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Predslov

Som vel’mi rada, že vám môžem predstavit’ túto brožúru s názvom
Prvých 20 otázok o Dravetovej syndróme, lebo som presvedčená, že
je pre rodičov a rodiny dôležité mat’ k dispozícii dokument posky-
tujúci zrozumitel’né odpovede na otázky, ktoré si kladú o chorobe
svojho diet’at’a.

Všetci autori sú medzinárodní detskí neurológovia pracujúci
s mnohými pacientmi postihnutými Dravetovej syndrómom. Ich roz-
siahle vedomosti o tejto chorobe, zahrnuté v tejto brožúre pod
vedením profesora Stéphane Auvin, sa snažia byt’ čo najviac
informatívne.

Ciel’om tejto brožúry je pomôct’ tým, ktorí nedávno zistili, že ich
diet’a trpí Dravetovej syndrómom a sú touto diagnózou zaskočení.
Mali sme pocit, že po vypočutí prvých informácií poskytnutých
lekárom je nutné chorobu aj jej následky vysvetlit’ jednoduchou a
zrozumitel’nou formou. Nepochybne to pre vás bol šok, a preto sa
mohlo stat’, že ste niečo prehliadli alebo ste niečomu neporozumeli.
Určite sa chcete o chorobe dozvediet’ čo najviac a informácie
hl’adáte na internete. Možno ste narazili na vel’ké množstvo stránok
o epilepsii a Dravetovej syndróme. To však možno len umocnilo vaše
obavy, lebo podobných stránok je vel’a a vysvetlenia sú nie vždy
zrozumitel’né a niekedy si dokonca protirečia, pretože opisujú rôzne
aspekty tejto choroby. Nie ste schopní posúdit’ ich vierohodnost’ a
ani to, či sa týkajú práve vášho diet’at’a.

Rozhodne sa nesnažíme nahradit’ vášho detského lekára, táto
brožúra má za ciel’ iba priniest’ globálnu odpoved’ na hlavné otázky,
ktoré vás napadnú krátko po zistení diagnózy, alebo neskôr v každo-
denných situáciách. Autori sa snažili priniest’ správne odpovede bez
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toho, aby príliš zachádzali do detailov, pretože všetci pacienti nie sú
zasiahnutí rovnako, a preto nemožno posúdit’ každý existujúci indi-
viduálny prípad. Táto kniha je taktiež určená rodinám z rôznych
krajín, kde fungujú miestne lekárske a lekársko-sociálne štruktúry.
Platí to najmä v súvislosti s dostupnost’ou antiepileptík a
možnost’ami začlenenia diet’at’a do vzdelávacích a rehabilitačných
štruktúr. Autori vás preto nabádajú, aby ste sa nebáli klást’ otázky
svojmu lekárovi, ktorý vám poskytne d’alšie informácie týkajúce sa
konkrétnej situácie vášho diet’at’a.

Neodmyslitel’nou súčast’ou tejto brožúry je tiež slovník pojmov. Náj-
dete v ňom vysvetlenia lekárskych termínov, s ktorými sa stretnete.
Pomôže vám zlepšit’ dialóg s vaším lekárom.

Všetci autori majú osobné skúsenosti so vzt’ahmi s rodinami a det’mi,
ktoré Dravetovej syndrómom trpia. Preto vašim praktickým aj psy-
chologickým problémom rozumejú. Chceme vám čo najviac
pomôct’ a dúfame, že vám bude táto brožúra užitočnou pomôckou.

Charlotte Dravet
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4. Je nutné navštívit’ aj iného lekára? ................................. 6
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Úvod

Ciel’om tejto brožúry je priniest’ zrozumitel’né a užitočné informácie
rodinám a príbuzným pacientov trpiacich Dravetovej syndrómom.
Ako profesionálni zdravotníci sme sa snažili v tomto krátkom doku-
mente priniest’ celkový prehl’ad o tom, čo je Dravetovej syndróm a
vysvetlit’ problémy, s ktorými sa budete denne a po celý život
stretávat’.

V našom prepojenom svete s neobmedzeným prístupom k vedomos-
tiam nie je l’ahké nájst’ spol’ahlivé a presné informácie. Aj ked’ na
nejaké informácie narazíte, ich autormi sú väčšinou lekári a vedci,
ktorých pojmy sú horšie zrozumitel’né, alebo neprinášajú jasné vys-
vetlenie. A môžu viest’ aj k nedorozumeniu.

Snažili sme sa čo najlepšie zodpovedat’ na prvých 20 otázok, ktoré
si pravdepodobne položíte, ked’ sa dozviete o Dravetovej syndróme.
Nájdete tu aj praktické informácie, ktoré potom môžete komuni-
kovat’ ostatným členom rodiny alebo príbuzným. Snažili sme sa vyt-
vorit’ l’ahko pochopitel’ný dokument, ktorý si môžete prečítat’ od
A po Z, alebo si prechádzat’ jednotlivé otázky.

Pretože sme museli preštudovat’ všetky aspekty tejto choroby, náj-
dete tu informácie, ktoré možno nebudú vo vašej krajine alebo
nebudú vášmu diet’at’u užitočné, alebo sa ho nebudú týkat’. Po
prečítaní tejto brožúry zistíte, že je každý prípad Dravetovej syn-
drómu jedinečný.
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Dúfame, že vám táto príručka prinesie odpovede na otázky, ktoré
vzniknú pri oznámení choroby alebo aj neskôr.

Napriek tomu je nám jasné, že niektoré otázky zostanú nezodpove-
dané. V takom prípade je tu váš detský lekár, ktorý vám poskytne
všetky d’alšie možné informácie. Súčast’ou je aj slovník pojmov, ktorý
vám pomôže s pochopením lekárskych termínov.

Sme detskí neurológovia z celej Európy. Špecializujeme sa na epi-
lepsiu a aktívne pracujeme s det’mi trpiacimi Dravetovej syn-
drómom. Naším ciel’om je podelit’ sa o naše miestne skúsenosti, a
to ako z klinického hl’adiska, tak aj z hl’adiska zvládania tejto vzácnej
choroby.

Stéphane Auvin
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1• Prečo stanovenie diagnózy
trvá tak dlho?
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Prvým príznakom Dravetovej syn-
drómu býva obvykle dlhotrvajúci
záchvat (dlhší ako 15 minút), ku
ktorému dochádza v priebehu akút-
neho ochorenia s horúčkou, alebo po
očkovaní pred 12. mesiacom života
diet’at’a.

Diagnostiku však nie je možné sta-
novit’ len na základe tohto prejavu.
Tento dlhotrvajúci záchvat vedie
lekára k uskutočneniu d’alších testov s ciel’om pochopit’ možné
príčiny tejto mimoriadnej udalosti. V skutočnosti môže íst’ o iné neu-
rologické poruchy, ktoré môžu u detí spôsobit’ dlhotrvajúci záchvat,
ako napríklad febrilný záchvat, alebo deformáciu malej časti
mozgu, alebo dokonca poškodenie mozgu počas pôrodu.

Vyšetrenia zahr vňajú zobrazovacie metódy v neurológii (magnet-
ická rezonancia, MRI) a elektroencefalograf (EEG). V nalie-
havom prípade sa niekedy vykonáva lumbálna punkcia a skúma sa
mozgovomiešny mok, aby sa vylúčila mozgová mrvtvica. Výsledky
týchto testov sú u detí s Dravetovej syndrómom zvyčajne normálne.

Neskôr sa objavia kratšie záchvaty iného typu. Pri výskyte týchto
záchvatov a s výsledkami všetkých predchádzajúcich vyšetrení môže
byt’ stanovená diagnóza.
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2• Čo je príčinou choroby?

Príčina Dravetovej syndrómu je genetická. U väčšiny pacientov (asi
80 %) je príčinou mutácia génu s názvom SCN1A. Mutácia tohto
génu môže viest’ k abnormálnej „elektrickej“ mozgovej činnosti,
ktorá môže vyvolat’ záchvaty.

Diagnóza Dravetovej syndrómu je založená na klinickej štúdii.
U pacienta v minulosti nedošlo k žiadnemu vážnemu poraneniu
mozgu, ako je napríklad pôrodná asfyxia alebo meningitída,
ktoré by vysvetlilo epilepsiu. Štandardné vyšetrenie, ako krvná
biochémia a neurozobrazovanie (CT vyšetrenie a MRI) sú nor-
málne. V roku 2001 vyšlo najavo, že je Dravetovej syndróm spô-
sobený poruchou elektrickej funkcie mozgových buniek.

U malého počtu pacientov sa mutácia SCN1A nevyskytuje. U týchto
pacientov boli identifikované iné zmutované gény. U pacientov, u
ktorých neboli zistené žiadne z vyššie uvedených génov, sa s
výskumom pokračuje.
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3• Ide o dedičné ochorenie?
Existuje riziko pre d’alšie deti?

Vo väčšine prípadov dochádza k mutácii génu SCN1A „de novo“.
Znamená to, že ani otec, ani matka, zmutovaný gén nemajú. Táto
mutácia vzniká spontánne pred počatím alebo v čase počatia,
pričom sú chlapci aj dievčatá zasiahnutí rovnako. Zmutovaný gén
nie je dedičný.

Ak sa u vášho diet’at’a objaví mutácia SCN1A de novo, je na základe
našich súčasných znalostí riziko d’alšieho postihnutého diet’at’a rov-
naké, ako u celkovej populácie, (tj. 1:20 000 – 1:40 000 nar-
odených). Vašim starším det’om žiadne riziko postihnutia Dravetovej
syndrómom nehrozí. Nikto nie je na vine. Za chorobu vášho diet’at’a
nenesiete žiadnu vinu, ani za nič nie ste zodpovední.

Možno si kladiete otázku, či je mutácia SCN1A vždy spojená s Dra-
vetovej syndrómom. Mutácie SCN1A môžu byt’ zistené aj u

j:\
20

00
\i

m
ag

e\
18

53
36

\\
2

pacientov s inými typmi epi-
lepsie, ako je napríklad syndróm
GEFS +. GEFS + je skratka pre
„genetickú epilepsiu s fwbrilnými
záchvatmi +“, ktorá je charakter-
istická v rodinách, kde rôzni čle-
novia rôznych generácií trpia
miernejšími formami epilepsie.
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4• Je nutné navštívit’ aj iného lekára?

Mat’ diet’a s Dravetovej syndrómom je pre celú rodinu náročné. Aj
ked’ vám neurológ vášho diet’at’a vysvetlil príčinu ochorenia, môže
byt’ stretnutie s genetikom dobrým spôsobom, ako situáciu lepšie
pochopit’.

Genetik podrobne vysvetlí obvyklé mechanizmy genetiky a význam
mutácie de novo SCN1A. Počas tohto stretnutia neváhajte klást’
otázky ohl’adom budúcich tehotenstiev, rizikových faktorov pre
ostatných členov vašej rodiny atd’.

Je možné, že sú vo vašej krajine testy SCN1A bežnou praxou. Získanie
výsledkov môže trvat’ niekol’ko mesiacov, čo by však nemalo byt’
dôvodom k odkladu začiatku liečby.

Potvrdenie diagnózy testom môže zabránit’ d’alšiemu zbytočnému
hl’adaniu. Zvyčajne ide o test DNA zo vzorky krvi.
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5• Čo sa s diet’at’om deje v detstve?

Prvý záchvat sa zvyčajne objavuje do 12. mesiaca života diet’at’a.
Ide o klonický záchvat, ktorý trvá pomerne dlho. Spočiatku môže
byt’ generalizovaný (postihujúci obe strany tela súčasne), alebo
hemiklonický (postihujúci iba jednu stranu tela).

Ak je záchvat hemiklonický, môže dôjst’ k jeho rozšíreniu aj na druhú
čast’ tela a stáva sa z neho generalizovaný.

Ak trvá záchvat dlhšie ako 30 minút, hovoríme o status epilepticus.
Lekárske vyšetrenia, vrátane EEG, sú spočiatku bežné.

Počas niekol’kých dní, týždňov alebo mesiacov po prvej epizóde
záchvaty recidivujú a opakujú sa.

Medzi 12. a 18. Mesiacom1 sú klonické záchvaty častejšie, ale kratšie.

Zhruba medzi 1. a 5. rokom sa začnú objavovat’ iné typy záchvatov.
Vaše diet’a môže mat’ tieto záchvaty kedykol’vek, vo dne alebo v
noci. Môžu byt’ dlhotrvajúce a dokonca sa môžu zmenit’ v status
epilepticus, čo má niekedy za následok hospitalizáciu na jednotke
intenzívnej starostlivosti.

Tieto záchvaty sú:
• konvulzívne záchvaty (generalizované tonicko-klonické, gener-
alizované klonické alebo unilaterálne klonické). Budú sa objavovat’
po celý život vášho diet’at’a;

1. Vek je uvedený pre informáciu.
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• myoklonické záchvaty: môžu byt’ izolované, alebo sa vysky-
tovat’ niekol’kokrát denne. Sú vyvolané environmentálnymi fak-
tormi, ako je stimulácia svetlom, meniace sa svetlo alebo žmurknutie
oka. Myoklonické záchvaty majú premenlivú intenzitu, od miernych
zášklbov jednej alebo viacerých častí tela, vrátane hlavy a trupu, po
ktorých niekedy nasleduje strata vedomia. Väčšinou sa objavujú cez
deň a môžu zotrvat’ až do chvíle zaspávania, ale miznú počas hlbo-
kého spánku. Vaše diet’a však nemusí tento druh záchvatu nikdy
zažit’;
• atypické absencie: vaše diet’a vyzerá, ako keby sa uzavrelo do
svojho vlastného sveta. Táto absencia môže trvat’ od niekol’kých
sekúnd až po niekol’ko minút. Tento druh záchvatu môže zotrvávat’
až do dospievania;
• fokálne záchvaty: fyzický prejav tohto typu záchvatu je t’ažko
opísatel’ný. Môžeme spomenút’ otáčanie hlavy a/alebo očí, klonické
zášklby tvárového svalu alebo jednej z končatín, neschopnost’ rea-
govat’, stratu normálneho sfarbenia tváre, bledost’, slintanie, cya-
nózu a zmeny dýchania.

Všetky už spomínané záchvaty môžu byt’ vyvolané rôznymi
vonkajšími faktormi. Spúšt’acie faktory sú podrobne popísané
v Otázke 9. Neurológ vášho diet’at’a pravdepodobne uskutoční
dlhšie EEG, aby lepšie stanovil tento typ záchvatu. Aj ked’ počas EEG
k záchvatu nedôjde, výsledky sú zvyčajne abnormálne.

Počas tohto obdobia možno konštatovat’ oneskorený vývoj, ktorý
bude trvat’ až do konca detstva. Existuje aj riziko porúch správania.
Vaše diet’a sa bude pravdepodobne stretávat’ s kognitívnymi prob-
lémami a t’ažkost’ami s učením. Miera týchto deficitov je však vari-
abilná a neuropsychologické testovanie môže byt’ spôsobom,
ako tieto problémy sledovat’. Reč je vždy problémová, ale u každého
diet’at’a je situácia iná. Môže íst’ o totálnu absenciu, ale aj o relatívne
štruktúrovaný prejav umožňujúci konverzáciu.
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Typy záchvatov:

Klonické záchvaty (kr vče): viac či menej rýchle trhavé pohyby
opakujúce sa v obvykle pravidelných intervaloch.
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Tonická fáza

Klonická fáza

Tonicko-klonické záchvaty:
tonická fáza prichádza ako prvá:
všetky svaly stuhnú. Vzduch je
hnaný hlasivkami a dochádza ku
kriku a stenaniu. Osoba stráca
vedomie a omdlieva. Môže dôjst’
k prehryznutiu jazyka alebo tváre
a okolo úst sa môžu objavit’ sliny
zmiešané s krvou. Tvár môže
trochu zmodriet’. Po skončení
tonickej fáze prichádza fáza klo-
nická: objavia sa rýchle a ryt-
mické zášklby rúk a nôh, pričom

tieto sa ohýbajú a uvol’ňujú v lakt’och, bedrách a kolenách. Po
niekol’kých minútach šklbanie prudko ochabuje a ustáva.
Pretože sa telo uvol’ní, dôjde niekedy k strate kontroly nad
močovým mechúrom alebo črevami a osoba neudrží moč alebo
stolicu. Počas tohto obdobia bude možno diet’a potrebovat’
plienky. Vedomie sa vracia pomaly a diet’a môže byt’ ospalé,
zmätené, rozrušené, alebo depresívne. Tieto záchvaty trvajú
zvyčajne 1 až 3 minúty. Tonicko-klonické záchvaty trvajúce
dlhšie ako 5 minút si vyžadujú lekársku asistenciu.

Myoklonické záchvaty: náhle, vel’mi krátke, niekedy opako-
vané pohyby podobné „šklbaniu“ (fyzická reakcie pri zl’aknutí).
Ich intenzita je väčšinou mierna. Horúčka môže zvýšit’ ich inten-
zitu a frekvenciu.

Absencia: zhoršené vedomie, bez kr včov. Diet’a sa prestane
venovat’ tomu, čo práve robilo, jeho pohl’ad je zrazu prázdny
a prestane reagovat’. Väčšinou trvajú niekol’ko sekúnd, ale ak sú
dlhšie, môžu viest’ k strate vedomia. Môžu prebehnút’ bez
povšimnutia.

Dlhotrvajúci záchvat, alebo status epilepticus: ide bud’
o záchvat trvajúci dlhšie ako 20 – 30 minút, alebo o opakované
záchvaty v krátkych intervaloch bez návratu vedomia medzi
nimi.

Parciálne (fokálne) záchvaty: začínajú v malej oblasti mozgu
a možno ich sledovat’ na záznamoch EEG. Majú vel’mi rôzne
prejavy: svalová stuhnutost’, dýchanie, potenie... Celkovo sú
tieto záchvaty krátke, trvajú menej ako 2 minúty.
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6• Čo sa s diet’at’om deje v
dospievaní a dospelosti?

S dospievaním vášho diet’at’a sa objavujú nové prekážky.

V puberte sa zdá byt’ epilepsia menej aktívna. Fokálne, myoklonické
záchvaty a atypické absencie majú tendenciu miznút’. Klonické zách-
vaty však pretrvávajú, vyskytujú sa prevažne počas spánku. Môžu sa
opakovat’, s niekol’kými príhodami za noc a niekedy im predchádza
myoklonické šklbanie. Ich frekvencia sa bude časom znižovat’. Status
epilepticus už nie sú pozorované, alebo už nie sú tak časté.
U niektorých pacientov sa dokonca môže vyskytnút’ obdobie, kedy
sú záchvaty úplne pod kontrolou. Náchylnost’ k horúčkam a infek-
ciám, ktoré sú spúšt’acími faktormi, sa asi u polovice pacientov
znižuje (viac informácií nájdete v Otázke 9).

Vel’ké množstvo dospelých pacientov s Dravetovým syndrómom má
znížené motorické schopnosti. Tieto motorické t’ažkosti sa prejavujú
nestabilným držaním tela/ataxiou, trasením a nemotornost’ou
jemných pohybov, nestabilnou chôdzou. Dospievajúci a dospelí
pacienti s Dravetovej syndrómom môžu trpiet’ určitými poruchami
chôdze s názvom prikrčená chôdza. Tá je charakterizovaná
zvýšenou flexiou bokov, kolien a členkov, preto je chôdza na dlhé
vzdialenosti náročná. Niektorí pacienti môžu dokonca v takých sit-
uáciách potrebovat’ invalidný vozík. Avšak všetci pacienti sú schopní
chôdze doma, v škole, alebo v práci. Čím skôr sa porucha chôdze
vyskytne, tým horší bude jej stupeň v dospelosti.

Pokial’ ide o výučbu, kognitívne funkcie a sociálne vystupovanie,
majú obmedzené schopnosti výrazný vplyv na každodenné aktivity.
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Títo dospelí sú zvyčajne čiastočne závislí, alebo žijú v špeciálnych
ústavoch. Navštevujú pracovné stacionáre, špeciálne dielne alebo
špeciálne odborné školy.
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Prikrčená chôdza
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7• Aké sú okrem záchvatov prejavy,
s ktorými sa vy a vaše diet’a
stretnete?

Dravetovej syndróm je viac ako epilepsia. Je považovaný za genet-
ické ochorenie s rôznymi neurologickými symptómami začínajúcimi
v prvom roku života.

Úbytok kognitívnych funkcií, poruchy správania a znížená motorika
sú pozorované v určitom momente u všetkých pacientov, ale v rôz-
nych stupňoch závažnosti.

Koordinácia oko – ruka

Nedostatok pozornosti a oneskorené nado-
budnutie reči sú prvými viditel’nými príz-
nakmi, ktoré sa môžu objavit’ medzi
obdobím materskej a základnej školy. Len
čo sú tieto symptómy plne viditel’né, všim-
nete si, že má vaše diet’a problémy s vyja-
drením svojich prianí. Tým u neho vzniká
frustrácia, čo vedie k problémom so sprá-
vaním. Pre socializáciu preto môže byt’
užitočná logopédia. Prejaví sa tiež one-
skorená akvizícia koordinácie oko – ruka
a vizuálneho vnímania, čo ovplyvní
schopnost’ vášho diet’at’a sústredit’ sa na
učenie. Ako vaše diet’a rastie, začnete si

všímat’ extrémnu zdl vhavost’ pri všetkých intelektuálnych procesoch.
Špeciálni pedagógovia alebo zariadenia môžu s týmito problémami
pomôct’ a vášmu diet’at’u umožnia získat’ samostatnost’ v každo-
denných aktivitách.
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Posúdenie psychomotorického vývoja vášho diet’at’a je dôležité,
pretože vedie k vytýčeniu aktivít prispôsobených jeho potrebám.
Konkrétne liečebné postupy, ako logopédia alebo ergoterapia/psy-
chomotorická terapia, prispievajú k behaviorálnemu zlepšeniu.

Koordinácia oko – ruka je koordinovaná kontrola pohybu oka
s pohybom ruky a spracovanie vizuálnych vnemov vedúcich
k dosiahnutiu a uchopeniu. Vizuálne vnímanie je schopnost’
interpretovat’ okolité prostredie spracovaním vizuálnej
informácie.

Viditel’né sú aj d’alšie poruchy. U svojho diet’at’a si môžete všimnút’
zmeny v správaní, ako je napríklad hyperaktivita. To znamená, že
má diet’a problémy sústredit’ sa dlhšie ako niekol’ko minút a často
je potrebné menit’ aktivity. Táto hyperaktivita neskôr mizne.

Je tiež bežné, že deti s Dravetovej syndrómom nepočúvajú dospelých
a konajú podl’a svojich vlastných impulzov. Táto celý život zotrvá-
vajúca opozičná porucha je často prekážkou pri učení. Mnoho z
týchto detí môže prejavit’ autistické sklony (perseverácia, opakujúce
sa činnosti), autizmom však netrpia. Medzi d’alšími zmenami v sprá-
vaní sú obvyklé poruchy spánku alebo poruchy príjmu potravy. Aj
napriek tomu by malo byt’ diet’a vychovávané podl’a normálnych
výchovných pravidiel.

Všetky deti sú postihnuté zhoršenou motorikou, nie však v rovnakej
miere. Ataxia je jednou z nich. Vaše diet’a začne chodit’ v zodpove-
dajúcom veku, ale nestabilita u neho zotrváva dlhšie ako je obvyklé.
Vývoj je variabilný, ale diet’a sa v priebehu detstva naučí chodit’
samo bez vašej pomoci. Mierne ortopedické chyby, ako pes valgus,
možno liečit’ pomocou ortéz, ktoré môžu byt’ tiež prospešné pre
rovnováhu. Iné ortopedické nedostatky, ako skolióza alebo kyfóza
budú vyžadovat’ starostlivé sledovanie, najmä v období maximál-
neho rastu. V tomto štádiu, ale aj neskôr v dospelosti, môže pomôct’
detský fyzioterapeut.
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Normálna Lordóza Kyfóza Skolióza

U dospievajúcich a dospelých pacientov sa môžu objavit’ iné orto-
pedické poruchy. Niektorí môžu trpiet’ špecifickými poruchami
chôdze s názvom „prikrčená chôdza“. Tá je charakterizovaná
zvýšenou flexiou bokov, kolien a členkov, čo spôsobuje t’ažkosti pri
dlhšej chôdzi. Avšak mnoho z nich je schopných jazdit’ na bicykli,
lyžovat’, plávat’. Neváhajte vyskúšat’ športové aktivity, ktoré budú
bavit’ celú rodinu.

Bližšie informácie nájdete v Otázke 16.
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8• Je očkovanie príčinou
Dravetovho syndrómu?

Príčina a spúšt’ací faktor by sa nemali zamieňat’. Očkovanie Drave-
tovej syndróm nespôsobuje. Ako sme už spomenuli, obvyklou
príčinou je genetická mutácia de novo génu SCN1A (pozri Otázku
2). Dlho sa verilo, že je Dravetovej syndróm spojený s očkovaním,
pretože prvý záchvat často prichádza s prvou vakcínou. V skutočnosti
môžeme hovorit’ o očkovaní ako spúšt’ači, rovnako ako v prípade
horúčky, nie však ako o príčine (pozri Otázku 9).

Presný mechanizmus spájajúci očkovanie so záchvatmi nie je celkom
objasnený. Záchvaty spôsobené očkovaním v žiadnom prípade nem-
enia priebeh Dravetovej syndrómu ako z hl’adiska jeho závažnosti,
tak kognitívneho vplyvu.

V každej krajine je očkovanie zo zákona povinné. Pred očkovaním
diet’at’a sa porad’te s jeho lekárom, aby ste podchytili riziko záchvatov.
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9• Existujú spúšt’acie faktory
záchvatov v každodennom živote?

Kolísanie telesnej teploty, svetlo,
vzrušenie, emócie sú len niektoré z
mnohých spúšt’acích faktorov
záchvatov.

Horúčka je po celý život dôležitým
faktorom. Bežné infekcie sú zvlášt’
časté v prvých rokoch života a môžu
viest’ k záchvatom. Preto sa lieky na
zníženie telesnej teploty užívajú
vel’mi často.

Všeobecnejšie povedané, zmeny telesnej teploty sú tiež známymi
spúšt’ačmi a záchvaty môžu byt’ vyvolané dokonca aj miernou
zmenou spôsobenou intenzívnou fyzickou aktivitou, horúcou vaňou
alebo teplým prostredím.

Svetelné alebo vizuálne stimulácie sú často príčinou spôsobujúcou
záchvaty. Môžu vyvolat’ rôzne typy záchvatov. Tomuto javu sa
hovorí fotosenzitivita. Vizuálnou stimuláciou vyvolávajúcou
záchvat býva najčastejšie rýchly a opakujúci sa prechod zo svetlého
do tmavého prostredia (stroboskopické svetlo). Spúšt’ačom môže
byt’ dokonca aj žmurkanie. Tento jav možno tiež pozorovat’ pri sle-
dovaní pohyblivých plôch (záclony, morské vlny) a niektorých tele-
víznych obrazoviek. Spúšt’acím faktorom môže byt’ aj viac-menej
zložitý geometrický vzor (štruktúra), ako kamenistá cesta alebo
chodník.
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Váš detský lekár môže odporučit’ špeciálne okuliare s modrými
sklami, ktoré môžu pomôct’ obmedzit’ výskyt fotosenzitivity vyvolá-
vajúcej záchvaty.

Intenzívne emócie sú tiež často označované za spúšt’ače záchvatov
(vzrušenie, oslavy narodenín, ale aj frustrácie). Aby sa znížilo riziko
záchvatu, môžete prispôsobit’ svoje výchovné metódy (pozri Otázku
15).

Správna hygiena spánku (dostatok času na spanie a dobrá rovnováha
medzi dňom a nocou) pomôže predíst’ záchvatom spôsobeným
nedostatkom spánku.
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10• Aké druhy liekov sa používajú?

Bohužial’, v súčasnej dobe na Dravetovej syndróm neexistuje žiadny
liek. Liečba má vplyv iba na záchvaty, ktoré sú len príznakom tohto
syndrómu. Liečba je obvykle kombináciou niekol’kých typov liekov,
ktoré majú tendenciu znižovat’ počet záchvatov a ich závažnost’.
Všeobecne platí, že prvými predpísanými liekmi sú antiepileptiká.

Liečba obvykle nepotlačí všetky záchvaty.
Lekár sa bude snažit’ predpísat’ vášmu
diet’at’u tie najlepšie lieky na základe ich
klinickej účinnosti a s ohl’adom na ich
nežiaduce účinky. Majte na pamäti, že
nájst’ tú najvhodnejšiu kombináciu môže
trvat’ dlho a vývoj môže byt’ ovplyvnený
prejavmi ochorenia.

Vášmu diet’at’u bude pravdepodobne
predpísaná kombinácia dvoch alebo troch
antiepileptík. To je u pacientov s Drave-
tovej syndrómom obvyklé. Akékol’vek
nové lieky, zmeny alebo úpravy liečby

antiepileptikami musí odsúhlasit’ lekár vášho diet’at’a. Nezávisle na
type používaných liekov je polyterapia často sprevádzaná únavou
a ospalost’ou. Ak dôjde k lepšiemu zvládaniu záchvatov, možno niek-
toré nežiaduce účinky tolerovat’. Ak sa pozorujú nežiaduce účinky,
ale frekvencia a závažnost’ záchvatov zostávajú bez zmeny, mali by
ste sa znovu obrátit’ na svojho lekára.

Okrem rutinnej liečby sa zvyčajne predpisuje „záchranný“ liek, aby
sa zamedzilo dlhým záchvatom (dlhším ako 5 minút), ktoré by mohli
viest’ k príjmu na jednotku intenzívnej starostlivosti.
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Poruchy spojené s Dravetovej syndrómom, ako je hyperaktivita,
poruchy sústredenia, spánku alebo správania, možno tiež liečit’.
Lekár vám poskytne informácie o všetkých dostupných terapiách.
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11• Existujú okrem liekov aj iné
liečebné terapie?

Rovnako ako u iných neústupných epilepsií môže byt’ na prevenciu
záchvatov použitá nefarmakologická terapia. Je doplnkom antiepi-
leptík. Majte na pamäti, že každý prípad Dravetovej syndrómu je
individuálny a že to, čo funguje u jedného diet’at’a, nemusí fun-
govat’ u iného. Tieto nefarmakologické terapie priniesli rozmanité
výsledky. Existujú dve hlavné alternatívne terapie.

Ketogénna diéta je tá najbežnejšia.
Ide o stravu s vysokým obsahom tuku
a nízkym obsahom sacharidov (s
nízkym obsahom cukru), čo znamená,
že 90 % energetických prísunov tvoria
lipidy. Okrem výhod spočívajúcich v
obmedzení záchvatov, sa tiež môže
zlepšit’ správanie. Je však dôležité si
uvedomit’, že ketogénna diéta nie je
prírodná liečba, ktorá by mohla nah-
radit’ antiepileptiká. Táto liečba

vyžaduje vyškolený tím zostavený z lekárov, zdravotných sestier
a dietológov a zapojenie celej rodiny. Táto diéta so sebou nesie pra-
videlné lekárske bilancovanie/hodnotenie s ciel’om posúdit’ ako jej
význam, tak aj vedl’ajšie účinky, ktoré sa môžu objavit’. Je obmed-
zujúca a nemala by sa zamieňat’ s biostravou.
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Stimulácia blúdivého nervu

Blúdivý nerv vedie stimuláciu z mozgu do
radu orgánov (pl’úc, srdca, čriev, krvných
ciev atd’.) a reakcie týchto orgánov spät’
do mozgu. Liečba stimuláciou blúdi-
vého nervu (VNS) môže regulovat’ epi-
leptické záchvaty neznámym akčným
mechanizmom.

Spočíva v chirurgickej podkožnej implan-
tácii zariadenia na hrudníku, podobne ako
v prípade kardiostimulátora. Zariadenie je
potom napojené drôtom skrytým pod
kožou na blúdivý nerv v krku.
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12• Čo robit’ v prípade horúčky a
zvýšenej telesnej teploty?

U pacientov s Dravetovej syndrómom je mierne kolísanie telesnej
teploty dobre známym spúšt’acím faktorom záchvatov, a to po celú
dobu života. Zvýšenie telesnej teploty môže byt’ spôsobené
horúčkou, fyzickou aktivitou, alebo dokonca vystavením horúcemu
prostrediu (horúce kúpele, slnenie atd’.).

V prípade faktorov okolitého prostredia možno povedat’, že „gram
prevencie sa rovná kilogramu lieku“, inými slovami to znamená, že by
ste sa mali vyhýbat’ faktorom meniacim telesnú teplotu vášho
diet’at’a. Vd’aka skúsenostiam sa tieto faktory naučíte rozpoznat’ a
predídete tak zbytočným obmedzeniam každodenných aktivít.
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Tu nájdete niektoré užitočné rady:
• používajte vhodné oblečenie;
• dávajte diet’a do vody aj z vody vel’mi pomaly;
• nikdy diet’a nekúpte v príliš horúcej vode;
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• vyhýbajte sa prostrediu s vysokou teplotou;
• obmedzte intenzívne telesné aktivity;
• vyhýbajte sa silným emóciám, vzrušeniu a stresujúcemu
prostrediu;
• majte po ruke lieky na zníženie telesnej teploty.

Špeciálne rady pre letnú sezónu:
• dbajte na správnu hydratáciu (v prípade problémov s príjmom
potravy používajte vodu v želatínových tobolkách);
• ponúkajte studené nápoje;
• nechajte svoje diet’a v tieni;
• používajte klimatizáciu, alebo diet’a schlad’te mokrým uterákom
(napríklad pri jazde v aute počas horúceho dňa);
• používajte klobúk.

S výskytom horúčky môžete cítit’ úzkost’, alebo dokonca strach, a
to vás môže viest’ k sledovaniu telesnej teploty diet’at’a aj
niekol’kokrát denne. Aj ked’ pri častom kontrolovaní teploty
pocit’ujete úl’avu, uvedomte si, že to môže tiež spôsobit’ väčší stres
(pravidelné spracovanie, strach z výsledku atd’.). Aj v tejto nel’ahkej
situácii bude vaším najlepším spojencom skúsenost’.

Strach z horúčky vás tiež môže viest’ k prehodnoteniu pravidelnosti
školskej dochádzky, pri ktorej je diet’a pravdepodobne vystavené
nádche, detským infekciám a chorobám. Neexistuje žiadna jed-
noznačná odpoved’ a vaše konečné rozhodnutie by malo zabezpečit’
rovnováhu medzi týmito rizikami a výhodami sociálnej integrácie.

Užívanie liekov na zníženie horúčky je bežnou praxou v situáciách,
ktoré vedú k zmenám telesnej teploty (počas infekcie spojené s
horúčkou alebo v „rizikovom“ prostredí). Avšak ich použitie by
nemalo byt’ systematické. „Rizikové“ situácie vášho diet’at’a sa
naučíte rozpoznat’ a tieto lieky budete používat’ vhodným spô-
sobom podl’a pokynov lekára.
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13• Ako sa pri záchvatoch správat’?

Ked’ príde epileptický záchvat, zachovajte pokoj a neprepadajte
panike. Bez ohl’adu na to, ako desivé záchvaty môžu byt’, aj bez
ohl’adu na ich druh, nie sú zvyčajne životu nebezpečné. Krátke zách-
vaty nepoškodzujú mozog. Ide skôr o to, „kde a kedy“ sa vyskytnú
(schodiská, plávanie, hojdačka, križovatka atd’.) a kde teda môžu
viest’ k vážnym následkom. V noci preto nepoužívajte vel’ké vankúše
a nenechávajte plyšové hračky na posteli.
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Zotavovacia poloha

Čo by ste mali robit’ pri kr včovitom
záchvate so stratou vedomia:
• dajte diet’a do stabilizovanej
polohy (na bok). Tým sa zabráni
uduseniu slinami alebo možnými
zvratkami;
• dajte mu niečo mäkké pod hlavu,
alebo ho držte rukami;
• odstráňte nebezpečné predmety
v okolí, aby sa o ne nezranilo;
• zostaňte s ním, kým sa nezačne
prebúdzat’ a pokojne dýchat’.

Čo by ste nemali robit’ pri krvčovitom záchvate so stratou vedomia:
• nedávajte nič do úst;
• nesnažte sa ho prebudit’;
• nenút’te ho vstat’;
• v priebehu záchvatu, alebo krátko po ňom, mu nedávajte nič na
pitie.
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Špeciálne situácie
• Predlvžené záchvaty čiže status epilepticus, rovnako ako klonické
alebo tonicko-klonické záchvaty, trvajúce dlhšie ako 5 minút,
vyžadujú použitie záchrannej liečby (pozri Otázku 10). Odporúčame
vám spísat’ si núdzový plán, pripravený a vysvetlený vaším detským
lekárom (pozri nižšie). Ak záchvat neodznie ani napriek týmto post-
upom, musí byt’ vaše diet’a prijaté na pohotovost’, pokial’ možno
medicínsky vyškoleným tímom.

Ak máte d’alšie deti, budete si musiet’ pripravit’ plán, čo s nimi, v
prípade odchodu do nemocnice. Zvol’te „rodiča v službe“, ktorý zos-
tane s ostatnými det’mi, aby mohli pokračovat’ vo svojich aktivitách
a vyhli sa tak traumy z hodín strávených v nemocničnom prostredí,
zatial’ čo vy poveziete svoje diet’a na pohotovost’ (alebo naopak).

Kontrolný zoznam obsahu písomného núdzového plánu
(Musí byt’ napísaný lekárom vášho diet’at’a)

Krstné meno, priezvisko
Hmotnost’ s dátumom váženia
Súčasná liečba (zoznam liekov, aktuálne dávky, dátum lekár-
skeho predpisu).
Nezabudnite, že každodenná liečba antiepileptikom by mala
v núdzových situáciách pokračovat’
Známe alergie

Pripomeňte si, čo robit’ pri dlhotrvajúcom záchvate
Pripomeňte si, čoho sa vyvarovat’ pri dlhotrvajúcom záchvate
Kedy volat’ záchrannú službu?
Aké sú kritériá vyžadujúce pohotovost’?

1. Prvoradá liečba: Názov lieku, spôsob podávania a dávkovanie.
2. Druhoradá liečba: Ak je poskytovaná po prvoradej, názov
lieku, spôsob podávania a dávkovanie.
3. Uved’te liečbu, aby nedošlo k možnému zhoršujúcemu účinku
(pozri Otázku 10), alebo možnej interakcii s dennou liečbou.
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14• Ako vysvetlit’ situáciu rodine
a priatel’om?

Je dôležité svojim priatel’om a členom rodiny vysvetlit’, čo je Drave-
tovej syndróm. Napríklad, môžete povedat’: Ide o vzácnu
celoživotnú epileptickú poruchu začínajúcu v prvom roku života. Nie
je to nákazlivé ochorenie. Na túto chorobu zatial’ neexistuje žiadny
liek, existuje iba liečba príznakov. Môžete sa zmienit’ o situáciách,
ktoré záchvaty spúšt’ajú. Povedzte svojim príbuzným, že byt’
svedkom záchvatu, môže byt’ vel’kým emocionálnym šokom.

Nemali by ste sa hanbit’ povedat’, že je náročné vyrovnat’ sa s cho-
robou, a požiadat’ o pomoc.

Ak sa niekto ponúkne, že vaše diet’a postráži, neváhajte a urobte mu
zoznam krokov pre prípad, že by dostalo záchvat. Vysvetlite, ako
záchvaty vyzerajú a ako ich zvládat’. Môžete vysvetlit’ a ukázat’, ako
sa užívajú lieky a ako a kedy podat’ záchranný liek. Pre prípad dlhotr-
vajúceho záchvatu zanechajte jasný písomný núdzový plán. A čo je
najdôležitejšie: nezabudnite si zobrat’ svoj telefón.

V tejto brožúre nájdete aj užitočné informácie o Dravetovej syn-
dróme pre vašu rodinu a priatel’ov.
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15• Ako zvládat’ každodenný život?

Po oznámení diagnózy, zvyčajne trvá
niekol’ko mesiacov, než plne pochopíte
vplyv tohto syndrómu na váš každo-
denný rodinný život.

V tomto momente môžete svojmu det-
skému lekárovi oznámit’ všetky vaše
obavy o vývoji syndrómu. Lekár bude
pravdepodobne opatrný, pretože zách-
vaty, kognitívny vývoj, správanie alebo
iné súvisiace črty sú u každého pacienta
individuálne. Všetky získané informácie vám pomôžu naplánovat’,
ovládat’ a prispôsobit’ váš budúci rodinný život.

Je dôležité mat’ na pamäti, že vaše zdravie, pohoda a odvaha sú pre
vaše diet’a zásadné. Vy a vaša rodina potrebujete čo najnormálnejší
život. Ak máte pocit, že je situácia neriešitel’ná, neváhajte a
vyhl’adajte lekársku pomoc. Táto situácia môže nastat’ hned’ na
začiatku, pri diagnostike Dravetovej syndrómu, alebo kedykol’vek v
priebehu choroby. Nečakajte, až sa situácia stane neznesitel’nou.
Nehanbite sa za to, že potrebujete pomoc, vo vašej situácii je to
úplne normálne. Bude to mat’ pozitívny vplyv na starostlivost’ o vaše
diet’a a na schopnost’ celej rodiny radovat’ sa zo života.

Ostatní súrodenci budú vystavení stresovým situáciám: budú sved-
kami záchvatov a bolestivého vývoja choroby. Všimnú si tiež, že ich
súrodenec vyžaduje všetku vašu pozornost’. Rovnako ako u iných
závažných ochorení nie je nezvyčajné, že sa začnú ostatní súrodenci
cítit’ odstrčení, alebo že sa na nich zabudlo. Môže to viest’ k
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extrémnemu napätiu vnútri rodiny (žiarlivost’, zlost’, hnev). Psy-
chológ môže byt’ užitočný. Len čo sú dost’ starí na to, aby situáciu
pochopili, neváhajte vysvetlit’ svojim det’om, že záchvat vo všeo-
becnosti nie je životu nebezpečný a že existuje plán, ako ho
zvládnut’. Môžete im povedat’ vopred, že budete musiet’ íst’ s ich
súrodencom do nemocnice. Ak máte pocit, že sa s tým dobre vyr-
ovnávajú, môžete im dat’ aktívnu úlohu, ked’ dôjde k tejto situácii:
dohliadat’ na mladšieho súrodenca počas záchvatu, príprava liekov,
zatial’ čo rodičia stabilizujú diet’a, požiadat’ ich, aby zavolali prí-
buzným, ale vždy majte na pamäti, že sú to len deti. Je tiež dôležité,
aby mali čo najnormálnejší život, navštevovali priatel’ov a prí-
buzných, a trávili čas s vami doma a cez prázdniny.

Rovnako ako vo všetkých stresových situáciách, vy a váš partner
budete musiet’ držat’ spolu. Bude pre vás dôležité udržat’ si v rámci
možností spoločenský život.

Príbuzní a priatelia môžu reagovat’ rôzne na skutočnost’, že máte
diet’a s t’ažkým ochorením. Možno nebudú chápat’ celú situáciu a
prekážky, ktorým rodina musí čelit’, vy ale budete potrebovat’ ich
podporu. Zvyčajne nie sú svedkami záchvatov a nemajú žiadnu pre-
dstavu o tom, aké dlhé môžu byt’, to je dôvod, prečo pre nich nie
je l’ahké pochopit’ fakt, že ste tak zmenili svoj životný štýl. Môžu
mat’ strach zo záchvatov, alebo sa môžu cítit’ odmietnutí, pretože
s nimi už nechodíte von tak často, ako ste boli zvyknutí. Možno
nebudú chápat’, prečo ste tak smutní a uzavretí, ked’ vidia, že vaše
diet’a vyzerá v poriadku a zdravo. Budú potrebovat’ čas a vel’a vys-
vetlení. Je dôležité postupne im jednotlivé veci vysvetlit’ a povedat’
im, čím si prechádzate. Môžu vám pomôct’ s množstvom prob-
lémov, bez toho, aby sa priamo museli starat’ o vaše diet’a, ak si na
to netrúfajú. Ak vám ponúknu pomoc, môžete ich požiadat’, aby
vám nakúpili, uvarili, vzali ostatné deti von, vyzdvihli ostatné deti zo
školy, alebo dokonca zorganizovali zbierku na deti postihnuté Dra-
vetovým syndrómom atd’. Ale nezabudnite, že vzt’ah je obojstranný,
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príbuzní a priatelia vám pomôžu zvládat’ každodenný život, ale na
oplátku musíte byt’ trpezliví, vysvetl’ovat’, chápat’ (aj ked’ vám ner-
ozumejú!). A potom vypočujú vaše volanie o pomoc.
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Záchvaty sa pri Dravetovej syndróme často vyskytujú v noci. Je
pochopitel’né, že ako rodičia z toho máte strach, a preto sa rozhod-
nete spat’ so svojím diet’at’om vo vašej alebo jeho posteli. Pre vás
ako opatrovatel’a je dôležité, aby ste si zachovali dobré fyzické aj
duševné zdravie, a preto potrebujete dostatok spánku a odpočinku.
Inak bude príliš náročné zvládat’ tento už tak komplikovaný „nor-
málny“ každodenný život. Existuje celý rad možných riešení. Niektorí
rodičia používajú pulzný oximeter, ktorý sníma srdcovú frekvenciu a
obsah kyslíka v krvi, ktoré sa počas záchvatu môžu zmenit’. Matrac
s monitorom epilepsie spolu s videokamerou, ktorá detekuje krvčovité
záchvaty, niektoré rodiny používajú zvukové náramky. Stále nie je
dokázané, či sú tieto zariadenia úplne spol’ahlivé. V každom prípade
niektoré rodiny zaznamenali zlepšenie spánku.

V mnohých krajinách poskytujú rôzne sociálne služby poradenstvo
a podporu osobám so zdravotným postihnutím a ich rodinám.
Prvým krokom je nadviazanie kontaktu s miestnymi sociálnymi
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službami a lekárom, ktorí sú o dostupnej podpore informovaní.
Vel’kým prínosom sú finančné podpory, lepšie pracovné podmienky
pre rodičov, zabezpečenie opatrovatel’ov, ponuka starostlivosti,
dávky pre rodiny s členmi so vzácnym ochorením. V niektorých kra-
jinách existujú rodičovské skupiny a združenia, ktoré sú dôležitým
aktérom v zdiel’aní skúseností jednotlivých rodín.
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16• S akými špecifickými prekážkami
sa bude vaše diet’a stretávat’ v
každodennom živote?

Ako je zrejmé v Otázke 7, sú deti s Drave-
tovej syndrómom vystavené riziku výskytu
porúch učenia, problémom s motorikou a
váhou, poruchám správania a ortopedickým
zdravotným postihnutiam.

Ako už bolo odporučené, ak máte vo vašej
krajine k dispozícii špecifické kliniky s multi-
disciplinárnymi tímami, budú pre vás najv-
hodnejším riešením. Napriek vašej láske a
úsiliu môžu byt’ pre vás všetky tieto prob-
lémy vel’kou zát’ažou.

Problémy s učením nie sú zvyčajne pred
povinnou školskou dochádzkou nápadné, a dokonca sa niekedy ani
neobjavia, ale učenie by malo byt’ v každom prípade aktívne pod-
porované. Pred povinnou školskou dochádzkou môžu byt’ vášmu
diet’at’u prospešné včasné intervenčné programy s ciel’om zlepšit’
jeho vývoj. Skoré zakročenie zvyčajne vášmu diet’at’u poskytne zau-
jímavé denné aktivity.

U týchto detí nie je nezvyčajné, že začnú chodit’ na nočník neskôr.

Čím je vaše diet’a staršie, tým sú poruchy spánku častejšie. Vyznačujú
sa neskorým zaspávaním, alebo nespavost’ou uprostred noci, alebo
dokonca vel’mi skorým ranným vstávaním. Nie sú spôsobené
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abnormálnou organizáciou spánku. Sú d’alším príznakom ochorenia
a možno ich len t’ažko liečit’. Zmena harmonogramu činností môže
pomôct’.

Problémy so stravou a neprospievanie sú v prvých rokoch pomerne
časté.

Tieto t’ažkosti môžu byt’ spôsobené niekol’kými faktormi: porucha
žuvania alebo prehlvtania, pomalé trávenie, strata chuti do jedla v
dôsledku antiepileptík atd’. Riešenia existujú: špecifická žuvacia ter-
apia, lieky urýchl’ujúce trávenie, alebo v niektorých zriedkavých prí-
padoch zavedenie gastrickej sondy. Vel’kým prínosom môže byt’ tiež
stretnutie s odborníkom na výživu, alebo dietológom.

Na kontrolu alebo zníženie záchvatov bude vaše diet’a po celý život
zvyčajne užívat’ kombináciu liekov s denným príjmom. Táto kombi-
nácia sa môže časom menit’ v závislosti na liekoch, trvaní účinnosti
a vývoji choroby.
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17• A čo škôlka a škola?

Čo sa týka školskej dochádzky, nie sú na
tom všetky krajiny rovnako. Závisí to na
miestnych predpisoch. Niektoré krajiny sú
dobre vybavené špecializovanými vzdeláva-
cími službami.

Tradičné škôlky a školy sú zvyčajne spô-
sobom, ako začat’. Det’om s Dravetovej
s y n d r ó m o m p r o s p e j e š k o l a , s t y k
s ostatnými det’mi a vyvíjajúce sa vzt’ahy s
opatrovatel’mi. Prínosom budú tiež aktivity,
ktoré si v škole užívajú deti rovnakého veku.
Môžu tiež získat’ nezávislost’. Existuje však
niekol’ko tém, ktoré by mali byt’ prediskutované:
• V súlade s danými miestnym predpismi je nevyhnutné zabezpečit’
núdzový plán pre zvládnutie záchvatov. Užitočné môže byt’ školiace
stretnutie s učitel’mi a nadviazanie kontaktu s miestnou záchrannou
službou, či miestnym strediskom lekárskej starostlivosti.
• Pretože záchvaty môžu byt’ spustené horúčkou a inými zmenami
teploty, musia sa zamestnanci školy naučit’, ako zvládnut’ nasledu-
júce situácie: kedy podat’ lieky znižujúce telesnú teplotu, obliekanie,
čo robit’, ked’ ide diet’a von a je vel’ká zima alebo vel’ké teplo,
udržiavanie vhodnej teploty v učebni atd’.
• Osobný asistent musí dohliadat’ a pomáhat’ pri učení, toalete,
jedle atd’.
• Logopédia a fyzioterapia sú často vhodné. Mali by byt’ súčast’ou
školských hodín, aby sa predišlo príliš dlhému, vyčerpávajúcemu
dňu. Ak nie sú k dispozícii v škole, je možné ich zariadit’ mimo nej.
• Je dôležité stanovit’ rovnaké výchovné pravidlá doma aj v škole.
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Vývojové objektívne vyšetrenie pomôže naplánovat’ každý akade-
mický rok. V niektorých krajinách môže byt’ poskytnuté v škole, alebo
mimo nej, miestnymi sociálnymi službami, alebo za pomoci exter-
ného poskytovatel’a, alebo dokonca prostredníctvom multidiscipli-
nárneho tímu.

Po niekol’kých rokoch strávených v bežnej škole sa objaví jasná
potreba špecializovanej pomoci. V niektorých krajinách je možné
zaistit’ vzdelanie v špecifických triedach tým, ktorí zostanú v bežnej
škole a deti tak môžu zdiel’at’ aktivity. V niektorých prípadoch
možno poskytnút’ špeciálne vzdelanie v špecifických strediskách.
Vd’aka starostlivosti profesionálnych učitel’ov, psychológov, logo-
pédov, ergoterapeutov, fyzioterapeutov a niekedy aj sestier a lekárov
je tento typ vzdelania pre deti a mladých dospelých s Dravetovej
syndrómom vel’kým prínosom.

j:\
20

00
\i

m
ag

e\
18

53
36

\\
17

34



18• Akú pomoc bude vaše diet’a
potrebovat’ v dospievaní a
dospelosti a čo možno
očakávat’?

Dospievajúci a mladí dospelí trpia stále
aktívnou epilepsiou s prevažne nočnými
záchvatmi. Aj ked’ je každý prípad indi-
viduálny, sú spravidla kognitívne a
motorické poruchy t’ažké.

Spolu s podporami spomínanými v Otázke 15 a dostupnými štruk-
túrami vo vašej krajine sú nasledujúce body najlepším odporúčaním,
ktoré vám môže pomôct’. Majte stále na pamäti, že bude vel’mi
náročné zvládat’ všetko samostatne. Aj ked’ máte okolo seba multi-
disciplinárny tím, je dôležité udržiavat’ svoj rodinný kruh. V každo-
dennom živote s touto chorobou potrebujú rodičia i súrodenci
chorého chvíl’u odpočinku. Napríklad počas záchvatov alebo hospi-
talizácie zaved’te systém „rodiča v službe“, čo znamená, že jeden z
rodičov pôjde na pohotovost’ a zvyšok rodiny sa tak môže venovat’
bežným veciam.

Multidisciplinárny tím najprv vyhodnotí potreby individuálnej asis-
tencie, alebo špecifického vzdelávania. Bez ohl’adu na jeho kogni-
tívnu úroveň vášmu diet’at’u v pokroku pomôžu špecifické stimu-
lácie a sociálne interakcie. Dospievajúci pacienti s Dravetovej
syndrómom nie sú často dobre akceptovaní kvôli ich zlej reči a podiv-
nému správaniu. Logopedické cvičenie s odborníkom môže vášmu
diet’at’u pomôct’ zlepšit’ jeho jazykové schopnosti a vyjadrit’ l’ahšie
svoje pocity a obavy. Môže tiež dochádzat’ na skupinové aktivity
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pod dohl’adom inštruktora školeného na zvládnutie záchvatov. Vždy
sa snažte podporit’ samostatnost’, vzt’ahy s ostatnými a sociálne
začlenenie. Preto môžu byt’ pomocou miestne združenia Dravetovej
syndrómu, združenia pre zdravotne postihnutých, skautské
komunity, alebo aj iné miestne združenia, ktoré môžu ponúknut’
rôzne aktivity: chôdzu, kempovanie, telesné cvičenie, záhradníctvo,
starostlivost’ o zvieratá, jazdu na koni, plávanie (pod dohl’adom),
herectvo, tanec, mal’ovanie, nakupovanie, hudbu, filmy atd’. Letné
tábory môžu ponúknut’ rovnaké činnosti, čo adolescentom umožní
oslobodit’ sa od závislosti na svojich rodičoch a stýkat’ sa s ostatnými
mladými l’ud’mi rovnakého veku.
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Z psychologického hl’adiska môže byt’
terapeut vel’kým prínosom pri rozpoz-
naní nenápadných príznakov depresie.
Dospievajúci a dospelí pacienti s Drave-
tovej syndrómom si svoju odlišnost’
uvedomujú a trpia tým. Vy sami
môžete mat’ pocit, že potrebujete
vyhl’adat’ psychologickú podporu.

V dospelosti bude pre vaše diet’a
dôležité, aby žilo v chápajúcom pros-
tredí, kde sú opatrovatelia dobre infor-

movaní o jeho chorobe a poskytnú mu zodpovedajúce aktivity.
Pokračujte s fyzioterapiou a psychologickou stimuláciou, aby sa
predišlo zhoršeniu fyzického a psychického stavu. Pomocou môže
byt’ aj príjem v prispôsobených štruktúrach (ako stály alebo ambu-
lantný pacient).
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19• Na aké otázky musí ešte lekársky
výskum odpovedat’?

Odpoved’ môže obsahovat’ zložité vedecké pojmy. Ak chcete lepšie
porozumiet’, neváhajte sa obrátit’ na svojho detského lekára.

Napriek stále sa rozširujúcemu povedomiu o Dravetovej syndróme a
novým terapeutickým možnostiam zavedeným v priebehu posledného
desat’ročia, zostávajú stáleniektoréotázkynezodpovedané.Vovýskume
je potrebné pokračovat’, aby sme mohli pochopit’ faktory ovplyvňujúce
Dravetovej syndróm s ohl’adom na klinický priebeh a následky: prečo
niektoré záchvaty nie je možné liečit’ antiepileptikami, existujú d’alšie
gény, ktoré chorobu ovplyvňujú, aká je očakávaná dlvžka života atd’.

Najprv sa myslelo, že nedostatočný vývoj a duševné následky sú dôs-
ledkom vysokej frekvencie, intenzity a nekontrolovatel’nosti zách-
vatov. Naše doterajšie vedomosti to však nepreukázali. Zdá sa, že
genetický pôvod Dravetovej syndrómu je hlavnou príčinou
vývojových problémov.

Závažnost’ záchvatov pri Dravetovej syndróme môže závisiet’ od
typu mutácie postihujúcej gén SCN1A. Súčasné vedomosti však
naznačujú, že dôležité môžu byt’ aj d’alšie faktory.

Dravetovej syndróm je životu nebezpečné ochorenie. Avšak smrt’
spôsobená záchvatom zostáva výnimočná. Napriek tomu je úmrt-
nost’ vyššia ako u všeobecnej populácie. Táto miera nadmernej úmrt-
nosti závisí od faktorov, ako je infekcia, predlvžený status epilepticus,
nehody, alebo zostáva bez vysvetlenia. Tieto nevyjasnené úmrtia sú
u všetkých typov epilepsie témou aktívneho výskumu. Medicínsky
sú definované ako „SUDEP“ (čo je skratka pre „náhle nečakané
úmrtie počas epilepsie“). Napriek tomu žije väčšina detí s Dravetovej
syndrómom dobre až do dospelosti.
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20• Existujú pri Dravetovej syndróme
nejaké nové terapeutické
prístupy?

Výskum v oblasti neurovied a neurológie je vel’mi aktívny, prináša
nádej pre budúcnost’. Niektoré témy výskumu nových terapeu-
tických prístupov sú stále predmetom diskusií, ale v súčasnej dobe
nemáme žiadnu praktickú odpoved’.

Pokial’ ide o liečenie, nie je jasné, prečo sa terapeutická reakcia u
pacientov rôzni. Jedna z hypotéz naznačuje, že majú vplyv genetické
faktory. Táto hypotéza si vyžaduje d’alší výskum.

Čo sa týka nových liečebných procedúr, existuje vel’a diskusií na
tému využitia lekárskej marihuany (lieky alebo sirup) na liečbu zách-
vatov. V čase, ked’ píšeme túto brožúru, neexistuje žiadny klinický
dôkaz o jej účinnosti v súvislosti s Dravetovej syndrómom. Zdá sa,
že nádej vysvitla s príbehom mladého dievčat’a s Dravetovej syn-
drómom, ktoré zažilo neuveritel’né zlepšenie vd’aka užívaniu špe-
cifických kmeňov marihuany. Aj ked’ bola lekárska marihuana
vyskúšaná u iných pacientov, musí byt’ pred bežným užívaním
det’mi s Dravetovej syndrómom posúdená jej účinnost’ a
bezpečnost’. V prípade epilepsie sa experimentálne štúdie s látkou
Cannabidiol stretli so zmiešanými výsledkami, čo zhoršuje vyhodno-
tenie záverov.

Klinické štúdie môžu v blízkej budúcnosti priniest’ jasnejšiu
odpoved’.

Pokial’ ide o už na trhu prítomné lieky, sú niektoré vo fáze klinickej
štúdie s ciel’om posúdit’ účinnost’ a bezpečnost’ u pacientov
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s Dravetovej syndrómom. Váš detský lekár sa vás tiež môže opýtat’,
či ste ochotní zapísat’ svoje diet’a na klinickú štúdiu, ktorá môže
pomôct’ s vývojom nových liečebných metód.

Využitie kmeňových buniek v liečbe epilepsie je v súčasnej dobe tiež
predmetom štúdií vo výskumných laboratóriách. Ak sa niekedy dos-
tanú na trh, budú liečit’ iba symptómy, ale nevyliečia Dravetovej
syndróm.
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Slovník pojmov

Ataxia: porucha motoriky bez ochrnutia, vyznačujúca sa chybou
pohybovej koordinácie s nesúrodými pohybmi, zle prispôsobenými
danému ciel’u, a to najmä pri chôdzi, čo môže viest k problémom s
rovnováhou a pádom.
Elektroencefalogram (EEG): test, ktorý meria elektrickú aktivitu
mozgu.
Fotosenzitivita: všeobecne možno povedat’, že ide o reakciu na
svetlo. U pacientov trpiacich epilepsiou sa môže svetlo stat’
spúšt’acím faktorom záchvatu. Tieto faktory sú u každého iné, ale
najčastejšie ide o blikajúce svetlo (napr. blikajúce biele svetlo nasle-
dované tmou), kontrastné vzory (napr. jasné biele pruhy na čiernom
pozadí), stimulujúce obrázky, ktoré prit’ahujú celé zorné pole (napr.
sedenie vel’mi blízko pri televízii) a určité farby, ako je červená alebo
modrá.
Ketogénna diéta: diéta, pri ktorej sú eliminované cukry a upred-
nostňujú sa tuky. Vytvára ketóny v moči, odtial’ jej názov.
Koordinácia oko – ruka: koordinácia oko – ruka je koordinované
vedenie pohybu oka s pohybom ruky a spracovanie vizuálneho
vnemu vedúce k dosiahnutiu a uchopeniu.
Magnetická rezonancia (MRI): metóda, lekárska zobrazovacia
technika využívajúca silné magnetické pole a rádiové vlny na vytvor-
enie celkového obrazu tela.
Mutácia de novo: alternácia v géne, ktorý je prvýkrát prítomný u
jedného člena rodiny v dôsledku mutácie v zárodočnej bunke
(vajíčko alebo spermie) jedného z rodičov alebo v samotnom oplod-
nenom vajíčku.
Neuropsychologické testy: ciel’om testov je určit’ kognitívne
funkcie, alebo zistit’ stupeň zhoršenia určitej schopnosti.
Polyterapia (čiže kombinovaná terapia): terapia, pri ktorej sa
používa viac ako jeden liek alebo modalita (opakom je monoterapia,
akákol’vek terapia prebiehajúca samostatne).
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Prikrčená chôdza: je charakterizovaná zvýšenou flexiou bokov,
kolien a členkov, takže sa chôdza na dlhšie vzdialenosti stáva náročnou.
Čím skôr sa táto porucha chôdze objaví, tým horší bude stav pacienta
v dospelosti. Väčšina pacientov je však schopná chodit’ doma, do školy
či do práce. Iba niektorí z nich potrebujú invalidný vozík.
Skolióza a kyfóza: deformácia chrbtice (viz str. 14).
Vizuálne vnímanie: ide o schopnost’ interpretovat’ okolie spraco-
vaním vizuálnych informácií.

Absencia: krátka strata vedomia bez kr včov. Diet’a sa prestane
venovat’ tomu, čo práve robilo, jeho pohl’ad je zrazu prázdny a pre-
stane reagovat’. Spravidla trvajú niekol’ko minút, ak sú ale dlhšie,
môžu viest’ k strate vedomia. Môžu prebehnút’ bez povšimnutia.
Atypické absencie: ak dôjde k atypickej absencii, vyzerá to, ako
by sa diet’a uzavrelo do svojho vlastného sveta. Tieto absencie môžu
trvat’ niekol’ko sekúnd až niekol’ko minút. Tento druh záchvatu
môže pretrvávat’ až do veku 12 rokov.
Febrilné záchvaty: epileptické záchvaty, ktoré sa zvyčajne vysky-
tujú u normálnych dojčiat a malých detí. Sú spôsobené horúčkou v
nezrelom mozgu. Pri Dravetovej syndróme sa tieto záchvaty môžu
objavovat’ po celý život. A niekedy sú jednoducho spôsobené hor-
úcim prostredím.
Generalizované záchvaty: záchvaty zasahujúce obe strany tela.
Hemiklonické záchvaty: záchvaty zasahujúce iba jednu čast’ tela.
Klonické záchvaty (kr vče): viac či menej rýchle trhavé pohyby
opakujúce sa v obvykle pravidelných intervaloch.
Konvulzivné záchvaty: záchvaty, ktoré sa viac či menej manifes-
tujú motorickými javmi (hypertónia, krvče).
Myoklonické záchvaty: náhle, vel’mi krátke pohyby, niekedy opa-
kované, podobné „zášklbom“ (fyzická reakcia na zl’aknutie).
Väčšinou majú miernu intenzitu. Horúčka môže zvýšit’ ich intenzitu
a frekvenciu.
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Parciálne (fokálne) záchvaty: záchvaty začínajúce v malej oblasti
v mozgu, viditel’né na zázname EEG. Prejavujú sa rôzne: svalová
stuhnutost’, dýchanie, potenie atd’. Tieto záchvaty sú väčšinou
krátke, trvajú menej ako 2 minúty.
Predlvžený záchvat, alebo status epilepticus: záchvat trvá bud’
20 – 30 minút, alebo dôjde najmenej k dvom záchvatom bez nor-
málnej periódy medzi nimi, vyžaduje okamžitú liečbu.
Tonicko-klonické záchvaty: tento typ záchvatov je dvojstupňový:
• prvá tonická fáza: Všetky svaly stuhnú. Vzduch je hnaný hlasivkami
a dochádza ku kriku a stenaniu. Osoba stráca vedomie a padá na
zem. Môže dôjst’ k prehryznutiu jazyka alebo tváre a okolo úst sa
môžu objavit’ sliny zmiešané s krvou. Tvár môže mierne zmodriet’,
• potom nastúpi klonická fáza: Objavia sa rýchle a rytmické zášklby
rúk a nôh, pričom sa ohýbajú a uvol’ňujú v lakt’och, bedrách a kole-
nách. Po niekol’kých minútach sa zášklby spomal’ujú a ustávajú. Ked’
je telo uvol’nené, niekedy môže dôjst’ k strate kontroly močového
mechúra alebo čriev. Vedomie sa vracia pomaly a pacient môže byt’
ospalý, zmätený, rozrušený, alebo depresívny. Tieto záchvaty spra-
vidla trvajú 1 až 3 minúty. Tonicko-klonický záchvat trvajúci dlhšie
ako 5 minút vyžaduje lekársku pomoc (pozri Otázku 5).
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Pre viac informácií

V Európe existuje mnoho združení pomáhajúcich postihnutým Dra-
vetovej syndrómom. Je možné, že takéto združenie existuje aj vo
vašej krajine. Môže vám vel’mi pomôct’ s hl’adaním miestnych
riešení a bude vám podporou vo vašom každodennom živote s Dra-
vetovej syndrómom. Ak chcete zistit’, či podobná štruktúra vo vašej
krajine existuje, informujte sa u svojho detského lekára, alebo sa ju
snažte vyhl’adat’ na internete.

Dravetovej syndrómu sú venované webové stránky www.dravet-syn-
drome.com. Nájdete tu l’ahko zrozumitel’né informácie o Drave-
tovej syndróme s vysvetlením o jeho príčinách, vývoji, zvládaní a
dostupných podporách.
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Prvých 20 otázok o 
D R AV E T O V E J  S Y N D R Ó M E

Prvých 20 otázok o 
D R AV E T O V E J  S Y N D R Ó M E

Charlotte Dravet - Stéphane Auvin
Domenica Battaglia - Ana Isabel Dias - Marina Nikanorova

Rocio Sanchez-Carpintero - Katalin Sterbova

Charlotte Dravet - Stéphane Auvin
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1 • Prečo stanovenie diagnózy trvá tak dlho?
2 • Čo je príčinou choroby?
3 • Ide o dedičné ochorenie? Existuje riziko pre ďalšie deti?
4 • Je nutné navštíviť aj iného lekára?
5 • Čo sa s dieťaťom deje v detstve?
6 • Čo sa s dieťaťom deje v dospievaní a v dospelosti?
7 • �Aké sú okrem záchvatov prejavy, s ktorými sa vy a vaše 

dieťa stretnete?
8 • Je Dravetovej syndróm spôsobený očkovaním?
9 • Existujú spúšťacie faktory záchvatov v každodennom živote?
10 • Aké druhy liekov sa používajú?
11 • Existujú okrem liekov aj iné terapie?
12 • Čo robiť v prípade horúčky a zvýšenej telesnej teploty?
13 • Čo robiť v prípade záchvatu?
14 • Ako situáciu vysvetliť rodine a priateľom?
15 • Ako zvládať každodenný život?
16 • �S akými špecifickými prekážkami sa bude vaše dieťa stretávať 

v každodennom živote?
17 • A čo škôlka a škola?
18 • �Akú pomoc bude vaše dieťa potrebovať v dospievaní a dospelosti 

a čo možno očakávať?
19 • Na aké otázky musí ešte lekársky výskum odpovedať?
20 • Existujú pri Dravetovej syndróme nejaké nové terapeutické prístupy?
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