)
Szegedi Marta, Molnar Maria Judit

Genomikai Medicina és Ritka Betegsegek Intézete, Semmelweis Egyetem, Budapest

Fény az alagutban (el6relépés az izombetegségek terapiajaban)
Herczegfalvi Agnes', Karcagi Veronika?

SE II. sz. GyermekKlinika, Budapest

2SE Genomikai Mediicina és Ritka Betegségek Intézete, Budapest

Személyre szabott terapia sclerosis tuberosaban

Fogarasi Andras, Gyorsok Zsuzsanna
MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Neurologiai oszialy, Budapest

A személyre szabott terapiak lehetéségei a konduktiv rehabilitadcidban
Polyvas Gyorgy!, Filiczki Gabriella?

'Institute of Enhancing Health Technologies and Clinical Excellence
2Semmelweis Egyetem Il. sz. GyermekKlinika, Neurologiai Osztaly, Budapest

12:30-13:30 EBED



13:30 - 14:30  SZEMELYRE SZABOTT TERAPIAK
- UJ TERAPIAS LEHETOSEGEK .
Uléselnok: Szever Zsuzsa — Petrovicz Eva

Uj terapias lehetéségek sclerosis multiplexben

Moser Judit, Kollar Katalin, Mellar Monika, Rosdy Beata
Heim Pal Gyermekkorhaz, Neuroldgia, Budapest

Csecsem&kori Pompe koér — mi tortént az elmalt 2 évben

Elmont Beatrix, Néemeth Gydngyi, Harmath Vera, Gardos LaszIo
Zala Megyei Korhaz, Gyermekintenziv részleg, Zalaegerszeg

Pompe kér - Ujratdltve

Mer6 Gabriella, Balku Enikd

Szabolcs-Szatmaér-Bereg Megyei Korhazak és Egyetemi Oktatokorhdz, Josa Andras Oktatokorhaz, Gyermekosztaly,
Nyiregyhaza

Etikai megfontolasok az Uj diagnosztikai és terapias lehetéségek kapcsan

Hollody Katalin
PTE KK Gyermekgyogyaszati Klinika, Neurologial osztaly, Pecs

14:30 - 15:30 BESZAMOLO AZ EUROPAI GYERMEKNEUROLOGIAI TARSASAG
BUDAPESTEN TARTOTT NEMZETKOZI KURZUSAROL (50 pero)
Bevezeti: Hollédy Katalin
Dobner Sarolta, Simon Gabor, Orbdk Anna, Szabd Léna

15:30 - 16:00 SZUNET

16:00-17:20 ENCEPHALOPATHIAK KULONBOZO AETIOLOGIAVAL (80+20 perc)
Uléselnok: Veres Eva — Kollar Katalin — Rosdy Beata

Encephalopathia — ,,zsak”, amibe szinte ,,minden” belefér?!  perc)
Kollar Katalin, Moser Judit, Mellar Ménika, Rosdy Beata

Heim Pal Gyermekkorhaz, Neuroldgia, Budapest

Primer és szekunder hiperammonémiak klinikuma, kezelése (10 perc)
/sidegh Petra

Semmelweis Egyetem AOK |. Sz. Gyermekkiinika, Anyagcsere Sz(ré- és Gondozé Kézpont, Budapest

Valproat indukalta hyperammonemia eléfordulasa betegeink kdzott - Eliminalasanak U
terapias lehetdsége: a cargluminsav (8 perc)

Rosdy Beéta', Kollar Katalin', Moser Judit', Mellar Monika', Pfliegler Anna?
"Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia
°Heim Pal Gyermekkorhaz rezidens

Valproat indukalta hyperammonaemia kezelése cargluminsavval (8 perc)

Pfliegler Anna’, Kollar Katalin?, Méser Judit?, Mellar Monika?, Rosdy Beéata?
"Heim Pal Gyermekkorhaz rezidens
?Heim Pal Gyermekkorhaz Neuroldgia



Ornitin-transzkarbamilaz-deficiencia okozta hyperammonaemias encephalopathia (6 perc)
Cserhéti Helga', Kollar Katalin®, Mellar Monika', Moser Judit’, Orbdk Anna’, Rosdy Beata',
Kazinczy K2, Kiss G.? Kovécs E.°, Varallyay Gy.*, Kiss E.°, Zsidegh Petra®

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia

2Heim Pal Gyermekkorhaz Aneszteziologia és Intenziv osztaly

SHeim Pal Gyermekkorhaz CT és Intervencios Radiologia

“SE MR Kutato Kézpont, Budapest

5SE Anyagcsere Sz(iré és Diagnosztikai Kézpont, Budapest

Harom nap alatt tonsillitistél a craniotomiaig (8 perc)

Orbok Anna', Rosdy Beéta', Kollar Katalin', Méser Judit’, Mellar Moénika', Kazinczy K.?2,
Kiss G.?, Kovécs E .8, Varallyay Gy.*

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia

?Heim Pal Gyermekkorhdz Anaest, és Intenziv osztaly

SHeim Pal Gyermekkorhaz CT és Intervencios Radiologia

4SE MR Kutaté Kézpont, Budapest

Sulyos metabolikus acidézis kezelése kapcsan kialakulé bilateralis pallidalis és agy-
torzsi lokalizacioju ozmotikus demyelinisatios szindroma (8 perc)

Rosdy Beata', Kollar Katalin®, Moser Judit', Mellar Ménika', Kazinczy K.?, Kiss G.?, Kovacs
E.%, Rudas Gabor*

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia

°Heim Pal Gyermekkorhaz Anaest. és Intenziv osztaly

SHeim Pal Gyermekkorhaz CT és Intervencios Radiologia

“SE MR Kutato Kézpont, Budapest

Central pontin myelonolysis: akut limphoid leukaemia kezelése kapcsan fellépd ritka
sz6védmeény (8 perc)

Solymar Natélia’, Kollar Katalin', Rosdy Beata', Méser Judit!, Mellar Ménika', Péter Gy.?,
Varga E.®

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia

°Heim Pal Gyermekkorhaz Onkohaematologial osztaly
3SE MR Kutaté Kézpont, Budapest

Hashimoto encephalopathia egy esetiink kapcsan (8 perc)

Mellar Monika', Kollar Katalin®, Moser Judit!, Rosdy Beata'
"Heim Pal Gyermekkorhaz, Neurologiai Osztaly

Sulyos szénmonoxid mérgezés kapcsan fellép6 hypoxias encephalopathia (8 perc)
Moser Judit’, Rosdy Beata', Kollar Katalin', Mellar Monika', Kiss G.2, Vérallyay Gy.®
"Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia

2Heim Pal Gyermekkorhaz Intenziv Terapias Osztaly

3SE- MR Kutatokézpont, Budapest

Infekcidhoz tarsulé encephalopathia (8 perc)

Kollér Katalin®, Rosdy Beéta!, Mdser Judit', Mellar Ménika', Lérincz M.2, Gombos E.?,
Varallyay Gy.

'Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia

?Heim Pal Gyermekkorhaz Gastroenterologiai Osztaly

3SE- MR Kutatokézpont, Budapest



2016. aprilis 15. péntek

9:00-10:30 EPILEPSZIA
Uléselnok: Gyorgy llona — Fogarasi Andras

A csecsemOkori szimptémas epilepszia korélettani hatterérdl

Katona Ferenc
Szent Margit Korhaz, Fejlddésneurologia, Budapest

Besorolhat6-e az Ujszulétt-fiatal csecsemékori epilepsia? Ha igen miért nem!

Berényi Marianne, Orbanné Maros lldikod
Szent Margit Korhaz, Fejlddésneuroldgia, Budapest

Epileptoldgiai kivizsgalas soran felismert ritmuszavarok

Siegler Zsuzsa', CsUlldg Zsuzsa®, Gyorsok Zsuzsanna'!, Liptai Zoltan®, Pap Zsolt',
Gydbmorei Beata'

'MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Budapest

2Josa Andras Korhaz, Nyiregyhaza

“Szent LaszIo Korhaz, Budapest

Hot water epilepsy differencial diagnosztikaja video-EEG monitorizalassal.
Esetismertetés

Gyorsok Zsuzsanna, Siegler Zsuzsa, Pap Zsolt, Ambrus Bence, Fogarasi Andras
Bethesda Gyermekkorhaz, Budapest

Tapasztalataink a felbamate kezeléssel
Gyorgy llona

Debreceni Egyetem, Gyermekgyogyaszali Intézet

A Dravet szindroma ma ismert genetikai hattere

Szalbd Néra, Jemey Judit, Kassay Maria, Altmann Anna
Gyermek Epilepszia Centrum, Szent Janos Korhaz és Eszak-budal Egyesitett Korhazak, Budai Gyermekkorhaz

10:30 - 11:00 SZUNET

11:00 - 11:45 VALEANT SZIMPOZIUM
Uléselndk: Siegler Zsuzsa — Kobor Jend

Uj antiepileptikumok gyermekkorban

Kobor Jend
SZTE Gyermekgyogyaszati Kiinika, Szeged

Eseteink a zonisamide hatéanyag kapcsan

Tegzes Andrea
Soproni Korhaz, Gyermekosztaly, Sopron



11:45-12:45  SZEMELYRE SZABOTT TERAPIAK III.
Uléseldk: Balogh Ezsébet — Velkey Imre

Az agydaganatok személyre szabott kezelési lehetdségeirdl (20 perc)

Hauser Péter
SE Il sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, Budapest

Uj lehetéségek retinoblastoma kezelésében Magyarorszagon

Csotka Monika', Banusz Rita!, Szabd Sandor', Maka Erika?, Szikora Istvan®
'Semmelweis Egyetem Il. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, Budapest

2Semmelwels Egyetern Szemeszeti Klinika, Budapest

“Orszagos Kiinikai ldegtudomanyi Intézet, Budapest

A konduktiv nevelés mérhet6 hatékonysaga
Balogh Erzsébet

Petd Intézet, Budapest
12:30-14:00 EBED

14:00 - 14:30  NIEMANN-PICK BETEGSEG NEUROPSZICHIATRIAI ES
SZEMESZETI VONATKOZASAI
Uléselndk: Beke Agnes — Merd Gabriella

Niemann-Pick C betegség: mit varjunk a szemorvostol? (8-10 perc)

Knézy Krisztina, Maka Erika
Semmelweis Egyetem Szemeészeti Klinika, Budapest

A Niemann-Pick szindréma C tipusanak neuropszichiatriai vonatkozasai
Nagy Péter

Vadaskert Kérhéaz és Szakambulancia, Budapest

14:30 - 15:00  HATARTERULETI KERDESEK - SZEMESZET
Uléselndk: Beke Anna — Gyorsok Zsuzsanna

Leber Herediter Opticus Neuropathia: patofizioldgia, diagnosztika és gondozas

Knézy Krisztina, Maka Erika (10-12 perc)
Semmelweis Egyetem Szemészeti Klinika, Budapest

Uj diagnosztikai eljarasok a gyermekszemészetben (10-12 perc)
Maka Erika, Knézy Krisztina, Szigeti Andrea

Semmelweis Egyetem Szemeészeti Klinika, Budapest

15:00 - 16:00 IDEGSEBESZET
Uléselndk: Nagy Gébor — Mencser Zoltan

Diffuzios tenzor képalkotas és probabilisztikus tractographia alkalmazasa az ideg-
sebészetben

Halasz LaszIo!, Nagy Gabor!, Entz LaszIo!, Kis David?, Vajda Janos', Eréss Lorand'
'Orszagos Kiinikai ldegtudomanyi Intézet, Budapest
2Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kézpont, Idegsebeszeti Klinika, Szeged
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Gyermekkori supratentorialis axialis infiltrativ gliomak eltavolitasa konnektivitas ala-
pu szegmentacio segitségével

Nagy Gabor, Halasz Léaszlo, Kordas Mariann, Eréss Lorand, Vajda Janos

Orszagos Kiinikal Idegtudomanyi Intézet, Budapest

Akut shunt-mikodészavar diagnosztikai nehézségei egy beteg kapcsan

Mencser Zoltan', Kopniczky Zsolt!, Kis David', Bereg Edit?, Barzé Pal’
ISZTE Idegsebészeti Klinika, Szeged,
2SZTE Gyermekgyogyaszati Klinika, Szeged

A modern képalkoté eljarasok szerepe a gyerek- és fiatal felnéttkori agytorzsi daga-
natok mutéti kezelésében — az SZTE AOK Idegsebészeti Klinika tapasztalatai

Maté Adrienn'?, Kis David', Barzo Pal’

1SZTE SZAKK Ildegsebészeti Klinika, Szeged

2SZTE SZAKK Gyermekgyogyaszati Klinika, Szeged

Meningoencephalitis tuberculosa kisdedkorban: az idegsebész szerepe ezen ritka
betegségben - esetbemutatas

Kis Déavid', Németh Tamés', Tajti Zsanett?, Gél Péter?, Reisz Zita®, Tiszlavicz LaszI®®,
Barzo Pal’

ISZTE S7AKK Idegsebészeti Klinika, Szeged

“SZTE SZAKK Gyermekgyogyaszati Klinika, Szeged
SSZTE AOK Pathologial Intézet, Szeged

16:00-17:30  KOZGYULES
2016. aprilis 16. szombat

8:00 - 10:30 SZABADON VALASZTOTT TEMAK
Uléselnok: Cstillbg Zsuzsa — Bessenyei Monika

A megkésett beszédfejlédes, mint gyujtéfogalom
Gergev Gyurgyinka, Herczegfalvi Agnes
SE IIl. Gyermekgyogyaszati Klinika, Budapest

Asphyxia hatésa a nyelvi fejlédésre

Cséabi Gyorgyi, Vass Katharina, Lang Anikod

Pecsi Tudomanyegyetem, Gyermekgyogyaszati Klinika

El6retolt fejtartas (Anterior Head Syndrome) és kévetkezmeényeinek kezelésére szol-
galé Uj médszer bemutatasa

Liska-Mohai Marianna', Fodor Zsuzsanna?®

'Magéanpraxis

2Oroshazi Korhaz, Gyermekneurologial szakrendeld

Ejszakai és nappali alvasidé ésszehasonlitasa kiilonb6zé kromoszéma rendellenes-
séggel él6 kisgyermekekben

Horvath Klara'!, Dear D'Souza?, Hana D'Souza®, Kim Plunkettt, Annette Karmiloff-Smith®
'Semmelweis Egyetem, Il. sz. Gyermekklinika, Budapest

?Ruskin University, Cambridge, UK

3Goldsmith University, London, UK

“University of Oxford, Department of Experimental Psychology, UK

*Birkbeck College, University of London, UK

11



A ciliopathiak klinikai és genetikai spektruma
Maté Adrienn’, Sophie Thomas?, Bereczki Csaba', Kalmar Tibor', Mardti Zoltan',

Javorszky Eszter®, Barsi Péter?, Sophie Saunier?, Enza Maria Valente®, Sztriha LaszIo!
'SZTE Gyermekgyogyaszati Klinika, Szegedi Tudomanyegyetem, Szeged

2INSERM, UMR 1163, Paris Descartes University, Sorbonne Paris Cité and Imagine Institute, Parizs, Franciaorszag
Semmelweis Egyetem |. szamu Gyermekklinika, Budapest

‘Semmelweis Egyetem MR Kutato Kézpont, Budapest

SIRCCS Casa Sollievo della Sofferenza, Mendel Laboratory, Neurogenetics Unit, San Giovanni Rotondo, Olaszorszag

Pontocerebellaris hypoplasia

Molnar Bernadett!, Merd Gabriella’, Garzuly Ferenc?, Karcagi Veronika®
1Szabolcs-Szatmar-Bereg Megyei Korhazak és Egyetemi Oktatokorhaz Josa Andras Oktatokorhaz, Nyiregyhaza
“Mearkusovszky Egyetemi Oktatokorhaz, Szombathely

3Orszagos Kdmyezetegészséguigyi Intézet, Molekularis Genetikai és Diagnosztikai Osztaly, Budapest

4 kezddpont — 1 végpont, avagy mikor gondoljunk agyi térfoglalasra

Simon Gébor', Csorba Eszter?
TSMKMOK Csecsemd- és Gyermekosztaly, Kaposvar
2SMKMOK Neurologiai Osztaly, Kaposvar

Neuroldgiai konzilium osteomyelitis kapcsan?
Laufer Zséfia!, Skobrak Andrea’, Mosddsi Bemadett!, Nyul Zoltan', Blki Andras?, Ottoffy Gabor”,

Hollody Katalin
'PTE KK Gyermekgyogyaszati Klinika, Pécs
°PTE KK Idegsebészeti Klinika, Pécs

GlUkoz-transporter-1-defektus szindroma. Esettanulmany
Farkas M. Kristof, Dudas Eszter, Farkas Viktor

Semmelweis Egyetem, . sz. Gyermekklinika, Budapest

A javorfaszorp betegség ritka formai
Dobner Sarolta!, Nagy Robert!, Szécs Anna?, Vérallyay Gyérgy?, Zsidegh Petra®, Liptai Zoltan'

1Szent LaszIé Korhaz, Budapest
2SE MR Kutaté Kézpont, Budapest
SSE I Gyermekkiinika, Anyagesere Sz0ré és Gondozo Kézpont, Budapest

10:30-11:00  SZUNET

11:00 - 13:00 SZABADON VALASZTOTT TEMAK

FACIALIS PARESIS - AZ OROKZOLD TEMA
Uléselndk: Elmont Beatrix — Liptai Zoltan

Periférias facialis paresis mint malignitas elsé tiinete

Kicska Nora, Bessenyei Monika
DEKK Gyermekgyogyaszati Klinika, Debrecen

Periférias facialis paresis és ami még utana jott!

Elmont Beatrix, Gardos Laszlo
Zala Megyei Korhaz, Csecsemd és gyermekosztaly, Zalaegerszeg
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Abducens paresis mint lokaldiagnosztikai tlinet

Nagy Andrea’, Szever Zsuzsa', Kollér Katalin?, Rosdy Beata?, Katona Gabor?,
Végshé Péter®, Nagy Gabor®, Garger Piroska', Demjén Boglarka®

'Heim Pal Gyermekkorhaz, Madarasz utcai Telephely

°Heim Pal Gyermekkorhaz

SOKITI (Orszagos Klinikal Idegtudomanyi Intezet), Budapest

“EUROMEDIC

Kronikus fajdalom gyermekkorban: tévhitek, csapdak, Uj térekvések
Gyimesi-Szikszai Andrea’?, Major Janos®®, Karolyi Lilla?, Varga Zsofia Katalin®#
'MRE Bethesda Gyermekkdrhaza, Neurologiai Osztaly, Budapest

°MRE Bethesda Gyermekkorhaza, Fajdalomterapias Ambulancia, Budapest

SMRE Bethesda Gyermekkorhaza, Gasztroenterologiai Ambulancia, Budapest

*MRE Bethesda Gyermekkdrhaza, Mentalhigiénés Osztaly, Budapest

Kinzé neuropatias fajdalom — gyermekkori akut erythromelalgia ritka esete

Pauleczki Annaméria’, Némethy Agnes?, Marton Gabriella’, Lakatos Andrea®,

Varannai Lajos*, Cservenyak Judit', Velkey Imre!

'B-A-Z Megyei Kdrhaz és Egyetemi Oktato Korhaz Velkey LaszIo Gyermekegeészséguligyi Kézpont, Onkohaematologiai
es Csontveldtranszplantacios Osztaly, Gyermekneurologial Réeszleg, Miskolc

?B-A-Z Megyei Korhaz és Egyetemi Oktato Korhaz Velkey Laszlo Gyermekegészségligyi Kézpont, Gyermek Anesz-
teziologiai és Intenziv Osztaly, Miskolc

9B-A-Z Megyei Korhaz és Egyetemi Oktato Korhaz Velkey Laszlo Gyermekegészsegligyi Kézpont, Gyermek Radlio-
logiai Osztaly, Miskolc

“B-A-Z Megyei Kdrhéz és Egyetemi Oktatd Korhéz Stroke, Vascularis, Altaldnos Neuroldgiai és Toxikoldgiai Osztaly, Miskolc

Agytorzsi encephalitis ritka koroka

Liptai Zoltan', Arany Andrea?, Kienle Zsuzsa®
'Egyesitett Szent Istvan és Szent Laszlo Korhaz Gyermekosztaly,
?Radliologiai Osztaly,

“Orszagos Epidemiologial Kézpont, Bakteriologial Labor, Budapest

Déja vu — avagy megint acut Guillain Barre sy?

Elmont Beatrix, Csaszar Andrea, Gardos Laszlo
Zala Megyei Korhaz Csecsemd és Gyermekosztaly, Zalaegerszeg

Devic (?) - betegség ritka gyermekkori esete

Jakus Rita’, Mikos Borbéla®, Paraicz Eva®, Fogarasi Andras'

'Magyarorszagi Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkorhaza Neurologiai Osztaly, Budapest

“Meagyarorszagi Reformatus Egyhaz Bethesda Gyenmekkorhaza, Aneszieziologial és Intenziv Terapias Osztaly, Budapest
“Meagyarorszagi Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkorhaza, Rehabilitacios Osztaly, Budapest

13:00 KONGRESSZUS ZARASA
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ABSZTRAKTOK

11:00-12:30  SZEMELYRE SZABOTT TERAPIAK
- UJ TERAPIAS LEHETOSEGEK I.

Aritka (gyermek)neurologiai betegségek kezelésére szolgalo gyogyszerek tamogatasa
Arva gyogyszerek ritka (gyermek)neuroldgiai korképekben
Szegedi Marta, Molnar Maria Judit

Semmelweis Egyetern, Altalanos Orvostudomanyi Kar, Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete, Budapest

Hazankban és nemzetkozileg is kiemelt aktualitasu a ritka betegségek terllete. A ritka kor-
képek kozel fele mar gyermekkorban manifesztalédik. A ritka betegségek 60 - 70% -a
esetén neurologiai érintettséggel kell szamolni. KUIGN entitasként hoztak létre az eurdpai
dontéshozok az un. arva gyogyszerek (angolul: orphan drugs) szabéalyozasi korét a célbdl,
hogy 6sztondzzek a gydgyszeripari szerepldket ritka korképek kezelésére szolgald gydgy-
szerkészitmények fejlesztésére és forgalomba hozataléara. Vilagszerte fokuszban vannak a
ritka betegségek kezelésére szolgald arva gydgyszerek finanszirozasanak problémakére.
Magyarorszagon a tarsadalombiztositas keretében finanszirozott arva gyogyszerek fele
neurologiai érintettséggel jard betegség kezelésére indikalt, ennek koltsége a 2012, évi
orphan gyogyszertamogatas 30%-at tette ki. Az arva gyogyszerkészitmények tobbsége
artamogatas alapu egyedi méltanyossag keretében kerllt finanszirozasra. Ez a tamogatasi
forma azonban szamos problémat vetett fel, amelyek megoldasara 2012 év végén Uj finan-
szirozasi javaslatok keritek kidolgozasra, melyek 2013. januér elsejétdl mar pilot fazisban
bevezetésre kerlitek (intézményi felnasznalashoz kotott egyedi méltanyossag, illetve extra
finanszirozas). Osszefoglalva elmondhatjuk, hogy a ritka neurologial betegségek kezelésére
hasznalt arva gyogyszerek az orphan paletta jelentds reszét teszik ki. A hazai betegek OEP
altal finanszirozott kezelése az elmult években extrém koltségvonzatuk ellenére csaknem
telies mértékben megvaldsult. Annak érdekében, hogy minél tobb ritka neuroldgiai beteg
juthasson tamogatott terapiahoz, a finanszirozod és a szakma képviselbinek szoros és folya-
matos kollaboracioja sziikséges az optimalis tamogatasi forma identifikalasahoz.

Fény az alagutban (el6relépés az izombetegségek terapiajaban)
Herczegfalvi Agnes', Karcagi Veronika?

'SE.Il.sz. Gyermekklinika, Budapest

2SE Genomialis Medicina és Ritka Betegségek Intézete, Budapest

A Duchenne izomdystrophia az egyik leggyakoribb, X-kromoszomahoz kétdtt recessziven
Orokléds izombetegseg, amely 1:3,500 UjszUlott fidt érint vilagszerte. A mutacio kbvetkez-
tében dystrophin hiany alakul ki, mely progressziv izomgyengeséget és az izom kétdszo-
dilatativ cardiomyopathiaval és leégzészavarral is tarsul.

Az elmUlt 2 évtizedben ronamos fejlédés tapasztalhatd az izombetegségek terapias lehetd-
ségeinek kutatasaban, kildndsen a két leggyakoribb 6roklédd izombetegségben, Duchen-
ne izomdystrophiaban (DMD) és spinalis izomatrophiaban.
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Szamos stratégat dolgoztak ki DMD-ben a génhiba kijavitasara és a dystrophin fehérie
mUkddésének helyredllitaséra az izomban, mint pl. myoblast transfer, AAV-medialt géntera-
pia, exon skipping, utrophin upregulacio, myostatin downregulacio, éssejt transzplantacio,
stb. Az eljgrasok tbbbsége ma méar human kiprobalasokban bizonyftja a betegség prog-
resszidjanaklassitasat és folyamatosan Uj fejlesztésekre dsztdnzi a kutatokat.,A Duchenne
izomdystrophiaban szenvedd betegek mintegy 30%-aban, mig a Becker (BMD) betegek
kb.10%- ban nem a dystrophin gén egyes szakaszainak delécidja vagy duplikacidja, ha-
nem pontmutaciok (egyetlen bazis kicserélédése) feleldsek a betegség kialakulasaért. Ezek
kozll a legsulyosabbak a nonsense vagy mas néven stop kodon mutaciok, amelyek bizo-
nyos delécidkhoz hasonldan csonkolt és ily mdédon mikodésképtelen dystrophin fehérjét
eredményeznek. A nonsense mutaciot hordozé betegek szamara U terapias lehetéséget
dolgoztak ki az elmult években, mely Uj reménnyel kecsegtet a betegek allapotanak, élet-
mindségének javitasaban.

Everolimus terapias lehetéségek sclerosis tuberosaban

Fogarasi Andras, Gyorsok Zsuzsanna
MRE Bethesda Gyermekkorhaza, Neurologiai osztaly, Budapest

A sclerosis tuberosa egy autoszomalis dominans modon Orokiédd, szamos szervrendszert
érintd genetikai betegség. A gyermekkorl betegek gondozasat az idegrendszeri manifesz-
taciok miatt elsGsorban gyermekneurologusok, a felndtteket pedig neurolégusok, illetve
nephrolégusok vagy urolégusok gondozzak — a beteg vezetd tlnetei alapjan.

A betegség lényege, hogy az mTOR rendszer kéros mikédése miatt fokozott sejindveke-
dés, sejtproliferacio és tumorgenezis indulhat be, mely tobbek kozott bdér- kdzponti ideg-
rendszeri, kardiologiai és vese eltéréseket okozhat.

Az elmUlt években szamos gyogyszervizsgalat kutatta az mTOR géatlo everolimus terapias
hatasét sclerosis tuberosaban. A szubependiméalis driassejtes astrocytomaval (SEGA) kap-
csolatos vizsgéalatban a betegek 35%-anal észlelték, hogy a SEGA térfogata legalabb a fe-
lére csokkent. A 4 éves utankdvetés ennél is magasabb reszponder aranyt (47%) mutatott.
A vese angiomylipomaval (AML) rendelkezd sclerosis tuberosas betegek 42%-aban észlel-
tek legalabb 50%-0s és 80%-ukban legalabb 30%-0s AML méretcsdkkenést, melynek az
akut hasUri vérzések kivédéseben lehet szerepe. Végul kilon vizsgalat folyik az everolimus
antiepileptikus és kognitiv kimenetelt befolyasold hatasardl, ezek eredménye még folya-
matban. Az mTOR gétld terdpia gyakran okoz mellékhatasokat, de ezek tébbnyire enyhe
formaban jelentkeznek. Pozitly mellekhatasként pedig a bértlinetek (adenoma sebaceum)
mérséklddését figyelhettiik meg.

Eléadasunkban beszamolunk a fenti vizsgalatokrdl, illetve sajét tapasztalatainkrdl, valamint
ismertetjuk a terapia hazai elérésének lehetéségeit.
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A személyre szabott terapiak lehetéségei a konduktiv rehabilitacidban
Polyvas Gyorgy!, Filiczki Gabriella?

'Institute of Enhancing Health Technologies and Clinical Excellence

2Semmelwels Egyetem Il. sz. Gyermekkiinika, Neurologiai Osztaly

Cel: A vizsgéalat soran meghatarozni mindazokat a diagnosztikus informaciokat, amelyek a
CP-s gyermekek konduktiv rehabilitacios mozgasfejlesztési programjai soran az egyéni —
személyre szabott — komplex terapias terv és gyakorlat kialakitasahoz szlikségesek.
Anyag, modszer: Az elemzést egy — jelenleg is futd — randomizalt kontrollalt vizsgalat (RCT)
el6készitd szakaszaban végeztuk el. Az RCT az intervencios és a kontrollcsoportban, ¢sz-
szesen 63, 4-6 éves korl, CP diagnozissal rendelkezd gyermek konduktiv rehabilitacios,
csoportos fejlesztésére vonatkozd, dsszehasonlitd vizsgalatat tartalmazza. Az intervencios
csoportban kizarolag konduktiv mozgasfejlesztés zajlik a konduktiv rehabilitacioban alkal-
mazott feladatsorok alapjén, a facilitalas, az intendélas és a csoportinterakciok szabalyai
szerint. A kontrollcsoportban kizardlag nem kezelt, vardlistan levd gyermekek vannak. Fenti
vizsgélat eredményeit a késébbiekben tesszik kdzzé. A fent hivatkozott RCT bevezetd
szakaszaban, arra kerestlk a vélaszt, hogy a CP-s gyermekek fejlesztését megelézben
rendelkezésre all-e minden olyan relevans szakmai informacio (beleértve a korrekt klinikai
diagndzist is), amely lehetdséget biztosit arra, hogy a megfelelé konduktiv rehabilitacios
terapias terv és mozgasfejlesztési terapia kertljion alkalmazasra. Ugyancsak vélaszt ke-
restUnk arra, hogy a standard mozgasfejlesztési feladatsorok milyen médon és mértékben
képezik le azt a tematizalt diagnosztikus informaciokészletet, amely a terapia iranyait alap-
vetéen meghatarozhatja. Arra vonatkozdan viszont, hogy a mozgasfejlesztési feladatsorok
bsszességukben mennyire alkalmasak hatékonyan (vo.: klinikai hatékonyséag) és eredmé-
nyesen (vo. klinikai eredményesség) javitani a programban részt vevé gyermekek nagy- €s
finommotoros funkcioit, az RCT vizsgalat értekeléset kovetden, az alkalmazott neurologiai
tesztek (GMFM-66/68, GMFCS, PEDI, QUEST, MAC, GOS, stb.) és egyéb vizsgalomaod-
szerek eredményei alapjan al modunkban valaszt adni.

13:30 - 14:30  SZEMELYRE SZABOTT TERAPIAK
- UJ TERAPIAS LEHETOSEGEK Il.

Uj terapias lehetdségek sclerosis multiplexben

Moser Judit, Kollar Katalin, Mellar Monika, Rosdy Beata
Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia, Budapest

Bevezetes: A sclerosis multiplex relapszusokkal és remissziokkal jard tipusa esetén a pat-
homechanizmusban a gyulladas dominal. Az immunmoduléld készitmények ezt a folyama-
tot képesek eltérd tamadasponttal, kilénbozé hatékonysaggal csdkkenteni.

Megbeszéeles: Jelenleg felndtteknél tiz immunmoduldld kezelés torzskonyvezett, a gyogy-
szerek hazankban is hozzaférhetdk. A mar hisz éve hasznalatos interferon készitmények
és glatiramer acetat mellett tobb oralis szer és monoclonalis ellenanyag is rendelkezésre
all. Az U gyogyszerek kozUl a teriflunomid és a dimetil fumarat elsé vonalbeli készitménynek
szamit. A fingolimod, a natalizumab és az alemtuzumab masodik vonalbeli terapiak. Az
utébbi monoclonalis ellenanyagok rendkivil hatékonyak, jelentdsen csdkkentik a relapszu-
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sok gyakorisagat, de hasznalatuk nagyobb rizikét jelent. A kezelés megvélasztasanal az
elényt és a kockazatot gondosan mérlegelni kell.

Aterapias paletta bévilésével szamos kérdés vetddik fel: Mikor kezdjik az immunmoduléld
kezelést? Melyik szert vélasszuk és milyen szempontok alapjan? Hogyan &llapithatjuk meg
egy terapia hatékonysagat? Mikor valtsunk mésik készitményre? Mennyi ideig alkalmazzuk
az immunmodulald kezelést?

A kérdések megvalaszolasahoz hosszabb tavi Klinikai tapasztalatokra és tovabbi vizsgéla-
tokra van szlikség, egyelére nincsenek evidenciak.

Kovetkeztetés: Az U immunmoduléld terapiak ismerete azért fontos szamunkra, mert in-
dokolt esetben, off-label engedély birtokaban 18 éves kor alatt is hasznalhatdak. Jelenleg
tobbkdzponty, placebo vagy aktiv kontrollos Klinikai vizsgélatok folynak, hogy néhany éven
belll a korszer( és hatasos gydgyszerek hasznélatat 10 év feletti gyermekekre és serdu-
I6kre is kiterjeszthessék.

Csecsemokori Pompe kor — mi tortént az elmult 2 évben

Elmont Beatrix, Németh Gyongyi, Harmath Vera, Gardos LaszIo
Zala Megyei Kérhaz, Gyermekintenziv részleg, Zalaegerszeg

Eléadasom célia hogy egy ritka, kezelés nélkll progressziv, haldlos kimenetell metabo-
likus myopathiara ismételten felhiviam a figyelmet. Korabbi kongresszusainkon mar két
alkalommal bemutattuk beteglnk kortérténetét. Eléadasomban az eimdit 2 évben tortén-
tekrél szeretnék tajékoztatast adni. Iza egy rovid idét Mexikoba toltétt ahol mivel a vénéazas
nehézségeket okozott porthocath kertit behelyezésre. A portot sebészi Uton helyezik
be a bdr ald egy central vénéba. Leggyakrabban kemoterapia soran hasznaljgk, de mint
esetlinkben is latuk subsztitucios kezelésnél is nagy segitséget jelent, és nem szabad
félni a hasznalatatdl, a gyermeknek nem okoz kellemetlenséget és gyakorlatilag fajdalom-
mentesen torténik a kezelés. A zért rendszer maximalisan kikUszoboli a fertézés veszélyét
JIza arendszeres gyogyszeres kezelés mellett gyogytornara és fejlesztésre is jar. A komplex
kezelés hatasara jelenleg Nurmi jarokeretével sajatos médon ,de onallban kozlekedik.
Beszéde egyre érthetébb. SzUldk szeretnének Ujabb gyermeket véllalni, csaladtervezés
folyamatban. Esetlnk is mutatja , hogy a korai diagnézis és a koran indftott kezelés esélyt
ad arra,- hogy beteglink aki kezelés nélkil mar valészinlleg meghat volna,- kezeléssel a
normal fejlédési kisgyermekek fejlédése fele kozelitsen.

Pompe kor — Ujratoltve

Mer6é Gabriella, Balku Eniké

Szabolcs-Szatmar-Bereg Megyei Kérhazak és Egyetemi Oktatokorhaz Josa Andras Oktatokorhaz, Gyermekosztaly,
Nyiregyhdza

Andriska esetét a tavalyi kongresszuson,referaltuk ekkor volt 10 hdnapos. Az enzimpotlo
kezelése 8 honapos koraban kezdddott. 20mg/kg Myozym-mel (alfa glukozidaz) indultunk
2 hetente, 10 hénaposan fellltetve megUlt, hason fekve hosszabb ideig kitdmasztott, 1abat
maga ala hizta, ,kutyazott”, maszasi tendencia elkezdddott.
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Eltelt egy év, az enzZimpotld kezelést kezdetben a megkezdett majd 2015 oktdber vége ota
emelt (40mg/kg) adaggal és 2 heti majd 2016 januérjatdl heti gyakorisaggal folytattuk. Egy
alkalommal igényelt kérhazi kezelést PSVT miatt, propafenon és metoprolol therapia indult
tartdsan. Gyodgytorna foglakozasok, korai fejlesztés folyamatos.

Fejlédésérdl roviden néhany videofelvétellel kisért mondatban szeretnénk beszamolni.

16:00-17:20 ENCEPHALOPATHIAK KULONBOZO AETIOLOGIAVAL

Encephalopathia - ,,zsak”, amibe szinte ,,minden” belefér?!
Kollér Katalin, Méser Judit, Mellar Monika, Rosdy Beata

Heim Pal Gyermekkorhaz, Neuroldgia, Budapest

Elsé definicidja szerint: az 'encephalopéathia’ neuropatoldgiai fogalom. Elsésorban vérella-
tasi vagy anyagcserezavar all a hattérben, és jol jellemezhetd eltérések vannak, gyulladasos
jelek nélkll. A kérosodas gyakran nem sejt, hanem molekuléris szinten térténik.

Klinikailag az encephalopéthia olyan éallapot, amikor az agy mikédése atmenetileg, vagy
folyamatosan, hosszabb idére karosodik.

A fennalld betegség idején legtdbbszdr a kognitiv funkcidk érintettsége a vezetd tlnet,
melyhez lényegében barmilyen egyéb funkcidzavar tarsulhat.

Szamos oka lehet: Gyermekkorban gyakrabban anoxias, hypoxias alapotokban, metabo-
likus egyensulyzavar kapcsan, ritkabban nérgezések, endokrinoldgiai betegségek, vagy
sUlyos infekcidhoz tarsuldan észlelhetjuk, mig felnéttkorban gyakoribbak a vaszkuléris, a
paraneoplazias és a szervi (méj, vese) elégtelenség talajan kialakuld korformak. Meghataro-
zasaban gyakran keverednek a patologiai, élettani, Klinikai, az utobbi években a képalkotd
(CT, MR) lefrasokon alapuld definiciok.

Eléadasomban megkisériek kiemelni néhany olyan momentumot, ami altalanossagban
szamos encephalopéathidban felismerhetd. Ritka betegségek, ezért vallalkoztunk arra, hogy
a Heim Pal Kérhéazban az elmult évekiben valamilyen encephalopathia miatt kezelés alatt alld
gyermekek kortérténetét, ellatasuk kapcsan szerzett tapasztalatainkat, az altalunk is megélt
buktatokat és nehézségeket ismertessuk.

Primer és szekunder hiperammonémiak klinikuma, kezelése
Zsidegh Petra

Semmelweis Egyetermn AOK I. Sz. Gyermekkiinika Anyagcsere Sz(iré- és Gondozé Kézpont, Budapest

A hiperammonémia életet veszélyeztetd allapot, barmely életkorban jelentkezik is. A szérum
ammonia emelkedés hatterében megndvekedett termelés és/vagy csokkent méregtelenités
alhat. A hepatikus ureaciklus az ammonia detoxifikacio 6 Utvonala, mely veleszlletett enzi-
mopathia, toxikus metabolit akkumulacié vagy szubsztrat hiany miatt sértilhet. A hiperam-
monémia klinikai jelei nem specifikusak, de tébbnyire neuroldgiai ttinetek. Minden ismeretlen
eredet(i, romld tudatzavar vagy akut encephalopathia esetén a hiperammonémias eredetet
azonnal ki kell zami. A hiperammonémia kizarasaban torténd késlekedés vagy a terapia ha-
lasztasa a gyermek életét-, illetve életmindségét tekintve sllyos kdvetkezményekkel jarhat.
A gyermekgyogyaszati ellatasban a kezelés fligg a hattérben alld alapbetegségtdl! is, de a
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kritlikus id6szak terapidja j6l meghatérozott lépések sorat jelenti. Célia az anabolizmus vissza-
dltasa, a katabolizmus endogén fehérje lebontast elindftd folyamatanak ellenstlyozasaval,
kiegészitve az ureaciklus funkcidjanak helyredllitasat célzd és egyéb nitrogén eltavolitd phar-
makologial terapiaval. A diagndzis feléllitasa utan természetesen célzott kezelésre valtunk.

Az akut hiperammonémia progndzisanak javitasanoz nélklilbzhetetlen ennek a kéroknak az
ismerete, a mindennapi differencidldiagnosztikaba vald atlltetése. Legalabb ilyen fontos a
hiperammonémia felismerésekor az azonnali, protokoll szerinti ellatas.

Ebben a révid eléadasban ismertetném az ammaonia szint emelkedéséhez vezeté primer és
szekunder biokémiai mechanizmust, és a jobb progndzishoz szlkséges terapias szemléletet.

Valproat indukalta hyperammonemia el6fordulasa betegeink k6z6tt- Eliminalasanak U
terapias lehetsége: a cargluminsav
Rosdy Beéta', Kollar Katalin®, Mellar Ménika', Pfliegler Anna?

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neuroldgia
?Heim Pal Gyermekkorhaz rezidens

Bevezetes: a valproat (VPA) okozta hyperammonaemias encephalopathia a gydgyszeres
kezelése ritka szovodménye, melyet letargia, étvagytalansag, hanyas, neuroldgiai goctiine-
tek jelentkezése és tudatzavar jellemez.

Modszer: 5 beteg adatait elemeztik. Vizsgaltuk az elézményi adatokban anyagcserezavar
tényét, a betegek mentalis statusat, epilepszia formakdrét, a gyodgyszer bevezetési sebes-
SEgét, a gyogyszerszinteket, a szé&rum ammonia szintjét és mas metabolikus paramétere-
ket, a kezelés idGtartamat és gyogyszerkdlcsdnhatasok lehetdségét. Vizsgaltuk a ronamok
szamanak és sulyossaganak valtozasat. Elemeztlk a hyperammoniemia kezelését.
Eredmeények: négy beteg ép intellectusu volt. Egyikik elézményében sem szerepelt anyag-
cserebetegség Két beteg megeldzéen tobb évig szovédménymentesen VPA kezelésben
részesUlt, majd ismételt bevezetés kapcsan azonnal jelentkezett a hyperammonaemia. A
vizsgdlt egyéb tényezkikel nem taldltunk osszefiggést. Uj megfigyelésként rogzitettik,
hogy a rohamok a hyperammonaemia fellépte utan minden betegnél sulyosbodtak és
csaknem osszefolytak. A VPA azonnali elhagyasa mellett egy beteg cargluminsav keze-
lésben részesdlt. Esetében a szérum ammonia koncentracioja 24 ora alatt normalizalddott.
Kovetkeztetes: a VPA okozta hyperammonaemias encephalopathia ritka, sulyos szovéa-
ménye a kezelésnek. A terapia legfontosabb pillére a VPA elhagyasa, de e mellett Uj lehe-
t6ség a cargluminsav alkalmazasa.

Valproat indukalta hyperammonaemia kezelése cargluminsavval

Pfliegler Anna', Kollar Katalin?, Méser Judit?, Mellar Ménika?, Rosdy Beata?
"Heim Pal Gyermekkorhaz, rezidens
?Heim Pal Gyermekkorhaz, Neurolégia

Bevezetés: a valproat indukalta hyperammonaemias encephalopathia életveszélyes allapot,
mely a kézponti idegrendszer maradandé kérosodasat okozhatja.
Esetismertetés: A 10 éves filgyermek 1 éve észlelt személyiségvaltozas, panikrohamoknak
Vélt rosszullétek miatt kerllt kivizsgélasra, melyek soran zuhanasérzése volt, also végtagjal
erdtlenné valtak, riadtta valt, kiabalt, menekulé mozdulatokat tett.
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Iktalis EEG vizsgélat a rosszullétek epilepszias eredetét igazolta. Interictalisan a regisztra-
tum 50%-aban és az éjszakai alvas 70%-aban bifrontalis amplitidd maximumu 2,5-3 Hz-
es tlske-lassu dsszetevok dbrazolodtak. Betegségét frontalis epilepszianak tarfjuk. Liquor
vizsgélata, autoimmun encephalitis iranyaban végzett ellenanyag vizsgalatok és koponya
MR felvétel eltérést nem mutatott.

A halmozott rohamokat és az interictalis EEG-t is figyelembe véve valproat parenterélis
telitését kezdtlk, mely mellett rohamszama atmenetileg csodkkent, majd hyperammona-
emias encephalopathia lépett fel dsszefolyd rohamokkal, komaval. A gydgyszer prompt
elhagyasa, laktuldz, rifaximin és hidralas mellett cargluminsavat alkalmaztunk, ezt kdvetéen
allapota gyorsan rendez6dott. Carbamazepin-clobasam biterapia mellett rohamai szama és
id&tartama csdkkent, de rohammentessé nem valt. Jelenleg lamotrigin hozzaépitése zajlik.
Markéans viselkedészavara miatt pszicholdgiai és pszichiatriai konzultacio is tortént.
Kovetkeztetés: a valproat indukéalta hyperammonaemias encephalopathia életveszélyes al-
lapot. A cargluminsav viszonylag Uj eszkbz a hyperammonaemia kezelésére, a vér ammo-
niaszintjének gyors rendezdédését eredményezi.

Ornitin-transzkarbamilaz-deficiencia okozta hyperammonaemias encephalopathia
Cserhati H.", Kollar K., Mellar M.", Méser J.", Orbok A.', Rosdy B.", Kazinczy K.2, Kiss G.?
Kovécs E .8, Varallyay Gy.%, Kiss E.5, Zsidegh P.°

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neuroldgia

?Heim Pal Gyermekkorhdz Anaest, és Intenziv osztaly

SHeim Pal Gyermekkorhdz CT és Intervencios Radiolégia

4SE MR Kutato Kézpont

5SE Anyagcsere SzUiré és Diagnosztikai Kézpont, Budapest

Bevezetés: az omitin-transzkarbamilaz (OTC)-hiany X-hez kotott recessziv 6rokiédés en-
zimdefectus, mely filkban gyakran mér UjszUlbttkorban fatélis kimenetell hyperammona-
emias encephalopathiat, agyoedemét okoz. Késébbi kezdetd, enyhébb esetekben epizo-
dikusan fellepd encephalopathias tlinetek jelentkeznek: lethargia, hanyas, gorcsok, ataxia,
viselkedészavar.

Esetismertetés: a 6 éves filinal kisdedkora 6ta szamos alkalommal jelentkeztek hanyassal
jaro rovid epizodok. Felvételére most is hanyasok miatt kerUit sor. 4 éran beldl sulyos tu-
datzavara alakult ki, melynek hatterében mérhetetlentl magas ammonia szintet talaltunk.
A hyperammonaemia komplex, plazmapheresissel is kiegészitett kezelése ellenére ma-
lignus agyoedema alakult ki. Decompressiv craniotomiat végeztettlink, melyet kdvetéen
&llapota fokozatosan javult. Atmenetileg PEG taplélésra is szorult. Az eseményt kdvetéen 4
honappal sajat laban tavozott. Komplex rehabilitacio mellett psychomotoros teljesitménye
visszatért a korabbi szintre. Molekularis genetikai vizsgélat az OTC génben hemizigota pa-
togén mutaciot igazolt, mely alapjan késéi kezdet( (parcialis) ornitin-transzkarbamilaz-hianyt
diagnosztizaltunk.

Kovetkeztetés: Visszatérd hanyasok, tudatzavar héatterében gondolni kell hyperammona-
emias encephalolpathia lehetéségére, mely urea ciklus enzimopathia kévetkezménye is
lehet.
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Harom nap alatt tonsillitistdl a craniotomiaig

Orbok A',,Rosdy B.", Kollar K., Moser J.", Mellar M.", Kazinczy K.?, Kiss G.?, Kovacs E.°,
Varallyay Gy.*

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia

°Heim Pal Gyermekkorhaz Anaest. és Intenziv osztaly

SHeim Pal Gyermekkorhaz CT és Intervencios Radiolégia

*SE MR Kutato Kézpont

Bevezetés: a tul alacsony és a tul magas vércukorszint egyarant metabolikus encephalo-
pathiat okozhat: elébbi a neurometabolismus, utobbi az osmotikus homeostasis felboru-
lasa révén.

Esetismertetes. a napok oOta lazas, elesett kisdednél tonsillitist diagnosztizaltak és antibi-
otikus kezelést inditottak. Két nappal késébb otthonaban a mentéegység eszméletlen
dlapotban (GCS 1-1-1) talalta. Mérhetetlentl magas hyperglycaemia, extrém metaboli-
kus acidosis igazolodott. Akut koponya CT pansinusttist, kétoldali ofitist és kdzepes fokl
agyoedemat mutatott. Folyadék, kalium,insulin pdtlas és antibiotikus kezelés mellett al-
kalmazott osmoterapia ellenére allapota romlott. Két nap utan a pupillak fenymerewwé val-
tak. Kontroll CT véltozatlan oedemat jelzett, koponya MR kiterjedt hypoxias agykérgi és
és kezd6dd tonsillaris beékelddést mutatott. SUrgdsséggel a kisagyi tonsillak resectidja és
decompressiv craniotomia tortént. Légzéstamogatasa fokozatosan megszintethetd volt.
Insulinpumpat kapott, atmenetileg PEG-en taplaltak. Komplex rehabilitacio mellett nyolc
honappal a torténést kdvetden dnalldan jaroképes, szalad, t6bb szavas ragozott monda-
tokban beszél. Cranioplastica megtortent.

Kovetkeztetés: A hyperglicaemias encephalopathia a metabolikus encephalopathiak egyik
forméaja, amely ha nem kerll id6ben felismerésre, sulyos szovédményekhez vezethet. A
bemutatott eset a sulyos és elhlizédd metabolikus encephalopathia és agyoedema utani
idegrendszeri regeneracio rendkivili példaja.

Sulyos metabolikus acidozis kezelése kapcsan kialakuld bilateralis pallidalis és agy-
t6rzsi lokalizacioju ozmotikus demyelinisatios szindroma

Rosdy B.", Kollar K., Méser J.", Mellar M.", Kazinczy K.2, Kiss G.2, Kovacs E., Rudas G.*
'Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia

°Heim Pal Gyermekkorhaz Anaest. és Intenziv osztaly

SHeim Pal Gyermekkorhaz CT és Intervencios Radiologia

“SE MR Kutato Kézpont

Bevezeteés: a szerum ozmolaritas gyors valtozasahoz az agy nem tud gyorsan adaptalodni
és u.n. ozmotikus demyelinisatios szindroma alakulhat ki, mely lehet pontin és extrapontin
lokalizaciojl

Esetismertetés: 4 éves megel6z8en egészséges leanynak felvétele elétt 3 nappal kezdé-
dott lazas virusfertézése, amely kapcsan tobb alkalommal hanyt. Felvétele napjan status
asthmaticus is kialakult, mely a bronchodilatator kezelésre nem ol reagalt. Felvételekor
suUlyos metabolikus aciddzist észlelttink (oH: 7,02), normoglycaemia €s normal lactat kon-
centracio mellett. Intenziv osztélyra kertilt, ahol folyadékterapia mellett az acidozis korrekci-
6jahoz bikarbonat adasara is kéenyszertitek. A szérum natrium koncentracioja 48 dra milva
egy alkalommal 152 mmol/ |.-re emelkedett. Hypnoid tudatzavara mélyult,

21



gépi l6legeztetésre szorult. Apolasa 2. napjan focalis epilepszias rohamai 1éptek fel, melyek
antiepileptikum adasa mellett nem ismétiédtek Koponya CT, majd MRI vizsgélata kétoldali
szimmetrikus globus pallidus érintettséget mutatott az MRI e mellett agytorzsi jelzavart is ab-
razolt. A sedatio csokkentésekor tetraparesis alakult ki, fajdalmas dystonias spasmusokkal
és vegetativ viharokkal.

Intoxicatiot, veleszlletett anygcserezavart kizartuk.

Kovetkeztetés. sllyos metabolikus aciddzis, lassu korrekcidja kapcsan is jelentkezhet ritka
esetben, méas betegségek tarsulasaval ozmotikus demyelinisatios szindroma

Central pontin myelonolysis: akut limphoid leukaemia kezelése kapcsan fellépé ritka
sz6védmény

Solymar N.", Kollar K., Rosdy B.", Mdser J.", Melléar M.", Péter Gy.2, Varga E.®

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neuroldgia

?Heim Pal Gyermekkorhdz Onkohaematologiai osztaly
3SE MR Kutato Kézpont

Bevezetés: a centralis pons myelinolysis toxicus-metabolicus eredetll demyelinisatios kor-
kép. Jellegzetes radioldgiai képpel jar, a fellepd neuroldgiai deficittlinetek sulyosak, ellatasa
a diagndzis lehetd legkorabbi feldllitasan, a reverzibilis korok rendezésén és tuneti terapian
alapul. Leggyakoribb patomechanismusként az ionhéztartaszavar (hyponatraemia) gyors
korrekciojakor fellépd myelin karosodast tarjak szamon.

Esetismertetés: az alacsony malignitasu, precursor B sejtes acut limphoid leukaemiaval
diagnosztizalt 5 éves gyermeknél, protokoll szerint indult indukcios kezelés 25. napjan ver-
tigo, diplopia lépett fel. Statusaban verticalis, rotatoros nystagmust, skandald beszédet,
dysarthriat, négyvégtagi hypotoniat, mindkét oldali felsé végtagi ataxiat és kifejezett tor-
zsataxiat észleltlink. A koponya MRI T2 szekvencian a pons ventralis és kdzépsd részén
jellegzetesen szimmetrikus, demarkalt szell hyperintenitast irt le. A gyermek allapota tovabb
romlott, jobb tllstlyl tetraparesis, bulbaris paralysis és hypnoid tudatzavar alakult ki, kemo-
ci6 az MRI kontrollok alkalméaval nem igazolddott . A késébbiek soran neuroldgiailag lassu,
de folyamatos javulas indult meg. Tartosan jo klinikal &llapota alapjan1 honappal az elsé
goctinet megjelenését kovetden kemoterapigjat folytatni tudtak.

Kovetkezietés. kevéssé ismert, hogy citosztatikumok alkalmazasakor is fellephet ritka sz6-
védmeényként central pontin myelonolizis

Hashimoto encephalopathia egy esetliink kapcsan
Mellar M.", Kollar K.", Méser J.", Rosdy B.'

"Heim Pal Gyermekkorhaz, Neurologiai Osztaly

Bevezetés: A Hashimoto encephalopathia acutan jelentkezé vagy hullamzo lefolyassal kro-
nikusan zajlo jellegzetes Klinikai tlnetegylttes . Neurologiai goctinetek, epilepszias roha-
mok, pszichiatriai tlnetek, kognitlv hanyatlas mellett a thyreoidea-peroxidaz elleni anitest
és/vagy thyreoglobulin elleni antitest szint emelkedésével jér. A diagnézist erésiti, hogy a
tUnetek jol reagélnak steroid adaséra.
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Esetbemnutatas. Eldadasunkban egy 14 éves serdlld lany esetét szeretnénk ismertetjlk,
akinél hurutos allapot mellett acutan jelentkeztek neuroldgiai goctinetek. Ezt kdvetden
epilepszias ronama zajlott, amit elhlizédd tudatzavar és lazas allapot kovetett. Mindezek
alapjan elsésorban virélis encephalitis lehetésége mertilt fel. Allapotanak atmeneti javulasat
kdvetben azonban alig egy hét elteltével, ismételten jelentkeztek myoclonusok, és elnizo-
do tudatzavarral kisért epilepszias ronamok, amelyek felvetették egyéb etioldgiai tényezd
lehetBségét is. Emiatt szélesebb kord kivizsgalast inditottunk, aminek eredményeként a
jelentésen emelkedett anti—TPO szint alapjan Hashimoto encephalopathiat diagnosztizal-
tunk. Nagy dézist parenteralis steroid adasa mellett a gyermek allapota gyorsan javult, a
per os folytatott kezelés mellett hosszan tlinet és panaszmentes volt. A steroid elhagyasa
azonban a tunetek kiljulasa miatt sikertelennek bizonyult, igy jelenleg a megjelend steroid
mellékhatasok miatt azathioprin terapia bevezetése folyik.

Kovetkeztetés.: A Hashimoto encephalopathia sulyos, de tébbnyire joI kezelhetd, és igy

tial diagnosztikai gondolkodasunkban ennek is szerepelnie kell.

Sulyos szénmonoxid mérgezés kapcsan fellépd hypoxias encephalopathia
Moser J.", Rosdy B.", Kollar K.*, Mellar M., Kiss G.2, Varallyay Gy.®

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neuroldgia
?Heim Pal Gyermekkorhaz Intenziv Terapias Osztaly
3SE- MR Kutatokézpont

Bevezetés: A szénmonoxid mérgezés igen gyakori a gyermek-toxikologiai gyakorlatban.
Legtobbszor enyhe, oxigén mellett hamar sz(iné panaszokkal jér. Sulyos esetben komoaly,
akar maradandé neuroldgiai deficittinetekkel gydgyul, de halélhoz is vezethet.
Esetimertetés: 10 éves fillgyermek esetét ismertetjlk, aki otthonaban flrdés kdzben szen-
vedett stlyos CO mérgezést. SzUIOk reszuszeitaltak a mentdk kiérkezése elétt. Mentében
extrém magas- 50%-t meghaladd carboxyhaemoglobin szintet mértek a gyermek vérében.
Intenziv osztélyon hypotermiat észleltek. Stlyos metabolikus acidézisat korrigaltak. Ebre-
déskor nagyfoku pszichomotoros nyugtalansag mellett dezorientélt volt, majd egyre agital-
tabba, kritikatlanna valt, per os semmit sem fogadott el. Nagy dozisu parenteralis halope-
ridol, clonazepam, nasogastrikus szondataplalas mellett allapota csak lassan rendezddott.
A harmadik héttél lehetett figyelmét rovid idére felkelteni, ekkortdl valt per os taplalhatova.
Komoly memoériazavara fokozatosan rendez6dott.

Elsé koponya MR sUlyos szinte az egész cortexet és cerebellumot érintd hypoxias eltérést
irt le, az EEG ennek megfeleléen corticalis funkcidzavar jeleként kifejezetten meglassult
hattértevékenységet mutatott. Kontroll MR 4 héttel a balesetet kévetéen méar mutatta a CO
mérgezésre jellemzének tartott torzsdlci érintettséget is.

Eredmények: Esetlinkben a CO mérgezés kovetkeztében kialakult és a feltehetdleg sziv-
megallas altal stlyosbitott hypoxia egylttesen jatszott szerepet a sllyos encephalopathia
kialakulasaban.
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Infekciohoz tarsulé encephalopathia
Kollér K.", Rosdy B.", Mdser J.!, Mellar M., Lérincz M.2, Gombos E.2, Varallyay Gy.®

'Heim Pal Gyermekkorhaz Neuroldgia
?Heim Pal Gyermekkorhaz Gastroenteroldgiai Osztaly
ISE- MR Kutatokézpont

Bevezetes: A klldnbdzd eredetl encephalopathiak kodzUl leggyakoribb az infekciokhoz tar-
sul6 forma (sepsis associated encephalopathy - SAE). Megjelenése véaltozatos, sllyossaga
az atmeneti reverzibilis formatdl a fatélis kimenetelig terjedhet.

Esetimertetés: 16 éves, perinatalisan sérllt, tetraparesissel €16, monoterapiaval egyensuly-
ban tarthatd tineti epilepszia miatt kezelés alatt alld gyermek esetét ismertetjUk. Kisdedko-
raban harom alkalommal valtott oldali stroke like epizédja zajlott, melyek hatterében geneti-
kai betegséget igazolni nem tudtunk. Tobb mint 10 éve allapota stabil.

Akut lazas betegség kapcsan fellepd epilepszias ronamat kdvetden kerilt Gastroenterolo-
giai Osztalyunkra. Gorcse az elsé napon még két alkalommal ismétlédott. Apolasa masodik
napjan allapota betegségének és alap statuszanak megfeleld volt. Apolasa harmadik napja-
ol jelentkezett fluktuald, majd egyre mélyUld hypnoid tudatzavara. EEG-felvételein kifejezett,
ismételt vizsgalatok kapcsan egyre sulyosabb diffliz corticalis funkcidzavar képét lattuk. La-
borparamétereibdl magas CRP (280 mg/l) és gyorsult stllyedés (76mm/o6) érték emelhetd
ki. Lumbal punkcié neuroinfekciot nem igazolt. A képalkotd vizsgalatok akut eltérést nem
mutattak. A sepsist pneumonia okozta, amelynek javulasaval egyidében akut neurologiai
tUnetei megszintek, és az EEG-hattéraktivitasa is visszatért a betegségét megeldzd szintre.
Megbeszélés: A neuroinfekcioval nem tarsuld sulyos fertézésekben jelentkezd kulbnbdzd
sUlyossagu tudatzavar encephalopéathiara utal. A folyamat az esetek legnagyobb részében
reverzibilis. Felismerésében a kdvetéses EEG vizsgalatoknak van a legnagyobb szerepe.
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2016. aprilis 15. péntek
9:00-10:30 EPILEPSZIA

A csecsemOkori szimptomas epilepszia korélettani hatterérél

Katona Ferenc
Szent Margit Korhaz, Fejlddésneuroldogia, Budapest

A korai csecsemdkori epilepszia kialakulasaban az agyi oxigén ellatas zavara, illetve az agyi
fejlédés rendellenessége kiemelt szerepet jatszik. Tekintettel a még csak folyamatban 1évé
agyszerkezeti fejlédésre, a kialakuldban levs dsszekdtd palyak allapotara, az epilepszias
bioelektromos vezetés ebbdl eredd specialitasaira, a rohamtipusok és az életkor klldn-
leges kapcsolatban vannak. E mellett a rohamok, egy még fejletlen limbikus rendszert
érintenek, beleértve a hippocampust és komyékét. Nem tudni milyen érzelmi hatas kelet-
kezhet, és hogyan érvényesulhet a kialakuldban 1evé memaoriaban. Csupan a szUlBktd! ka-
pott informaciok dsszehasonlithatd adataibdl van errdl felvilagositasunk. Kétsegtelen, hogy
a korai életkorban érvényesulé epilepszias rohamok a jol ismert értelmi problémak mellett
a csecsemd belsd érzelmi vilagat is befolyasolhatjak. Ugyancsak kérdéses milyen hatast
fejtenek ki az ebben a korai életkorban alkalmazott hatékony gydgyszerek.

Besorolhat6-e az Ujszulétt- fiatal csecsemdkori epilepsia? Ha igen miért nem!

Berényi Marianne
Szent Margit Korhaz, Fejlédésneurologia, Budapest

Epilepsia-val foglalkozd szakemberek altalanos igénye az észlelt allapot osztalyozasa, sy-
ndroma-ba sorolasa. A nemzetkdzi osztalyozas figyelembe veszi mind a semiologiai, mind
a fenomenologiai, mind az elekirogenetikai jellegzetességeket, megklldnbdztet bizonyos
korcsoportokat melyekben egyes epilepsia-fajtak  eléfordulasa jellemzd. Novekszik azok-
nak az epilepsia-knak a szama is melyek hatterében sikertl génhez kotott eltérést kimutatni.
Egyes epilepsia fajtéak bizonyos gydgyszerekre jobban reagalnak, mas esetben u.annak a
gyogyszemek inkabb géres provokalo jellege van. Mind a klinikai manifesztacionak, mind
az agyi elektromos aktivitasnak gyermekben, felndttben viszonylag stabil jelei vannak.
Mindezzel szemben az UjszUldttkori, ll. fiatal csecsembkori epilepsiat rendkivdli valtozatos-
sag, egyik ,epilepsia-syndroma’-bdl a méasikba valo alkalmanként néhany hét alatt térténd
atmenet jellemez. Kulbnods csodéalkozni vald ezen nincs, hiszen az agy ontogenesise, sy-
naptogenesise, myelinisatioja ebben az id6szakban zajlik, de még azoknak a fehérjeknek
a hatésa is mint amilyen pl. a GABA is valtozik. (ebben a korai id6szakban excitatoricus
hatasu!). A palyak keresztez8dése miatt vart lateralisatio sem érvényesul, gyakran tapasz-
talunk jelentés morphologiai eltérés és féloldali paroxysmalis aktivitas mellett ipsilateralis
Klinlkumot. Az el6adas ezeket, a kizardlag erre az életkorra jellemzd klinikai, elektromos
és morphologiai sajatossagokbdl mutat be eseteket.
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Epileptologiai kivizsgalas soran felismert ritmuszavarok

Siegler Zsuzsa', Csllog Zsuzsa®, Gyorsok Zsuzsa', Liptai Zoltan®, Pap Zsolt', Gyémérei Beata!
'MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Budapest

2Josa Andras Korhaz, Nyiregyhaza

95zt. LaszIo Korhaz, Budapest

Az epilepszias rohamok soran fellépd bradycardia és asystole viszonylag ismert jelensé-
gek, esetleges SUDEP-ben jatszott szerepuk miatt sokat tanulmanyoztak Sket. Elssorban
complex partialis rohamokban fordulnak el6, ha az epilepszias aktivitas a bal temporalis
vagy insularis régiora terjed. Elsésorban akkor kell gondolni ra, ha az atoniaval kisért eszmé-
letvesztés nem része a beteg epilepszia szindroméjanak. Jellegzetes, hogy a bradycardia
fokozatosan vezet asystolidhoz. Ictalis asystolia esetét 16 éves epilepszias beteg EKG-val
kiegeszitett video-EEG felvételén mutatjuk be.

Nagyobb kihivast jelent a neurolégus szaméra, ha a sokszor sértlésekkel is jard dsszeesé-
sek vagy epilepsziara nem tipusos paroxysmalis jelenségek hatterét kell tisztazni. Gondolni
kell cardialis eredetre, ha a rosszullét alatt nem tachycardia, hanem bradycardia jelentkezik
ill. az asytolia hirtelen 1ép fel. Fel kell merUljén a cardialis eredet lehetésége akkor is, ha az
epilepszias ronamnak gondolt jelenségek nem reagéalnak anticonvulsivumokra. Az idedlis
diagnosztikus eszkdz a video-EEG monitorizalas EKG elektrodaval kiegészitve. 17 éves
betegunknél ezzel azonnal tisztazni lehetett az addig bizonytalan diagndzist.

Harmadik bemutatandd beteglink firdési epilepszias, akinél a ronamok soran a jellegzetes-
nek tartott centralis apnoe-t és agyi hypoxiat asystolia kdvette.

Fontosnak tartjuk, hogy differenciadiagnosztikai bizonytalansag esetén gondoljunk cardi-
alis eredetre vagy kisérétlnetre is, mert a diagnosis késése akar fatalis kimenetelhez is
vezethet.

Hot water epilepsy differencial diagnosztikaja video-EEG monitorizalassal. Esetismer-
tetés

Gyorsok Zsuzsanna, Siegler Zsuzsa, Pap Zsolt, Ambrus Bence, Fogarasi Andras
MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Neurologia, Budapest

Az 5,5 hdnapos csecsemdt egy honapja flrdetés kdzben észlelt perioralis cyanosis, ap-
noek, tonustalansag miatt vizsgaltuk. Felvétele napjan a szokasosnal melegebb vizben flr-
dették, apnoe, tonusvesztés alakult ki,

Bathing epilepsy illetve hot water epilepsy elktlonitése céligbdl video-EEG altal kontrollalt
provokacios vizsgalatot végeztink, mely soran langyos vizben roham nem jelentkezett,
EEG eltérés nem volt. Meleg vizben tortént furdés soran perioralis cyanosissal, tonusvesz-
téssel induld, apnoeval jard roham zajlott, az EEG-n jobb temporalisan induld, a jobb félte-
két bevonod rohamminta kiséretében. EKG eltérés nem volt.

A provokacios video-EEG vizsgélattal a felmertlt hot water epilepsy gyantjat megerésitet-
tUk.

A reflex epilepsziak ezen két forméja kozt a differencial diagnosztikai vizsgalat elvégzését
prognosztikai szempontbdl tartottuk fontosnak.
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Tapasztaltaink a felbamate kezeléssel
Gyorgy llona

Debreceni Egyetem, Gyermekgyogyaszati Intézet

Az epllepszias gyermekek ronammal ¢sszefliggd sértilését leggyakrabban a tonusvesztéssel
jard drop attackok okozzak. Lennox-Gastaut szindromaban ezek 25-56 %-ban jelentkeznek.
Afejsérliések kivedésére korabban csak bukodsisak viselését javasolhattuk. A gydgyszerre-
zisztencia miatt szamos gyermeknél callosotomiara kerUit sor. 1993-ban jelent meg eldszér
egy hatasos szer, a felbamate. Az eurdpai kiprobalasban klinikank is részt vett. A study-t
hirtelen ledllitottak sulyos, haldlos mellékhatasok miatt. A gydgyszer azonban elséként védte
ki a drop attackokat,ezért szigort kdvetelmények mellett hasznalatat ismét engedélyezték.
Klinikankon 22 gyermeket kezellnk illetve kezeltiink a szerrel. Egy alkalommal észleltink -
szerencsés kimenetell — csontveld toxicitast. Beszamolunk a laboratoriumi ellendrzésben
kovetett gyakorlatunkrol. Tobb éves kezelés utan egyes esetekben tolerancia kialakulasat
lattuk, melyet ,drog holiday” alkalmazaséaval hidaltunk at. Kombinacidban a rufinamid additiv
hatasat észleltlk. Tapasztalatunk szerint a felbamate

megfeleld indikacioban szoros ellenérzés mellett kivaldantiepileptikum.

A Dravet szindréma ma ismert genetikai hattere

Szalbd Néra, Jemey Judit, Kassay Méria, Altmann Anna
Gyermek Epilepszia Centrum, Szent Janos Korhaz és Eszak-budal Egyesitett Korhazak, Budai Gyermekkorhaz

A Dravet szindroma etiologigja az esetek mintegy 80%-ban ismert. A betegek és csa-
ladtagjaik vizsgélata soréan tllnyomaorészt az SCNAT génben talaltak genetikai eltéréseket,
PCDH19 mutéciokat a ndk kis szazalékaban, a GABARG2 és az SCN1B génekben pedig
ritka mutéciokat azonositottak. A kllonbdzd SCN1A mutaciok szama mar a 700-at is
meghaladja és ez a rendkivll heterogén genotipus variancia jelentésen megneheziti az
fenotipus meghatarozast. Ugyan ez idaig nem éllapitottak meg egyértelmd geno-fenotipus
bsszefliggést, bizonyos megdfigyelések segitik a progndzisbecslést és a klinikus munkéjat.
Eldadasunkban a Gyermek Epilepszia Centrumban gondozott betegeink genetikai ered-
ményeit kivanjuk bemutatni a klinikai ttinetelk figgvényében, valamint ismertetni kivanjuk az
ILAE SCN1A géntesztre vonatkozo aktualis javaslatat.

11:45-12:45  SZEMELYRE SZABOTT TERAPIAK III.

Uj lehetéségek retinoblastoma kezelésében Magyarorszagon

Csotka Monika', Banusz Rita!, Szabd Sandor', Maka Erika?, Szikora Istvan®
'Semmelwels Egyetem Il.sz Gyermekgyogyazati Klinika, Budapest

2Semmelwels Egyetern Szemeszeti Klinika, Budapest

“Orszagos Kiinikai ldegtudomanyi Intézet, Budapest

A retinoblastoma a leggyakoribb gyermekkori intraocularis maignus daganat. Az esetek 2/3-
aban a betegség 2 éves kor elétt jelentkezik. Herediter forméaja mdgétt a Rb1 gén mutacioja
all, mely az elsé felfedezett tumorszuppresszor gén is egyben. A ritka daganatok k&zé tartozik
(incidencia: 1/15 ezer élveszUlés), a mai napig nagy diagnosztikus és terapias kinivast is
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jelent. Kezelés célja a beteg életének megmentése és lehetdség szerint jO visus megtartasa.
A kezelés kordbban lokélis szemészeti ellatas, kemotherapia és iradiacio kombinacidja volt.
Az elmult 25 évben Magyarorszagon kezelt 135 retinoblastomas gyermek adatait elemez-
ve, a kezelési trendek jelentésen megvéltoztak. A hazai adatokat Gsszehasonlitottuk a nem-
zetkdzi adatokkal.

Avizsgélt id6szakiban soréan a retinoblastomas betegek ellatasat sikertiit mind szemészeti, mind
gyermekonkoldgial szempontodl centralizalni. Ennek hataséra a kemotherapias kezelés, a sze-
mészeti ellatas egységesse valt. Az eimdit 2 évtizedben a jelentds hosszitavi mellékhatasokkal
(nbvekedési zavar, masodik malignitas) jard sugarkezelés fokozatosan eltlint, ezzel szemben
korszerlbb szemészeti lokélis kezelések (cryoterépia, [ézer fotokoagulacio, thermoterapia) ke-
rlltek eltérbe. Az enucleatiok szama jelentésen csokkent (az utdbbi 12 éviben 15,8%-al).
Szamos orszagban jelentésen csdkkentette az enucleatiok szamét a szelektiv katéteres ke-
moterapia (intraarterialis), mely 2015-ben kertilt bevezetésre Magyarorszagon intervencios ra-
diologial, szemészeti és gyermekonkoldgiai egyUttmikodés keretében. A kezelést kdvetden
enyhe szemészeti mellékhatasokat észleltink, a lokalisan beadott kemotheréapia szisztémas
mellékhatast nem okozott. Eddig két, korabban tobbszor kezelt retinoblastomas gyermeknél
bsszesen 6 alkalommal tortént intraarteridlis kemotherapia, mely rendkivll j6 therapias valaszt
mutatott. A jovében —akér primer kezelésként is alkalmazott- intraarteridlis kemotherapia to-
vabb csokkentheti az enucleatiok szamat.

A konduktiv nevelés mérhehtd hatékonnysaga
Balogh Erzsébet

Petd Intézet, Budapest

A konduktiv nevelés (KN vagy Peté modszer holisztikus, altemativ pedagdgiai rehabilitacios
eliaras, amelynek egyes cerebralis parézis (CP) képekben és Parkinson kérban leghataso-
sabb facilitacios eszkoze a ritmikus intendalas. Nem igazan lehet hagyomanyosan képzett
orvos fejiel jol érteni azt a Peté-Hari okfejtést, hogy nem mozdulatokat, gyakorlatokat kell
(hianyoznak az feltételei), hanem motivalt feladatokat, célokat és az ezekre vald igényt érde-
mes tanitani. Ezt pedig nem mas, mint az intencio tanftasa. Csak a legutdbbi évtizedekiben
kertlhetett arra sor, hogy a figyelem, motivacio, intencié és koordinacio alatti agyi jelenségeket
valamelyest 0sszefliggéshbe hozhassuk (MR, BOLD, PET). Most azt lehet tudni, hogy a figye-
lem, motivacio és intencio (jelen esetben a mozgéas szandéka) idében el nem valaszthatdan
prefrontélis aklivitasndvekedest (02, glukdz felhasznalas)és egyidejl cerebellaris  aktivitasfo-
kozbdast okoz. 64 vegyes CP-s gyermeken, MUnchenben végeztlink egy tanulmanyt a kéz
koordinacio, a nyelvi fejlédés, és az dnellatasi funkciok valtozasanak megftélésre. Az evidence
based medicine kritériumainak tavolrdl sem megfeleld munka azt mutatta, hogy a kéz koor-
dinativ funkcidi — jelen esetboen az erdkifejtési szinergia és a célmozgasok — KN alatt a kiindu-
léshoz képest 20-25%-kal javultak — szemben a gyogypedagogiai csoporttal. Nem valtoztak
a kéz elemi funkcidi, pl. a szorftd erd. A preferalt és nem preferalt kezek dsszehasonltasa
szignifikancia szamitasokkal tortént. Az ADL kompetencia — ami az dnellatast is magaban
foglalia — javult, a kontrolloknal nem. A nyelvi fejlédést nem lehetett egyértelmden megitélni,
mert mozaikos volt (egyéként a munkat németll beszélé magyar konduktorok végezték). A
KN biztosan nem befolyasolja az izomténust, izomerdt, de révid alkalmazassal is biztosan
befolyasolia a mozgaskoordinaciot és javitia az dnellatasi teliesitményeket.
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14:00 - 14:30  NIEMANN-PICK BETEGSEG NEUROPSZICHIATRIAI ES
SZEMESZETI VONATKOZASAI

A Niemann-Pick szindroma C tipusanak neuropszichiatriai vonatkozasai
Nagy Péter

Vadaskert Kérhaz és Szakambulancia, Budapest

Bevezetes: A Niemann-Pick szindroma C tipusa (NP-C) egy autoszomalis recessziv, ritka
neurodegenerativ betegség, ahol a Klinikai képet klldnbodzd életkorokban kuldnbdzé tinet-
csoportok uraljak. Mivel 100 000 szlletésre 1-nél is kevesebb eset jut, a tineteket egyik
életkorban sem ismerik fel kdnnyen a klinikusok.

Kérdésfelvetés: Az elbadas anyaganak osszedllitasa soran az NP-C  szakirodalmanak
neuropszichiatriai szempontbdl 1ényeges részét tekintettem at annak érdekében, hogy a
témara vonatkozo legfrisebb informaciokat prezentalhassam a korkép relevans megjelenési
formairdl és jellegzetességeirdl.

Modszer: Keresés irodalmi adatbazisokban.

Osszefoglalas: A rendelkezésre allo irodalmi adatok alapjan az NP-C mintegy 30%-ban
pszichiatriai tinetekkel, kb. 50%-ban markans neuroldgiai jelenségekkel, és a legtobb eset-
ben (>80%) pedig a klinikus figyelmét kdnnyen elkertild, bizonytalanul besorolhaté motoros
Ugyetlenség, tekintésbénulas, ataxia és tanuléasi zavarok jellemzdek. Az NP-C koroki szere-
pére elsbsorban a szomatikus, neurclégiai €s pszichiatriai tlnetek atipusos megjelenése,
egylttallasa és lefutasa, ill. az egyébként eredményesen kezelheté neuropszichiatriai tine-
tek terépiarezisztencigja esetén kell gondolni.

15:00 - 16:00 IDEGSEBESZET

Diffuzios tenzor képalkotas és probabilisztikus tractographia alkalmazasa az idegse-
bészetben

Halasz LaszIo!, Nagy Gabor!, Entz LaszIo!, Kis David?, Vajda Janos', Eréss Lorand'
'Orszagos Kilinikai ldegtudomanyi Intézet, Budapest
2Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kézpont, Idegsebeszeti Klinika, Szeged

Bevezetes: A modermn MR-képalkotd technikak, a konvenciondlis eljarasokkal szemben, U
diagnosztikus és mitéttechnikai lehetdségeket nyljthatnak az elokvens tertileti tumorok, az
epilepsziasebészeti beavatkozasok, valamint a mély agyi stimulacio terén.

Modszer: Jelen Klinikai gyakorlatban 32 iranyd DTI (2x2x2 mm-es voxelméret) és nativ T1
szekvencidkat (1x1x1 mm-es voxelméret) alkalmazunk az adatfeldolgozas soran. A T1 szek-
venciak valészinlségi algoritmusok alapjan automatikusan generalt, individuélisan illesztett
corticalis és subcorticalis régiokra oszthatok (Freesurfer), amelyek probabilisztikus rostkéd-
vetési eljarasoknal (FMRIB Software Library) kiterjedt kapcsolatrendszerek vizualizaciojaban
hasznalhatok. A vizsgalt tertiletek kozott abrazolt konnektivitasi térképek intraoperativ kortl-
mények kozott elektrofiziologiailag is igazolhatd fehérallomanyi Utvonalak és konvencionalis
MR-technikékkal homogeén strukurakként abrazolodd subcorticalis magok funkcionalis fel-
osztasat teszik lehetéve.
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Eredmények: Az elmult években sikerrel hataroztuk meg elokvens régiok kapcsolatrendsze-
reit. A modszer alkalmazasa a tumorsebészetben és az epilepsziasebészetben a hagyo-
manyos technikékkal tervezheté miitétekkel szemben kiterjedt rezekcios hatarok megalla-
pitasat tette lehetéve, emellett a mély agyi stimulacio terén pontos célpont meghatarozast
kinaft.

Kovetkeztesek: A DTl képalkotéas és a probabilisztikus rostkdvetési eljarasok alkalmazasa a
preoperativ tervezésben, valamint intracperativan neuronavigacio és elektrofizolégiai diag-
nosztikaval kiegészitve (j utakat nyithat az idegsebészeti beavatkozasokban.

KTIA_NAP_13-1-2013-0001

Gyermekkori supratentorialis axialis infiltrativ gliomak eltavolitasa konnektivitas alapu
szegmentacio segitségével

Nagy Gabor, Halasz Laszl6, Kordas Mariann, Eréss Lorand, Vajda Janos

Orszagos Kilinikal ldegtudomanyi Intézet, Budapest

Bevezetés: Basalis ganglionok, agytérzs infiltrativ tumorainak eltavolitasa a hagyomanyos
MR-alapu preoperativ képalkotd vizsgélatok segitségével az anatémia struktlrak, valamint
a tumor hatarainak vizualizalasa hijan kockazatos. A radikalisabb, biztonsagos resectioban
a mély agyi magvak neuronavigacioval integralt difflizios tenzor képalkotas alapl szegmen-
tacioja segithet. Eléadasunkiban az igy szerzett kezdeti tapasztalatainkat mutatjuk be.
Modszer: 6 éves filgyermek jobb oldali, a tdrzsdlcokat, a mesencephalont és a ponst infilt-
ralo, térfoglald tumoranak elsé miitétjéhez a tervet hagyomanyos preoperativ MR felvételek
és a corticospinalis palya determinisztikus tractographia alapjan tértént abrazolasa mellett
allitottuk fel, majd jobb frontalis craniotomiabdl kiséreltlk meg a tumoreltavolitast. A méaso-
dik m(tétet a thalamusmagok, valamint a tumor és kézvetlen komyezetének konnektivitas
jobb frontalis recraniotomiabdl. 8 éves kislany jobb oldali térfoglald thalamus tumoranak
mUitétjét a thalamus szegmentacid eredményét a fenti navigacios rendszerbe integralva
végeztlk, jobb parietalis craniotomiabdl.

Eredmények: A 6 éves filigyermek elsd, hagyomanyos modon végzett mitétjevel egy limi-
talt resectiot sikerUlt elémi, a térszlkullet érdemileg nem valtozott (szévettan: pilocytas ast-
rocytoma). A masodik, Uj modszerrel végzett mUtét segitségével lényegesen jobb resectiot
tudtunk elémi maximaélis biztonsag mellett, postoperativ neuroldgiai karosodas nélkul. A
szegmentacio egyértelmien igazolta, hogy a daganat az elllsé thalamusbdl eredt, a thala-
must dorso-lateral felé dislocalta, ezért a tumor supratentorialis komponensét radikéalisan el
tudtuk tavolitani. A 8 éves lanygyermek tumora a hatsé thalamusbdl eredt. Probabilisztikus
tractographiat felhasznalva azonositani tudtuk a tumor dorso-medialis felét, mely konnekti-
vitassal nem rendelkezett, ezt biztonsaggal tudtuk rezekalni postoperativ neurologiai deficit
nélkul (szévettan: glioblastoma multiforme).

Kovetkeziesek: A diffuzios tenzor képalkotas és a probabilisztikus rostkévetési eljarasok
neuronavigacioval integralva a supratentorialis axialis infiltrativ agydaganatok radikélisabb,
biztonsagos eltavolitasat teszi lehetéve.
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Akut shunt-mikddészavar diagnosztikai nehézségei egy beteg kapcsan
Mencser Zoltan', Kopniczky Zsolt', Kis David', Bereg Edit?, Barzd Pal’

ISZTE Idegsebészeti Klinika, Szeged,

2SZTE Gyermekgyogyaszati Klinika, Szeged

Bevezetes: A shunt vezetési zavar gyors felismerése rendkivil fontos: a beteg panaszkore,
tUnetel, képalkotd vizsgélatok, szemészeti vizsgalat és a shunt szelepének direkt mecha-
nikus tesztelése lehetnek segitséglinkre. A jelenlegi ismertetésben a non-invaziv diagnosz-
tikus eszkdzdk korlataira szeretnénk felhivni a figyelmet egy 10 éves, hydrocephalus miatt
kronikusan kezelt gyermek kapcsan.

Esetbermnutatas.: Ot honapos kora dta shunttel &l 10 éves kislany az elmiit 3 évben dssze-
sen 9 alkalommal kerUlt Klinikai felvételre shunt vezetési zavar gyanUja miatt. Ebbdl 5 alka-
lommal shunt reviziot kellett végezni. Harom revizidt intracperativ koponyadri nyomasmérés
is megeldzott, ezen esetek tapasztalatait mutatjuk be.

Klinikai adatok: A vezet panasz mindharomszor az erés fejfajas volt. Minden alkalommal
hanyinger, hanyas is jelentkezett kifejezett irtaltsaggal. Tudatzavar egyik alkalommal sem
volt, a GCS érték mindig 15 volt. A szemészeti, szemfenéki vizsgalat egyetlen alkalommal
sem talalt pangést vagy intracranialis nyoméasfokozddasra utald mas eltérést. A képalkotd
vizsgalatok a kamrak méretében valtozast nem mutattak. Rtg vizsgalatok szakadast vagy
megtdretést nem igazoltak. A szelep pumpéalhatdsaga megtartott volt. A mitétek soran
elvégzett intracranialis nyomasmeérés viszont mindharom alkalommal kritkusan magas ér-
téket igazolt, a mért érték 40-50 Hgmm kozott ingadozott.

Megbeszéeles: A non-invaziv vizsgalatok és a Klinikai allapot esettinkben nem voltak képe-
sek egyértelmlen igazolni a shunt vezetési zavarat. A klinikai tinetek kozdl az irritabilitas,
hanyinger/nanyas és a fejfajas bizonyult legmegbizhatébb jelnek. Kiemelendd, hogy esz-
méletzavar nem volt. A szelep rezervoarianak pumpalhatdsaga és a képalkoto vizsgélatok
negativitasa kifejezetten félrevezet volt.

Az irodalmi adatok szerint shunt vezetési zavaranak legerésebb elérejelzd tinetei:

1. Irritabilitas, eléemelkedd kutacs (csecsemd)

2. Iritabilitas, hanyinger, hanyas, fejfajas (zart kutacsnal)

Iritabilitas, hanyinger/hanyas  és fejfajas nélkll a shunt vezetési zavar valdszinlisége csak
6,5%. A leggyakoribb elktlonitendd korképek: gastroenteritis, ofitis, felsd 1eguti infekcio,
migraine. A tudatzavamak, kifejezett aluszékonysagnak csak 20% a sensitivitasa , bar kézel
99%-0s a specificitasa. Shunt pumpéalhatésaga nem megbizhatd paraméter, dnmagaban
nem zarja ki a shunt mikodeési zavarat.

A modern képalkoto eljarasok szerepe a gyerek- és fiatal felnéttkori agytorzsi dagana-
tok mitéti kezelésében — az SZTE AOK Idegsebészeti Klinika tapasztalatai

Maté Adrienn’?, Kis David', Barzod Pal

ISZTE SZAKK Idegsebészeti Klinika, Szeged

2SZTE SZAKK Gyermekgyogyaszati Klinika, Szeged

Az agytorzsi gliomak kezelése a mai napig kihivast jelent. A mtéti eltavolitas magas mor-
pbiditasi és mortalitasi kockazattal jar, ezért legtobbszor inoperabilisnek tekintjik és legfel-
jebb szévettani mintavétel, majd onkoldgiai kezelés (sugérterapia, kemoteradpia) torténik.
A mUtét eltavolitas a varhato tulélést jelentdsen javitia. Modern MRI vizsgélatok (mint pl.
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rostkdvetés — traktografia) segithetnek az agytorzsi palyak feltérképezésében és a mdtéti
kockéazat csokkentésében. Klinikankon 2010 6ta hasznéljuk ezt a vizsgaloeljarast a varhatd
rizikd megbecslésére.

Klinikankon 2010-2015 kdzotti idészakban dsszesen 26 agytdrzsi daganatban szenvedd
beteget vizsgalatuk (Nn=14 <18 év, n=12 <18 év — atlag életkor 23,5 év). A konvencionélis
MRI vizsgélatokon tUl minden esetben elvégeztik a rostkbvetéses vizsgélatot: a corticos-
pinalis, frontopontin, spinothalamicus, lemniscus medialis palyakat, a superior cerebellaris
pedunculust és a formatio reticularist azonositottuk.

A rostkoévetéses vizsgalat alapjan el tudtuk kuléniteni az infiltrativ inoperéblis betegeket
(n=10), mig az expandiv tumorok esetében (n=16) a daganat és a palyak viszonyanak
feltérképezésében segitett. Atlagosan 80%-0s rezekcidt végeztiink a neurolégial statusz
javulasa mellett (GOS 4-5), mig az atlagos tUlélés malignus tumoroknal (n=10) elérte az
allomanyi gliomak szintjét (1,5-5 év).

A Klinikénkon alkalmazott modern MRI diagnosztika és m(itéti technika mellett a korabban
inoperabilisnek véleményezett agytdrzsi daganatok mUtéti kockazata jelentésen csdkken
és |6 életmindség mellett a varhato tdlélés is javul.

Meningoencephalitis tuberculosa kisdedkorban: az idegsebész szerepe ezen ritka be-
tegségben - esetbemutatas

Kis David', Németh Tamas', Tajti Zsanett?, Gal Péter?, Reisz Zita®, Tiszlavicz LaszI6®, Barzo Pal!
1SZTE SZAKK Idegsebészeti Klinika, Szeged

2SZJE SMKK Gyermekgyogyaszati Klinika, Szeged

3SZTE AOK Patholdgiai Intézet, Szeged

A meningoencephalitis tuberculosa az extrapulmonalis tuberculosisok 1%-at adja, morta-
lithsa a legkorszer(bb terapia mellett is 50%. A betegséget tUlEIBk nagy részénél sulyos
neuroldgiai maradvanytinetek alakulnak ki. A betegség klinikai és MRI képe atipusos, a
kezdeti mikrobioldgiai vizsgalatok gyakran negativ eredménnyel jamak, ezért altaldban a tu-
netek kezdetétdl szamitott 10. nap utan kerll felismerésre. A kezdeti idészakban elvégzett
sebészi mintavétel a korai diagnozis feléllitasaban és jobb prognézis elérésében segithet.
Az 1 éves kisdedet tenebrosus allapotban széllitotték az SZTE SzZAKK Gyermekgyodgya-
szatl Klinika Intenziv Osztalyara meningitis gyanuja miatt. Az MRl felvételeken disszeminalt
encephalitis €s hydrocephalus igazolddott. Empirikus kezelés mellett a beteg allapota nem
javult, az MRI progresszidt igazolt. A szérum és liquor vizsgéalatok negativ eredménnyel
jartak. Nyilt sebészi mintavétel soran pialis, corticalis és subcorticalis komponenseket tar-
talmazd szovetblokkokat vettlink. A szévettani vizsgalat meningoencephalitis tuberculosat
igazolt, mig a tenyésztés és a PCR Mycobacterium tuberculosa Beijing jelenlétét mutatta ki.
A diagndzis felallitasanal igyekszink a legkevésbe invaziv eliarast valasztani, kulonosen igaz
ez csecsemd- és gyermekkorban. Mint az a bemutatott eset példajan is lathato, kiterjedt
ben a diagnozis feléllitasanak és a célzott kezelés megkezdésének a késlekedése nagyobb
kockéazatot jelenthet, mint a biopszias mintavétel. Ezért ilyen esetekben a kezelborvosnak
és az idegsebésznek mérlegelnie kell a korai szbvettani mintavétel elsébbségét az egyéb
diagnosztikus eljarasokkal szemben.
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2016. aprilis 16. szombat
8:00 - 10:30 SZABADON VALASZTOTT TEMAK

A megkésett beszédfejlédés mint gydjtéfogalom
Gergev Gyurgyinka, Herczegfalvi Agnes
SE Il Gyermekgyogyaszati Klinika, Budapest

A beszédészlelés és -produkcio zavaranak eltérd mintazatai az egyes életkorokban més-
ként jelentkeznek. A nyelvi rendszer a kommunikacio soran atalakul, az agy adaptiv plasz-
ticitasanak koszdnhetéen modosul, kompenzacios mechanizmusok, helyettesitd funkciok
alakulnak ki.

A korai, 3 éves életkor kérll vagy korabban észlelt késési folyamat, azaz az altalaban meg-
késett beszédfgjldédésként emlegetett fejlédési eltérés egy igen heterogén csoportot jeldl.
A megkésett beszédfejl6dés eltérd aetioldgigiu és a késsbbi életkorokban nagyon eltérd
megnyilvanulasu nyelvi és/vagy kognitiv zavarok eléjelzéje lehet. Vannak olyan fejlédési za-
varok, amelyeknél a szindroméra jellemzé egyéb deficitek feltarasa hozzasegit benniinket a
pontos differencialdiagnosztikahoz (korai agyi sérilések, koraszUlttséggel dsszefliggd agyi
éretlenség, ASD, dysphasia, dyslexia, Landau-Kleffner szindroma).

Eléadasunkiban sajat tapasztalataink és irodalmi adatok alapjan ismertetlink példakat arra
vonatkozdan, amikor a megisemerdrendszer atipikus fejlédésének korai felismerése lehe-
t6vé teszi a terapias irany egyénre szabott megtervezését.

Asphyxia hatasa a nyelvi fejlédésre
Cséabi Gyorgyi, Vass Katharina, Lang Anikod

Pecsi Tudomanyegyetem, Gyermekgyogyaszati Klinika

Vizsgalat céjia; Perinatalis asphyxiat elszenvedett gyermekek receptiv és expressziv nyelvi fejlédé-
sének felmérése.

Beteg és modszer: A vizsgalatba 16 asphyxiat elszenvedett gyemeket valamint 16 nem és kor
szerint llesztett negativ perinatalis anamnézist kontroll gyermeket vontunk be. A nyeli fejlédésre
vonatkozd vizsgalatokat a Nyelvigjlédési Szlrévizsgalat (PPL) alapjan véegezttk. A beszédkészség
felmérésére a Fénévi vegzédés” probat, mig a beszédértést a Token-teszt segitségével vizsgal-
tuk, mely gyors és finom mérdeszkéze a gyermekek receptiv nyelvi disziunkcidjanak felmérésére.
Eredmenyek: A beszédkészseg teszinél (Fénévi vegzddés proba) az egészségesek atlaga 80,58
%,5D18,73, mig az asphyxiasok atlagos teliesitménye 63,18 % SD 24,94 volt, p<0,033, mely
alapjan az asphyxias gyemnekek szignifikansan rosszabbul teliesitettek az egészséges kontroll
csoporthoz képest. A beszédértés tekintetében az egyszenibb feladatok elvégzésében (To-
ken1,2) nem volt kimutathatd kllénbség, viszont a faladatok nehezedésével szignifikanssa valt a
kulbnbség Token3:p<0,004, Token4:p<0,001, Token5: p<0,008.

Kovetkeztetesek: A perinatalisan asphyxiat elszenvedett gyemekek nyehi fejlédésében patolod-
gias eltérées mutathato ki. Fontos az idbeni felismerés, mivel ennek eimulasztasa iskolés korban
tanuimanyi teliestmeénybeli kdvetkezményekkel jarhat.

Tamogatas: Csabi Gyérgyi a Nemzeti Agykutatési Program-KTIA-13-NAP-A-I/12 tamogatasaval
dolgozik.
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El6retolt fejtartas (Anterior Head Syndrome) és kdvetkezményeinek kezelésére szolga-
|6 Uj moédszer bemutatasa

Liska-Mohai Marianna’, Fodor Zsuzsanna?

" magénpraxis

2Oroshazi Korhaz, Gyermekneurologiai szakrendeld

Az el6adasban egy olyan Uj, manualterapiaval kombinalt mddszert ismertetek, mely az eléretolt
fejtartas kdvetkeztében kialakult tineteket, toblbek kozdtt gyerekkor fejfajast, migrent kezel.

Az utobbi években egyre gyakoribb tartasi rendellenesség az eléretolt fejtartas, mely méar
gyerekkorban megnyilvanul. Kialakulhat tobbek kdzétt gyenge hatizom, helytelen testtartas,
Ulémunka, baleset, ostorcsapéas kbvetkeztében.

A modszerem tObb éves tapasztalatom szerint egyedulalidan eredményes az elérehelye-
zett fejtartés és kdvetkezményei kezelésében. Az eliaras egyik kulcseleme a nyakszirtre
iranyuld gépi vibracios masszazs, mely a CO-C1 csigolya kozotti dysfunkciot szinteti meg,
Svéjcban szabadalmazott modszer alapjan. Hatasara a feszes nyakszirtizmok ellazulnak, a
fej pozicidja, a gerinc élettani gdrblletei javulnak. A folyamatot manualterapiaval és gyogy-
tornaval célszer tamogatni.

A panaszok megsz(inése fokozatosan alakul ki 1-2 hénap kozott, a mely korrelal a testtar-
tas javulasaval. A kiropraktikaval ellentétoen a modszer veszélytelen, nem tartalmaz hirtelen
mozdulatot, nem vélfja ki a beteg ellenédllasét. Kiemelkedden hatékony, életkortdl figgetle-
nUl alkalmazhato, kimondottan alkalmas gyerekek kezelésére.

Ejszakai és nappali alvasidd 6sszehasonlitasa kiilénbézé kromoszéma rendellenes-
séggel él6 kisgyermekekben

Horvath Klara!, Dear D'Souza?, Hana D'Souza®, Kim Plunkett*, Annette Karmiloff-Smith®
'Semmelwels Egyetem, Il. sz. Gyermekklinika, Budapest

?Ruskin University, Cambridge, UK

SGoldsmith University, London, UK

“University of Oxford, Department of Experimental Psychology, UK

°Birkbeck College, University of London, UK

A kllbnbdzd kromoszéma rendellenességek gyakran jamak alvasproblémakkal, viszont
kevésse ismert az, hogy az alvasprofil mennyiben specifikus az adott szindromara. Kuta-
tasunkban Down-, Wiliams- és Fragilis X szindromas kisgyermekek alvas idejét hasonlitjuk
bssze életkor szerint illesztett tipikusan fejlédd gyermekekével. A gyermekek alvasat egy
csaladbarat, szUI6 altal vezetett alvasnaploval, a SNORI-val vizsgaltuk tiz napon at. Az atlag
éjszakal és a nappali alvas és ébrenléti iddt, délutani alvasok szamat, éjszakai felébredések
szamat automatizalt modszerrel szamoltuk ki. Statisztikal elemzés soran lineéris regresszioval
elemeztik az életkor és a szindroma féhatéasat és interakcidjat a kulonbdzé alvasvaltozokra.
Mintankban Williams-szindromasok alvasideje hasonlitott leginkabb a tipikusan fejlédd gye-
rekekékhez. Szignifikans kulonbséget talaltunk az éjszakai felébredések szamaban tipikus
és Down- illetve Fragilis X szindromas gyermekek kozott. Fragilis X szindromas gyermekek
szignifikénsan tobbszér aludtak délutan mint a tipikusan fejléddk és a Williams-szindroma-
sok. Eredményeink eltéré alvasmintézatot és cirkadian szabalyozast mutatnak kulénboézd
szindromakban. Tovabbi vizsgalatok szikségesek annak eldontésére, hogy az észlelt
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alvasprofil egy éretlenebb idegrendszer tlkrdzédése vagy valamilyen alvaszavar bujik
meg a hattérben. Mivel az alvas fontos szerepet t6It be a kognitiv fejlédésben és memdria
funkciokban, kiemelt jelentéségl, hogy ezen kognitiv fejlédéstkben elmaradott gyermekek
az alvas problémajuknak megfelelt kezelésben részesUlienek.

A ciliopathiak klinikai és genetikai spektruma
Méaté Adrienn’, Sophie Thomas?, Bereczki Csaba’, Kaimér Tibor', Mardti Zoltan!, Javorszky

Eszter®, Barsi Péter*, Sophie Saunier?, Enza Maria Valente®, Sztriha LaszIo!

'SZTE Gyermekgyogyaszati Klinika, Szegedi Tudomanyegyetem, Szeged

2INSERM, UMR 1163, Paris Descartes University, Sorbonne Paris Cité and Imagine Institute, Parizs, Franciaorszag
3, szamu Gyermekklinika, Semmelweis Egyetem, Budapest

‘MR Kutaté Kézpont, Semmelweis Egyetem, Budapest

SIRCCS Casa Sollievo della Sofferenza, Mendel Laboratory, Neurogenetics Unit, San Giovanni Rotondo, Olaszorszag

A ciliopathiak spektrumat a primer ciliumok felépitésében és funkcidjaban fontos szere-
pet jatszd gének mutacioi altal okozott, tobb szervrendszert érinté betegségek alkotjék.
Eléadasunk téméja a ciliopathidk valtozatos klinikai megjelenése és genetikai heterogeni-
tasa. A bemutatasra kertlé hét ciliopathias beteg esetében a betegség genetikai hatterére
is fény derUlt, biallélikus mutaciok igazolddtak a KIAAOS86, CEP290, NPHP1 (3 testvér),
CB50RF42, valamint a BOD1 génekben. Minden beteglink koponya MRI felvételén Iatha-
t6 volt a ,molaris fog” tinet. A mentélis retardacié mértéke, a szervi érintettség és a ki-
menetel igen valtozatos volt. A spekirum sUlyos végén a korai sonic hedgehog jelatviteli
defektus miatt letélis fenotipust eredményezd KIAAOS86 mutacio éll, érintett beteglinknél
rovid borda-polydactylia szindromat diagnosztizaltunk. Retina- és veseérintettséggel jard
Joubert szindrdmas beteglinkben CEP290 mutacio igazolddott. Az NPHP1 gén komplett
delécidja kronikus veseelégtelenség kialakulasahoz vezetett. A C60ORF42 mutacio klasszi-
kus Joubert szindromanak megfelelé fenotipus megjelenését eredményezte. A CEP290,
az NPHP1 és a C50RF42 gének altal kodolt fehérigk egymassal interakcioban levd fe-
hériemodulok tagjai. Az egymassal kolcsonhatasban levéd intracellularis mechanizmusok
defektusai a szdveti organizacio hibaihoz vezetnek, igy alakulhat ki cisztas vese vagy retina
degeneracio, mig a megvaltozott sonic hedgehog jelatvitel lehet felelés a ,moléris fog”
kisagyi malforméacio megjelenéséért. A spektrum masik végét az enyhe Joubert szindroma
fenotipusat eredményezé BOD1 mutacio képviseli. A cilium fehérjiék haldzatait célzo kutata-
sok tovabbi genotipus-fenotipus 6sszefliggéseket fedhetnek fel.

Pontocerebellaris hypoplasia

Molnar Bernadett!, Merd Gabriella’, Garzuly Ferenc?, Karcagi Veronika®
'Szabolcs-Szatmar-Bereg Megyei Kérhazak és Egyetemi Oktatokorhdz, Josa Andrds Oktatokorhaz, Nyiregyhaza
*Markusovszky Egyetemi Oktatokdrhaz, Szombathely

3Orszagos Komyezetegészségligyi Intézet Molekularis Genetikai és Diagnosztikai Osztaly, Budapest

Bevezetés: A pontocerebellaris hypoplasia prenatalis kezdet( neurodegenerativ megbete-
gedés. Klinikai &s genetikai megjelenés szerint jelenleg 10 altipust killénitenek el. |. altibusa-
ra (PCH |) a cerebellum hypoplasigja és atrophigja, valtozatos ,pontin” atrophia, stlyos pszi-
chomotoros retardacio, centrélis és periférias motoros dysfunkcio, spinalis motoneuron
degeneracio jellemzd. Az esetek mintegy felében az EXOSC3 mutécio (exosome compo-
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nent 3 gén) igazolhaté. Ritka betegség, melynek prevalencigja pontosan nem ismert.
Esetismertetés: Eléadasunkban 3 testvér kortériénetén keresztll mutatjuk be a betegség
klinikai képét. Vizsgélataink a leggyakrabban eléforduld és szlirheté anyagcsere- és izom-
betegségek iranyaban nem vezettek eredményre. A betegek allapota folyamatos prog-
ressziot mutatott, majd egy éves koruk elétt exitaltak. Tekintettel a letélis kimenetelre és a
csaladi halmozddasra, neuropatoldgial €s genetikai vizsgéalatot kértiink, mely a pontocere-
bellaris hypoplasia |. tipusat igazolta.

Kovetkeztetés. Eldadasunk célia, hogy felhivjuk a figyelmet arra, hogy pontos diagndzis hi-
anyaban féleg csaladi halmozddas esetén, akéar post mortem is érdemes neuropatholdgial
és genetikai vizsgalatot kémi, hiszen az e-

redmény ismeretében lehetdség nyilhat egy ritka neurodegenerativ megbetegedés intrau-
terin sz(irésére.

4 kezd6pont — 1 végpont, avagy mikor gondoljunk agyi térfoglalasra

Simon Gabor!, Csorba Eszter?
TSMKMOK Csecsemd- és Gyermekosztaly, Kaposvar
2SMKMOK Neurolégiai Osztaly, Kaposvar

Eléadasunkban négy kulénbézd indulasu agyi térfoglald folyamatrdl szeretnénk beszamolni.
Az els6 esetben a harom éves gyermeknél reggeli hanyasok és jobb szem strabizmusa
miatt tortént szemészeti vizsgéalat vetette fel agyi nyomasfokozddas lehetéségét.

A masodik esetben a tizenegy éves gyermeknél adenotomiat kdvetéen alakult ki bal oldali
periférias facialis paresis.

A harmadik esetben a négy éves gyermeknél alvaszavar és magatartasvaltozas jelentkezett.
A negyedik esetben a tiz és fél éves, tUnetmentes gyermeknél koponya trauma kapcsan
tortént szemészeti vizsgalat latotér-defektus lehetéségét vetette fel. MUszeres |atotér vizs-
gélata jobb oldali hemianopia it le.

Mind a négy esetben a koponya MR-vizsgalat agyi térfoglalast igazolt.

Ahogy a felvazolt esetek is mutatjak, minden kézponti idegrendszerrel dsszeflggésibe hoz-
hat6 tlnet esetén az agyi térfoglalas lehetésége szoéba johet, amelynek korai felismerése
nagymeértékben fligg az elsé ellatétal.

Neuroldgiai konzilium osteomyelitis kapcsan?
Laufer Zsdfia!, Skobrak Andrea’, Mosddsi Bemadett’, Nyul Zoltan!, Buki Andras?,
Ottofty Gabor', Hollody Katalin'

'PTE KK Gyermekgyogyaszati Klinika, Pécs
?PTE KK Idegsebészeti Klinika, Pécs

A véltozatos neuroldgiai tlinetek mogott sokszor bujik meg valamilyen szisztémas beteg-
ség. A tobb szervrendszert involvalo klinikai kép és a vizsgélati eredmények helyes értéke-
lése nem mindig egyszerU feladat, igényli a tarszakmak segitségét és meég igy is kisebb-na-
gyobb kitéréket mutatd, csapdas Ut vezet/net a helyes diagnézisig.

A 11 éves lany el6szér 2015 novemberében kerdlt felvételre klinikank Fertézé Osztalya-
ra osteomyelitis iranydiagnézisaval. Az elvégzett vizsgélatok alapjan adekvat kezelése
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megkezdddott, azonban panaszaiban érdemi javulast nem észleltek. Kozel egy hdnappal
kés6bb neuroldgiai tlnetei jelentkeztek: izomrangasok, izomgyengeség, alsé végtagi pa-
resis, areflexia. A klinikai kép Guillain-Barré szindromanak felelt meg. A gerinc MR vizsga-
lata a diagndzist tamogatta, viszont a liquor elemzése soran nem taldltuk a szindrémara
jellemzd sejt-fehérje disszociaciot. Immunglobulin kezelés mellett panaszai, tunetei gyors
javulast mutattak, de nem sokkal késdbb acutan kialakuld koponyalri nyoméasfokozddas
tUnetel léptek fel. Az akutan elvégzett koponya MR vizsgélat beékelédés veszélyével jard
Arnold-Chiari malformatiot igazolt. Erélyes agynyomascsokkentés mellett allapota stabili-
zalodott, azonban az etioldgia tovabbra is tisztézatlan maradt. Tovabbi invaziv vizsgalatok
elvégzése utan derUlt fény a tobb szalon futd betegség oki diagndziséra.

GlUkéz-transporter-1-defektus szindréma. Esettanulmany
Farkas M. Kristof, Dudéas Eszter, Farkas Viktor

Semmelweis Egyetem, |. sz. Gyermekkiinika, Budapest

A Glukoz transporter-1 defektus szindroma (GLUT1DS, méasnéven De Vivo betegség) —
id6ben felismerve - terapidsan befolyasolhatd neuro-metabolikus betegség. 19971-ben
kerUlt lefrasra, valds gyakorisagardl és hosszitavl Klinikai kimenetelérdl kevés a rendel-
kezésre 4llo exact adat. A maradék enzim aktivitastol figgden akadalyozott a kdzpon-
ti idegrendszer energia ellatasa, kdvetkezésképp meglehetésen szines fenotipussal jar a
betegség. Jelenlegi ismereteink szerint leggyakoribb vezeté klinikai tinete konvencionélis
gyogyszeres antiepileptikumokkal nehezen befolyasolhatd kisgyermekkori epilepszia (i),
mely mellett vagy anélkUl jelen lehet gyermekkori migrén betegség (ii). Esetenként kizaro-
lagos vezetd Klinikai tinet a paroxysmalis ,movement disorder’pl. exertion-induced diszki-
nezia (i) &s egyéb paroxysmalis, nem-epilepszias jellegl torténés (pl. ataxia, levertseg) (iv).
Az irodalomban tébb esetben kizardlag kognitiv funkcid zavarok voltak jelen GLU1DS-ben
klinikai ttnetként (pl. beszédfejlédési ill. tanulasi zavarok) (v). A betegség ismert genotipu-
sai az igazolt betegek mintegy 70-80%-nal vannak jelen. Diagnosztikai gold-standardja a
megfeleléen végzett és interpretalt  lumbalis likvor vizsgalat, s féként a likvor-vér glikoz
hanyados meghatéarozasa. A genetikai diagnosztika a fenti hiba hatér figyelembevételével
interpretalhatd. Kérdéses esetben a diagndzist konfirmalhatja az in-vitro wit glikdz uptake
teszt. A szerzék esettanuimanyban mutatjak be a gyermekkori generalizalt epilepszidban
(2 beteg) és gyermekkori hemiplégias migrénben (1 beteg) a GLUT1DS betegség diag-
nosztikai buktatoit. Eelemzik, az agy altemativ enegiallataséat nydjtd  dietoterapiaval, ezen
belll ketdzis biztositasaval tapasztalt terapias eredményeiket. Kitérnek arra, hogy mely an-
tikonvulzivumok ill. gyégyszerek alkalmazasa kertlendd, miutan azok a glukoz transzporter
enzim inhibitorai. Hangsulyozzak, hogy a betegség nagyvaldsziniiséggel szamottevéen
gyakoribb, mint ahogy azt ma feltételezzik.

A szerz6k koszonettel tartoznak a Medical Neurogenetics Lab. - nak (Atlanta, Georgia,
USA) a genetikai vizsgalatok elvégzéséeért.
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A javorfaszorp betegség ritka formai

Dobner Sarolta’, Nagy Robert!, Szécs Anna?, Varallyay Gyorgy?, Zsidegh Petra®,
Liptai Zoltan'

'Szent LaszIo Korhaz, Budapest

2SE MR Kutato Kézpont, Budapest

ISE, I. Gyermekkiinika, Anyagcsere Sz(iré és Gondozo Kézpont, Budapest

Cél: Két, Ujsztldttkorban nem diagnosztizélt javorfaszorp beteglink (MSUD) bemutatasa
kapcsan az akut encephalopathiaval jard intermittald, illetve a fokozatos, lassu leéplilést
okozo intermedier korformak révid attekintése.

Beteganyag €s modszer: A 6 éves leanyt akut infekciok kapcsan két alkalommal jelentkezd
metabolikus acidosissal és hyponatraemiaval kisért sulyos tudatzavar, mig a 19 éves fiut
megkésett beszédfejlédés, mentélis retardacio, polyneuropathia miatt vizsgaltuk.
Eredmeények: A kislany MR felvételen szimmetrikus, az agytdrzset, a thalamusokat, a
nagyagyi fehér- és kéregallomanyt érintd laesio latszott, diffiz cedemaval. A masodik epi-
z6d soran levett szérumban emelkedett leucin szintet lattunk, ami alapotanak javulasaval
rendez8dott, a betegség intermittald formajat igazolva. A fid MR vizsgélatai szimmetrikus, el-
sésorban fehérallomanyi és agytorzsi 1ézidt irtak le. Harom alkalommal mért magas szérum
leucin szint az MSUD intermedier formajat igazolta.

Kovetkeztetés: Minden visszatér® encephalopathias epizod kapcsan javasolt az ismételt
anyagcsere-vizsgalat. A szimmetrikus, az agytdrzset, mély fehérallomanyt, pedunculus ce-
rebrit és capsula interna dorsélis részét érinté oedema MR képe javorfaszérp betegség
gyanujat vetheti fel. Az MSUD-s beteg agyi oedema hajlama és hyponatraemia iranti érze-
kenysége fokozott.

11:00 - 13:00  SZABADON VALASZTOTT TEMAK
FACIALIS PARESIS — AZ OROKZOLD TEMA

Periférias facialis paresis mint malignitas elsé tiinete

Kicska Nora, Bessenyei Monika
DEKK Gyeremkgyogyaszati Klinika, Debrecen

A periférias nervus facialis paresis viszonylag gyakran észlelt tinet a gyermekgyodgyaszatban.
Az esetek nagy része idiopathias, ahol a szokvanyos diagnosztikai modszerekkel a hattérben
nem sikerul kérokot azonositani (Bell paresis). Vannak azonban olyan figyelmeztetd tinetek,
amelyek megléte utalhat egy, a hattérben allo stlyos korfolyamatra, és kiegészitd diagnosz-
tikai lépéseket strgetnek. Ezek a lépcsbzetesen, lassan progrediald tlinetek, a kétoldali, a
visszatérd, az elntizodo, valamint a hirtelen kialakuld, telies bénulas, tovabba a terapias valasz
késése, illetve nem megfeleld mértéke. A kivaltd okok kézott szerepelhet tobbek kozott trau-
ma, infekcio, daganatos megbetegedés. Utdbbiak a ritka okok kézé tartoznak, és leggyak-
rabban a kdzponti idegrendszer, a fej és a nyak tumorali, tovabba leukemia allhat a hattérben.
El6adasunkban két gyermek esetét szeretnénk bemutatni, akik izolalt, unilateralis periférias
nervus facialis paresis tlneteivel jelentkeztek intézetlinkben. A szokvanyos kezeles mellett
mindkettejlk esetében részleges terapias valaszt észleltlink, emellett a korlefolyas soran
mindkét gyermeknél tarsuld neurologial, illetve ful-orr-gégészeti tlinetek jelentek meg, ame-
lyek a benignités ellen szoltak. A tarsuld tinetek miatt végzett képalkotd vizsgalatok a hattér-
ben malignus folyamatot igazoltak.
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Periférias facialis paresis és ami még utana jott!
Elmont Beatrix, Gardos Laszlo
Zala Megyei Korhaz, Csecsemd és gyermekosztaly, Zalaegerszeg

A periférias facialis paresis egy j6 progndzisu, leggyakoribb mononeuropathia.  Spontan
gyogyhajlama kivald,azonban 10 %- ban enyhe |, 4-5 %- ban  maradvanytlnetekkel gyo-
gyul. Etiolégidja az esetek 80-85%- ban idiopatias. Altalanosan elfogadott eimélet, hogy a
csontos facialis csatoraban bekdvetkezett ddémas duzzanat okozta ideg kompresszidja
felel6s a tlnetekeért. Etioldgia tisztazasakor Lyme borreliosist figyelembe kell venni minden
olyan gyermek esetében akiknél a periférias facialis paresis méajustol novemberig tartd idd-
szakban alakul ki, és kortérténettikben 2 honapnal nem régebbi kullancscsipés, kezeletle-
nUl hagyott erythema migrans, vagy lymphocytas meningitis , 3 héten bellil kétoldaliva valo
periférias facialis paresis szerepel. Meningitis jellemzéen nem jar tarkokotottséggel, alig van
objektiv neuroldgiai tinet. ElGadasomban két ,szamomra tanulsagos neuroborreliosisos
esetet szeretnék bemutatni. Mkét gyermeknél  az elsd tinet a periférias facialis paresis
volt. Mkét gyermeknél télen jelentkezett az arcideg bénulas és a kullancs csipésrél nem
tudtak. Egyik gyermeknél a két héten belll kétoldaliva valt a bénulas, a méasik gyermeknél
komoly psychés tlnetek( depresszios hangulat, fogyas , anorexiés tlinetek) jelentkeztek
a mar gyogyuld facidlis paresis mellett, meningedlis izgalmi jel nélkll. Az ekkor elvegzett
lumbalpunctio igazolta a neuroinfectiot. Mkét gyermek esetében  a szerologiai vizsgalatok
acut borrelia fertézést igazolt. A célzott cefuroxim kezelést kdvetden gyogyultak. A két eset
tanulsaga hogy minden olyan esetben amikor a borrelia fertézés lehetdésége felmertl,
lumbalpunctio elvégzése elkertiihetetlen a neuroborreliosis igazolasa céliabdl,hogy minél
korabban elkezdhessUk az adekvat kezelést.

Abducens paresis mint lokaldiagnosztikai tlinet

Nagy Andrea', Szever Zsuzsa', Kollar Katalin?, Rosdy Beata?, Katona Gabor?,
Végsho Péter®, Nagy Gabor®, Garger Piroska', Demjén Boglarka*

'Heim Pal Gyermekkorhaz, Madarasz utcai Telephely

°Heim Pal Gyermekkorhaz

SOKITI (Orszagos Klinkai Idegtudomanyi Intézet), Budapest

“EUROMEDIC

Egy 6 éves kislanynal lazas felsd leguti hurutot kovetden, egy hét tlinetmentesség utan
mindennapos fejfajas jelentkezett. Ezt az édesanya annak tulajdonitotta, hogy az apa elkdl-
t6z6tt a csaladtol. Csak akkor fordult orvoshoz, amikor a kislanynal szemmozgaszavar és
ferde fejtartas alakult ki.

Szemészink kérte neurologiai vizsgalatat ép szemfenek mellett észlelt bal oldali abducens
bénulas miatt. Egyéb neurologiai korjel nem volt. A lehetséges betegségeket lletd részle-
tes felvilagositas ellenére az anya sem az osztalyos felvételbe, sem az ambulans altatasos
acut koponya MR-vizsgélatba nem egyezett bele, mert a kdzben felhivott hazi gyermekor-
vosa nem javasolta szamara. S6t, a kollégat magam sem tudtam ennek sziikségességérdl
meggydzni, ragaszkodott a sajat Magnetspace készllekes vizsgalatahoz! Ennek félreveze-
16 lelete magéért beszél.

Vegll az édesapat bevonva, t6bb napos késlekedéssel, de megtortént a koponya
MR-vizsgalat, amely negativ fultlkri kép ellenére sulyos szbvédményes mastoditist és
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sinusitis sphenoidealist mutatott, a piramiscsucsig terjedd tobbszords talyogokkal, és a
klinkai gyanu ellenére sinus thrombosis nem igazolddott. Ez a klinikumbdl jol ismert, am az
antibiotikus éra ota ritkan eléforduld Gradenigo-szindromanak felelt meg.

l[degsebészeti hattérrel mastoidectomia tortént, mely a képalkotd vizsgéalatok altal mutatott
elvaltozasokat igazolta. A mUtét el6tt elkezdett antibiotikus kezelést 21 napon at folytattuk.
A gyermek maradvanytinetek nélkil gyogyult.

Kronikus fajdalom gyermekkorban: tévhitek, csapdak, Uj torekvések

Gyimesi-Szikszai Andrea'?, Major Janos?<, Karolyi Lilla?, Varga Zsofia Katalin®#
'MRE Bethesda Gyermekkdrhaza, Neurologiai Osztaly, Budapest

°MRE Bethesda Gyermekkorhaza, Fajdalomterapias Ambulancia, Budapest

SMRE Bethesda Gyermekkdrhaza, Gasztroenterologiai Ambulancia, Budapest

“MRE Bethesda Gyermekkdrhaza, Mentalhigiénés Osztaly, Budapest

Az elmUlt évtizedekben sok javulas tortént a gyermekkori fajdalomcesillapitas terén: a fejlédd
gyermekanesztézianak kdszonhetéen megujult a szemléletmdd és igy a gyakorlat is. Mig
példaul néhany évtizede a koraszUlottek miitétjeinek nagyobb részét érdembeli analgézia
nélkll végezték (Anand és mtsai 1987), ma mar ennél joval enyhébb akut fajdaimakat is
csillaptunk. De mi a helyzet a kronikus fadalommal? Mig ez a terllet a felnGttek esetén
regdta a kutatasok egyik sulypontja, a gyermekkori visszatérd fajdalmakat — féleg, ha azok
nem magyarazhatok egy (organikus) betegséggel — nem vesszik komolyan, 1étezésik
sokakban megkérddjelezddik. Az epidemiologial adatok és sokunk tapasztalata azonban
ennek épp az ellenkezdjére utal.

A gyermekek kronikus fajidalmat illetéen a mai gyakorlat ltalaban csupan az organikus
hattér kizarasara szoritkozik. A legtobb esetben nem taldlunk konkrét szenvi eltérést, vagy
ha van is pontos diagnézisunk, a terapia hosszdtavon nem hatékony. A kovetkezd kérdés
ilyenkor, leginkabb a szllék részérdl: ,Na de hogyan tovabb?” Erre sokszor széttarjuk a
kezlinket. Gyakori a tanacstalansag, a frusztraltsag, hiszen érdembeli, tartds javulast hozé
segitséget sokszor nem kapnak ezek a gyerekek, illetve csaladjaik.

Miért van ez igy és mit lehetne tenni? Egyre tobb kuiféldi tanuimany utal a bio-pszicho-szo-
cidlis fgdalommodellen alapuld multimodalis, interdiszciplinaris fajdalomterapia hatékony-
sagara gyermekek kronikus fajdalma esetében is, ambulans és osztalyos keretek kozott
egyarant. A primer kimeneti valtozok kézul kulondsen figyelemre méltd az iskolai hianyzasok
szamanak szignifikans csokkenése (M. Dobe és mtsai, 2011, Hechler és mtsai 2011).
Ezen az (ton elindulva hoztuk létre a Bethesda Fajdalomterapias Ambulancigjat, ahol
komplex, a gyermek és csaladja sajat feleldsségét is hangsulyozd szemléletmod szerint
l&tjuk el betegeinket (eddig mintegy 40-et). Az elsésorban figyelemfelkeltés, szemléletfor-
malas céljiabdl irt eléadasban sz6 lesz az egysikl diagnosztikus, illetve terapias hozzaallas
buktatoirdl, az elégtelen kezelés hosszitavl kbvetkezményeirdl, a multimodalis, interdisz-
ciplinaris fajdalomterapia fontosabb elemeirdl, valamint bemutatjuk mikédéstnket, eddigi
tapasztalatainkat,
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Kinzo6 neuropatias fajdalom — gyermekkori akut erythromelalgia ritka esete
Pauleczki Annamaria, Némethy Agnes?, Marton Gabriella!, Lakatos Andrea®, Varannai Lajos?,

Cservenyak Judit', Velkey Imre’

'B-A-Z Megyei Kérhaz és Egyetemi Oktato Korhaz Velkey LaszIo Gyermekegészsegligyi Kbzpont, Onkohaematologiai és
Csontvelbtranszplantacios Osztaly - Gyermekneurologiai Részieg, Miskole

?B-A-Z Megyei Kdrhaz és Egyetemi Oktato Korhaz Vielkey LaszIo Gyermekegészsegligyi Kbzpont, Gyermek Anesztezio-
logiai és Intenziv Osztaly, Miskolc

IB-A-Z Megyei Kérhaz és Egyetemi Oktato Korhaz Vielkey LaszIo Gyermekegészségligyi Kézpont, Gyermek Radloldgial
Osztaly, Miskolc

4B-A-Z Megyei Kérhaz és Egyetemi Oktatd Koréz Stroke, Viascularis, Altalénos Neuroldgiai és Toxikoldgiai Osztaly, Miskolc

Az erythromelalgia egy ritka klinikai tinetegylttes amely az érintett végtagok meleg, vo-
ros duzzanataval és égé fajdalmaval jar. A panaszok jelentkezhetnek visszatérd, kronikus
formaban illetve akutan, sulyos fajdalommal kisérve. Etioldgiai szempontbdl az erythromel-
algianak harom nagy csoporia kulbnbdztetheté meg: a thrombocyta-medialt aspirinre re-
agald forma, a primer illetve a szekunder erythromelalgia. A primer esetek hatterében a
feszlltsegfliggd natrium csatornak mutacioi valamint egyéb heredodegenerativ korképek
igazolhatok. Szekunder erythromelalgia pedig myeloproliferativ korképek valamint kulonbo-
76 infekciok, gyodgyszerek, toxinok és autoimmun betegsegek kovetkeztében alakulhat ki.
Patofiziologiailag microangiopatiat illetve a fajdalomeérzd vékony rostok axonalis neuropati-
gjat igazoltak.

Esetinkben egy 13 éves fiu torténetét szeretnénk bemutatni, akinek néhany hét alatt a sze-
munk el6tt bontakozott ki négyvegtagi erythromelalgigja. Fokozddo, kinzova vald neuropatias
fajdalma, allodynigja az alkalmazott kombinalt antiepileptikus, antidepresszans és subcutan
adott ketamin mellett is csak atmenetileg enyhuit. Panaszait kizardlag a végtagok jeges vizben
valo hitése szlintette. Tunetel hatterében szisztémas autoimmun, metabolikus, endokrin és
vascularis okot kizartunk. A klinikum vékonyrost neuropétiara utalt, de a kezelése alatt kiala-
kulb enyhe, négyveégtagi disztalis gyengeség a motoros rostok érintettségét is jelezte. Ezt az
elektrofiziologiai lelet is megerdsitette. TUnetei dysimmun eredetl polyneuropatianak feleltek
meg a vékony és a vastag idegrostok érintettségével. Irodalmi adatok alapjan nagydozisu
[6késszteroid kezelését kezdtUk, azonban visszatérd panaszai alapjan nagy dozisu intravénas
immunglobulin adasara kényszertilttink. Emellett fajdaimai fokozatosan megszintek, tartdsan
tUinetmentessé valt. Esetlinkkel szeretnénk felhivni a figyelmet ezen ritka, de kezelhet6 kor-
képre; amely a dysimmun neuropatiak egy variansa lehet.

Agytorzsi encephalitis ritka koroka

Liptai Zoltan', Arany Andrea?, Kienle Zsuzsa®

'Egyesitett Szent Istvan és Szent LaszIo Korhaz Gyermekosztaly, Budapest
?Radiologiai Osztaly

“Orszagos Epidemiologial Kézpont, Bakteriologial Labor, Budapest

nal kb. 1 héttel kullancscsipés utan fejfajas, szédllés, gyengeség, rossz kbzérzet alakult
ki, majd 3 hét mllva be is lazasodott, kettéslatasra panaszkodott, és ismételten hanyt.
Felvételekor kielegitd altalanos allapotu volt, jobb centralis facialis gyengesége és jobbra
tekintéskor diplopigja volt, az EEG enyhe diffuz funkciozavart jelzett. Az MRI a hid-nyditveld
hataron elmosodott széll, gyulladasos jelfokozodast mutatott. A liquort magas fehérjetar-
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talom és sejtszam jellemezte. Bar a Klinikai tUnetek atpusosak voltak, a szubakut zajlas,
az enyhe, de perzisztald panaszok és az anamnézisben szerepld kullancscsipés alapjan
felmerdit Borrelia etioldgia gyanUja is, melyet a vérplazma és a liquor szeroldgiai vizsgéla-
ta is alétdmasztott. A beteg ceftriaxon kezelés mellett mind klinikailag, mind radioldgiailag
gyogyult.

Az izolalt agytorzsi encephalitis Lyme kor igen ritka megnyilvanulasa, melyrél eddig csak
néhany esetkdzlés szlletett, gyermekkori eléfordulasrél pedig még nem szamoltak be. En-
nek ellenére a kdzismertebb okok (pl. ADEM, Devic kor, listeriosis) mellett érdemes ezt a j6l
kezelhetd betegséget is szamba venni rhombencephalitis ellatasakor.

Déja vu — avagy megint acut Guillain Barre sy ?

Elmont Beatrix, Csaszar Andrea, Géardos Laszlo
Zala Megyei Kérhaz, Csecsemd és Gyermekoszialy, Zalaegerszeg

Az acut flaccid paresist (AFP)gyorsan megjelené izomgyengeség jellemzi, mely gyakran
magaban foglalia a légzészervi és bulbaris izmoz gyengeségét. Megjelenése riadalmat
valt ki szllében és a gyermeket ellatd  orvosokban egyarant és ez sokszorozddhat ha
egy gyermeknél telies gyogyulast kdvetéen évek mulva ismét jelentkezik a betegség, mint
a bemutatasra kertl® esetiinkben is. GBS az AFP leggyakoribb oka gyermekekben. Az
incidencigja vilagszerte 0,6-4 eset/100000 évente. Tipusos esetben a kezdeti tlnetek
altalaban fajdalom, paraesthesia vagy végtagi izomgyengeseg, mely felszalld jellegl. Az
izomgyengeség rapid progressziot mutat, és a gyermekek 50%-nal 2, 80%-nal 3 héten,
4 héten belll mindenkinél eléri a mélypontjat. A diagnézis igazolasahoz idegvezetési se-
besség vizsgalat és lumbalpunctio szikséges,de kontrasztanyagos(ka) gerinc MR- re is
szUkség lehet. 80%-ban észlelhett emelkedett liquor fehérje szint. Kezelés: VIG és/vagy
plazmaferezis . Esetlnkbe 3,5 éves korban 2 napja kezd6dd jaraszavar miatt vettlk fel
elészor a kislanyt. 24 6ra mulva felszalld jellegl szimmetrikus bénulés,areflexa bulbaris
tUnetek jelentkeztek. Liquor és MR vizsgélat kérosat nem mutatott,székletbdl Campy-
lobacter fertézés igazolodott. IVIG kezelést kévetéen éallapota javult, masfél honap utan
emittaltuk, maradvanytinetek nélkil gydgyult.7 éves korban hasonld tinetek miatt vettik
fel ismét. Allapota gyors progredidlt, a 2. napon gépi ventilaciot igényels légzési elég-
telenség alakult ki .Liquora ekkor és 2 hét mllva is  sejftmentes volt norméal fehérje szinttel.
Felvételkor gerinc MR negativ, két hét mliva a ka. gerinc MR C4-7 ellilsé gyodktasakokban
és a cauda rostokban ka. halmozast mutatott . ENG vizsgélat stlyos fokl  alsévégta-
gi tllsulyl axonalis polyneuropathiat véleményezett. IMIG kezelés mellett érdemi javulast
nem lattunk ezért 4 alkalommal tortént aferesis. 39. napon légzéstamogatast meg tudtuk
szUntetni,majd hosszU rehabilitaciot kdvetden sajat laban tavozott az osztalyrol. Felmertil a
kérdés AIDP vagy CIDP?
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Devic (?) - betegség ritka gyermekkori esete

Jakus Rita’, Mikos Borbéla®, Paraicz Eva®, Fogarasi Andras'

'Magyarorszagi Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkorhaza Neuroldgiai Osztaly, Budapest

“Meagyarorszagi Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkorhaza, Aneszteziologial és Intenziv Terapias Osztaly, Budapest
SMagyarorszagi Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkorhaza, Rehabilitacios Osztaly, Budapest

szert érintd, relapszusokban zajlo, ritka autoimmun korkép csak 2004 ota 6nalld entitas,
miutan sikerdit kimutatni a tobbi demyelinisatios korképtél megkuldnbdztetd specifikus an-
ti-aguaporin-4 ellenanyagot a betegség hatterében. Tébbnyire 30 éves életkoron tl jelent-
kezd, 90% relapszus hajlamu, nem megfelelé kezelés mellett kdzel 50%-ban vaksaghoz
vezetd, a demyelinisatio mellett necrosissal, és axonpuszitulassal jaro betegség. A korai
diagndzis és az idében elkezdett terapia még sulyos allapotban is javithatja a kimenetelt.
Esetimertetéstinkkel egy 10 éves kisfiu torténetén keresztll szeretnénk bemutatni diag-
nosztikus kétségeinket és a kezelési terv gorongyds Utat.

A felvételekor még 9,5 éves, aktivan sportold fill lazas 1éguti infekcidjanak harmadik heté-
ben izomlaz-szerl alsovegtag fajdalom mellett hirtelen fellépett, ronamosan a felsd testfélre
terjedd, légzészavart okozo felszalld bénulas miatt kerllt Intenziv Osztalyunkra. Azonnali
iNtubacio, és a gepi lélegeztetés megkezdése utan végzett diagnosztikai vizsgalatok a
liquorban extrém magas fehérjetartaimat, mérsékelten emelkedett sejtszamot, alacsony
glukdzkoncentraciot, az MR pedig sUlyos, gerincveldi tdlsilyd, a cervicalis szakaszon ki-
fejezett oedemaval jard kiterjedt akut disszeminalt encephalomyelitist mutatott. Az azonnal
elkezdett nagyddzisu szteroid, majd ennek eredménytelensége miatt a tinetek megjené-
Sétél szamitott 5. naptdl inditott plazmaferezisek alatt keringésinstabilitas (hypotensio, bra-
dycardia), mellkasi kompressziot igenyld ismétlddd asystoliak pacemaker belltetését tettek
szlkségessé. A korlefolyast liquorelfolyasi zavar, inaktivitasos osteoporosis, nephrocalcino-
sis, és depresszio sulyosbitotta.

A jelenleg 10 honapja korhazi kezelés alatt allo fid lassu neurologiai allapotjavulasa ellenére
stagnalo respirator dependencigjaban az idékozben kialakult panikbetegségnek megha-
tarozd szerepe volt. A szUIGk, mentalhigiénés és rehabilitacios szakemberek aktiv bevo-
nasaval, és rendszeres csaladi konferenciak révén a gépi légzéstamogatas fél évi kitartd
klizdelemmel az ¢éjszakai Orékra korlatozhatova valt, mikdzben a nappalokat a gyermek
egyre aktivabban és derlisebben télti. A karacsonyi Unnepeket és a téli szinetet - otthoni
lélgezetetés mellett — otthonaban tolthette. Az absztrakt beadasaval egyiddben folynak az
egyeztetések a GOKI szivsebész csapataval a pacemaker eltavolitdsanak idépontardl. lgy
remélhetbleg aprilisban mar kontroll MR felvételeket is tudok vetiteni.

Paradox helyzet, hogy ez a neuroldgiai betegségben szenvedd gyermek egy percet sem
tOI6tt neurologial osztalyon, hisz az ascendald plegia, majd légzésleallas miatt azonnali
intenziv osztalyos elhelyezése valt szlkségesse, ahol a folyamatos neurologiai konzulta-
cio mellett a kialakult szévédmények szamos tarsszakma bevonasat igényelték es igénylik
folyamatosan — mintegy 5 honapos intenziv terapiat kdvetéen — korhazunk Rehabilitcaios
Osztalyan is.
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Nincsenek rendelkezésre dllg adatok. Kiegésrits kezelés gyermekek (25 kulmmm,felsu) ‘nkg,..«.l Kisebb testtimegii (12-17 éves) serdiilk szimira:
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ELLENJAVALLATOK: Lovctiracetimmal vagy mis pirrolidonszirmazékkal, il a készitmeny birmely y szemben tilérzékenysé
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ellenérizni kell a d igi gond ésjeleit,és fontolora kell venni a megleleld kezelést —\hclrgrk{c:ahcl ek gondozsinal) figvelmét el kell hivni arra, hogy kérjenel orvosi tandcsot, amennyiben a depresio é5/vagy

ongyilko: re dll6 adatok nem utalnak a nivekedésre és a serdiilésre gyakorolt hatdsra. A tanuldsra, az intellige ra, a névekedésre, az endokrin funkeidkra, a

igi gundul-\lok vagy viselkedés ]elel |e‘pne||ek fel A gyermekekre vonatkosian el

m.lul. ésre s termékenységre gyakorolt hossri tivi hatisok azonban jelenleg még nem ismerick gyermekek esctében.
ESEGYEB 6 Felnteken végaet inikai viagi ol szirmaz premarketing adatok szerint a Levil nem befolyisolja a virsgilt k
ibbi ezen gyégyszerek sem befolyisoljik a Levil inetikijit. A tok nem utalnak i ignifiki i alis antikoncipi illetve d 1 letes alkal
EGES AS: A Levil isa a terhes: alatt és a fogamzisgitlot nem Kezel

15, (ug.nnmk s niknél nem javasolt, csak nagyon indokolt esetben. Az
mi s

a betegség suly
g, szoptatas fontoss

eredményezhet, eziltal drtalmas lehet az anyiira és a magzatra egyarant. A levetiracetim kivilasztodik az anyatejbe. em ajinlott. Ha azonban a szoptatis ideje alatt levetiracetim kezel
figyelembe vételével mérlegeli kell a kezelés liny/kockivzatarinyit.
HATASAI A GEPJARMU E ES GEPEK U ESE UKSE E E Az egyéni érzékenységhen fenndlls esetleges killonbségek miatt egyes betegek, foként a terdpia
Kezdetén vagy a dézis emelését kivetden dlmossigot vagy egyéh kizponti idegrendszer timeteket dslelhetnek. Emiatt ajanlatos az ovatossig olyan esetekben, amikor a betegeknek gyakorlotisigot igénylé feladatokat kell teljesiteniiik, példul
épjarmiivezetéskor vagy gépek ésckor. A betegek lehetdleg ne vezessenek gépeket mindaddig, amig be nem bizonyosodik, hogy a kezelés nem befolysolja az ilyen tevékenységek végaésehes sziikséges Képességeket
iVA A MELLE A 6 végzett Klinikai vissgilatok sord y w«z]vll ivinatos hatisok a ek voltak: asthenia és szédiilé alegey

It nemkivinatos hatis a firadisig és a somnolentia volt. Gyermekek esetében a | jelentett mellé ek voltak: i Ila-n\e«w mabaunm idegesség, érzelmi labilitds, izgatottsdg. anorexia. asthenia és
fejféjis. A felngtteken, serdiilokon és gyermekeken végzett Klinikai vizsglatok sorén és a| nl.um.lm ésalelt nembkiy Rathaoe i . & séssletesalkalmasdsi elrdaban.
TULADAGOLAS: Tiinetck: A Levil ti dsi eseteiben agitatio, itds, tudatzavar, 1é fordult el. Kezelé nines specifikus antidotuma. A tiladagols kezelése tiinet jellegt, sor
Keriilhet hemodializsre i A miivese extrakeios hatékonységa 60 %-05 a leveiracetdm 65 74 % az elsilleges metabolit esetében.
FELHASZNALHATOSAGI IDOTARTAM: 3 év | KULONLEGES TAROLASI ELOIRA Kiilé s taroldst nem igényel. | AS: 250 mg fi 100 db: 500 mg fi 120 db; 750 mg. 60 db

OSZTALYOZAS: Korlitozott érvényi orve
A FORGALOMBA HOZATALI ENGEDELY JOGOSULTIA: Meditop Gyégyszeripari Kft.. | 2097 Pilishorosjend, Ady Endre u. 1.

A FORGALOMBA HOZATALI ENGEDELY SZAMA: OGYIT-21821/01 Levil 250 0mg filmtabletta 100x | OGYLT-21821/02 Levil 500 mg filmtabletta 120x | OGYIT-21821/03 Levil 750 mg filmtabletta 60x
A SZOVEG ELLENGRZESENEK DATUMA: 2011.08. 29. | Tovibbi i dsért kérjii

i rendelvényhez kit szakorvosi/kirhizi diagnozist kivetéen folyamatos szakorvosi ellendrzés mellett alkalmazhaté gyogyszer (S2).

olvassa el a részlets dsi elirdst. www.ogyei.gov.hu | Lezirva: 2016. mareius 11.
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1103 Budapest, Gyomréi ut 19-21. Szakorvosi Marketing Osztaly: 431 4907 www.richter.hu
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LAMOLEP, lamotrigin ATC: N03AX09 Javallatok: Epilepszia F: ban vagy egyéb anti adva parcialis , ill. generalizalt rohamok, L tarsulo Bipoldris

szembeni érzé sulyos ési zavarok, 2 év alatti életkor, bipolaris betegség kezelése 18 éves kor alatt. Adagola Epr!epszramonmemplaban 12 év felett kezdd adag
napi 1x25 mg 2 hétig, majd 1X 50 mg 2 hétig, majd 1-2 hetenként 50-100 mg-mal emelhet, fenntarto adag: napi 100-200 mg 1-2 részletben, sziikség esetén napi 500 mg-ig emelhetd. 2-12 év: Na-valproat mellett kezd adag: napi 1x0,15
mg/ttkg 2 hétig, uténa napi 103 mg/ttkg 2 hétig, majd 1-2 hetenként max. 0,3 mg/ttkg-mal emelve, fenntarté adag: 1-5 mg/ttkg/nap 1-2 részletben, max. 200 mg. Enziminduktor antiepileptikummal: napi 0,6 mg/ttkg 2 részletben 2 héten
&, uténa 1,2 m/ttkg/nap 2 részletben tovabbi 2 héten at, majd 1,2 ma/ttkg-mal emelve, fenntart6 adag: 515 mg/ttkg 2 részletben, max. napi 400 mg. Brpcr/ans betegség: enziminhibitorok mellett kezdé adag: 25 mg masnaponként 2 hétig,
fenntarto adag: napi 100 mg, szikség esetén 200 mg, Enziminduktorok mellett kezdé adag: napi 1x50 mg 2 hétig, fenntarté adag: napi 2x200 mg a 7. héttol. Mellékhatasok: Epilepszia: borkiutés, ingerlékenyseg, fejfajas,
almossag/almatlansag, szédiilés, tremor, nystagmus, ataxia, diplopia, homilyos latas, nausea, eqyéb GI panaszok, faradtsag. Bipoldri betegség: birkiités, «emas izgatottsag, aluszékonysag, szédilés, arthralgia, izomfajdalom, hatfajdalom.

Na-valproat, Siilyos borkiités kialakulhat, gyevmekek esetén a kiités kezdeti képe usszetevesz(he(o infekcioval. Borkiltés jelentkezése esetén szedését le kell
alitani (kivéve, ha egyertelmen nem a gyGgyszer okozza). Veseelégtelenségben ovatosan adhatd. Az adagokat kel Vese- és setén az adagolds modosul. Jarmivezetéshez sziikséges képességeket
erhes sak dhaté gyogy Teljesar LAMOLEP 25 mg tabletta 30 15061, LAMOLEP 50 mg tabletta 30: 2209 Ft, LAMOLEP 100 mg tabletta

30%: 3149 Ft, LAMOLEP 200 m tabletta 30,c: 9585 Ft. T8 tamogatas: El 90%-0s smogatés vehetd igényot az 9/a2 & 2 7/a1 Igénypontnak megfelcloan: LAMOLEP 25 mg tabletta 30, 1355 Ft, AMOLEP 50 mg tabletta 30, 1388 Ft
LAMOLEP 100 mg tabletta 30x: 2834 Ft, LAMOLEP 200 g tabletta 30 8589 Ft. Térité: MOLEP 25 mg tabletta 30: 151 Ft, LAMOLEP 50 mg tabletta 30: 221 Ft, LAMOLEP 100 mg tabletta 30: 315 Ft, LAMOLEP 200 mg tabletta 30
996 Ft. Az esetleges valtozasok a www.oephu honlapon tekinthetdk meg. Alkalmazasi eléi at OGY! engedély széma: 6778/40/2004. Tovébbi részletes informéciokat az alkalmazasi eldirat tartalmaz!  Lezaras détuma: 2016.03.01.
Az utolso jovahagyott alk. elGirat datuma: 2014.04.02.
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