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Predslov

Som vel'mi rada, ze vdm mozem predstavit’ tdto broziru s nazvom
Prvych 20 otdzok o Dravetovej syndréme, lebo som presvedcena, ze
je pre rodicov a rodiny dolezité mat’ k dispozicii dokument posky-
tujlci zrozumitel’né odpovede na otazky, ktoré si kladd o chorobe
svojho diet’at’a.

Vietci autori si medzinarodni detski neurolégovia pracujici
s mnohymi pacientmi postihnutymi Dravetovej syndrémom. Ich roz-
siahle vedomosti o tejto chorobe, zahrnuté v tejto brozdre pod
vedenim profesora Stéphane Auvin, sa snazia byt’ ¢o najviac
informativne.

Ciel'om tejto broziry je pomoct’ tym, ktori nedavno zistili, ze ich
diet’a trpi Dravetovej syndrémom a st touto diagnézou zaskoceni.
Mali sme pocit, Ze po vypocuti prvych informacii poskytnutych
lekdrom je nutné chorobu aj jej nasledky vysvetlit’ jednoduchou a
zrozumitel’nou formou. Nepochybne to pre vas bol 30k, a preto sa
mohlo stat’, Ze ste nieco prehliadli alebo ste nieComu neporozumeli.
Urcite sa chcete o chorobe dozvediet’ ¢o najviac a informacie
hl'adate na internete. MoZno ste narazili na vel’ké mnozstvo stranok
o epilepsii a Dravetovej syndréme. To vSak mozno len umocnilo vase
obavy, lebo podobnych stranok je vel’a a vysvetlenia su nie vzdy
zrozumitel’né a niekedy si dokonca protirecia, pretoze opisuji rozne
aspekty tejto choroby. Nie ste schopni posudit’ ich vierohodnost’ a
ani to, Ci sa tykaju prave vasho diet'at’a.

Rozhodne sa nesnazime nahradit’ vasho detského lekara, tato
broZzira ma za ciel’ iba priniest’ globalnu odpoved’ na hlavné otézky,
ktoré vas napadnu kratko po zisteni diagnézy, alebo neskor v kazdo-
dennych situaciach. Autori sa snazili priniest’ spravne odpovede bez
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toho, aby prili§ zachddzali do detailov, pretoZe vsetci pacienti nie st
zasiahnuti rovnako, a preto nemozno posudit’ kazdy existujdci indi-
vidualny pripad. Tato kniha je taktiez ur¢end rodindm z réznych
krajin, kde funguji miestne lekarske a lekarsko-socidlne Struktdry.
Plati to najma v suvislosti s dostupnost’ou antiepileptik a
moznost’ami zaclenenia diet’at’a do vzdelavacich a rehabilitacnych
Struktdr. Autori vas preto nabadajd, aby ste sa nebdli klast’ otazky
svojmu lekarovi, ktory vam poskytne d’alsie informacie tykajlce sa
konkrétnej situacie vasho diet’at’a.

Neodmyslitel'nou stcast’ou tejto broziry je tiez slovnik pojmov. Néj-
dete v nom vysvetlenia lekarskych terminov, s ktorymi sa stretnete.
Pomoze vam zlepsit’ dialég s vasim lekarom.

Vsetci autori majl osobné skdsenosti so vzt'ahmi s rodinami a det’mi,
ktoré Dravetovej syndrémom trpia. Preto vasim praktickym aj psy-
chologickym problémom rozumejid. Chceme vam ¢o najviac

pomoct’ a difame, Zze vam bude této brozira uzito¢nou pomockou.

Charlotte Dravet
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Uvod

PreCo préve tato brozdra a komu je urcend?

Ciel'om tejto brozury je priniest’ zrozumitel'né a uzito¢né informacie
rodinam a pribuznym pacientov trpiacich Dravetovej syndrémom.
Ako profesiondlni zdravotnici sme sa snazili v tomto kradtkom doku-
mente priniest’ celkovy prehl’ad o tom, ¢o je Dravetovej syndrém a
vysvetlit’ problémy, s ktorymi sa budete denne a po cely Zivot
stretavat’.

V naSom prepojenom svete s neobmedzenym pristupom k vedomos-
tiam nie je I'ahké najst’ spol’ahlivé a presné informacie. Aj ked’ na
nejaké informécie narazite, ich autormi si vacsinou lekari a vedci,
ktorych pojmy su horsie zrozumitel’né, alebo neprinasaju jasné vys-
vetlenie. A m6Zu viest’ aj k nedorozumeniu.

Ako t0to brozdru pouzivat'?

Snazili sme sa ¢o najlepsie zodpovedat’ na prvych 20 otazok, ktoré
si pravdepodobne poloZite, ked’ sa dozviete o Dravetovej syndréme.
Najdete tu aj praktické informécie, ktoré potom mozete komuni-
kovat’ ostatnym ¢lenom rodiny alebo pribuznym. Snazili sme sa vyt-
vorit’ I'ahko pochopitel'ny dokument, ktory si mozete precitat’ od
A po Z, alebo si prechddzat’ jednotlivé otazky.

Pretoze sme museli prestudovat’ vSetky aspekty tejto choroby, naj-
dete tu informécie, ktoré mozno nebudud vo vasej krajine alebo
nebudl vasmu diet’at’'u uzito¢né, alebo sa ho nebudi tykat’. Po
precitani tejto broZlry zistite, Ze je kazdy pripad Dravetovej syn-
drému jedinecny.
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Ddfame, ze vam této prirucka prinesie odpovede na otazky, ktoré
vznikn( pri oznameni choroby alebo aj neskor.

Napriek tomu je ndm jasné, Ze niektoré otézky zostan( nezodpove-
dané. V takom pripade je tu vas detsky lekar, ktory vam poskytne
vietky d’alSie mozné informécie. Stcast’ou je aj slovnik pojmov, ktory
vam pomdze s pochopenim lekarskych terminov.

Kto sU autori?

Sme detski neurolégovia z celej Eurépy. Specializujeme sa na epi-
lepsiu a aktivne pracujeme s det’mi trpiacimi Dravetovej syn-
drémom. Nasim ciel’om je podelit’ sa o nase miestne skidsenosti, a
to ako z klinického hl'adiska, tak aj z hl’adiska zvladania tejto vzacnej
choroby.

Stéphane Auvin



1 ¢ Preco stanovenie diagnozy
trvé tak diho?

Prvym priznakom Dravetovej syn-
dréomu byva obvykle dlhotrvajdci
zachvat (dlhsi ako 15 minat), ku
ktorému dochadza v priebehu akat-
neho ochorenia s horickou, alebo po
ockovani pred 12. mesiacom Zivota
diet’at’a.

Diagnostiku v3ak nie je mozné sta-
novit’ len na zaklade tohto prejavu.
Tento dlhotrvajlci zachvat vedie
lekara k uskutocneniu d‘alsich testov s ciel'om pochopit’ mozné
priciny tejto mimoriadnej udalosti. V skuto¢nosti moze ist’ o iné neu-
rologické poruchy, ktoré mézu u deti sposobit’ dlhotrvajuci zachvat,
ako napriklad febrilny zachvat, alebo deforméaciu malej Casti
mozgu, alebo dokonca poskodenie mozgu pocas pérodu.

Viysetrenia zahriaju zobrazovacie metddy v neuroldgii (magnet-
icka rezonancia, MRI) a elektroencefalograf (EEG). V nalie-
havom pripade sa niekedy vykonava lumbdélna punkcia a skima sa
mozgovomiesny mok, aby sa vylG¢ila mozgova mrtvica. Vysledky
tychto testov su u deti s Dravetovej syndrémom zvycajne normalne.

Neskor sa objavia kratSie zachvaty iného typu. Pri vyskyte tychto
zachvatov a s vysledkami v3etkych predchadzajucich vysetreni moze
byt’ stanovena diagnéza.



2 » Co je pricinou choroby?

Pri¢ina Dravetovej syndrému je geneticka. U vacsiny pacientov (asi
80 %) je pri¢inou mutécia génu s ndzvom SCNTA. Mutécia tohto
génu moze viest’ k abnormalnej ,elektrickej” mozgovej ¢innosti,
ktora moze vyvolat’ zachvaty.

Diagnéza Dravetovej syndromu je zaloZzena na klinickej stadii.
U pacienta v minulosti nedoslo k Ziadnemu vaznemu poraneniu
mozgu, ako je napriklad pérodna asfyxia alebo meningitida,
ktoré by vysvetlilo epilepsiu. Standardné vysetrenie, ako krvna
biochémia a neurozobrazovanie (CT vySetrenie a MRI) st nor- |

malne. V roku 2001 vyslo najavo, zZe je Dravetovej syndrém spo-
sobeny poruchou elektrickej funkcie mozgovych buniek.

U malého poctu pacientov sa mutacia SCNTA nevyskytuje. U tychto
pacientov boli identifikované iné zmutované gény. U pacientov, u
ktorych neboli zistené Ziadne z vy3Sie uvedenych génov, sa s
vyskumom pokracuije.



3 ¢ Ide 0 dedicné ochorenie?
| Existuje riziko pre d’alsie deti?

Vo véciine pripadov dochadza k mutécii génu SCNTA ,de novo”.
Znamena to, Ze ani otec, ani matka, zmutovany gén nemajd. Tato
mutécia vznikd spontdnne pred pocatim alebo v ¢ase pocatia,
pricom sG chlapci aj dievcata zasiahnuti rovnako. Zmutovany gén
nie je dedicny.

Ak sa u vasho diet’at’a objavi mutdcia SCN1A de novo, je na zéklade
nasich stcasnych znalosti riziko d'alSieho postihnutého diet’at’a rov-
naké, ako u celkovej populacie, (tj. 1:20 000 - 1:40 000 nar-
odenych). Vasim starsim det’om Ziadne riziko postihnutia Dravetovej
syndrémom nehrozi. Nikto nie je na vine. Za chorobu vasho diet'at’a
nenesiete ziadnu vinu, ani za ni¢ nie ste zodpovedni.

Mozno si kladiete otézku, ¢i je mutdcia SCNTA vzdy spojenéa s Dra-
vetovej syndrémom. Mutdcie SCNTA modzu byt’ zistené aj u
pacientov s inymi typmi epi- ‘
lepsie, ako je napriklad syndrém 6 @ O
GEFS +. GEFS + je skratka pre S
»geneticku epilepsiu s fwbrilnymi -
zachvatmi +”, ktora je charakter-
isticka v rodinach, kde rézni ¢le-
novia réznych generdcii trpia
miernejsimi formami epilepsie.




4 ¢ Je nutné navitivit’ ajiného lekara?

Mat’ diet’a s Dravetovej syndrémom je pre cell rodinu nérocné. Aj
ked’ vdm neurol6g vésho diet’at’a vysvetlil pri¢inu ochorenia, méze
byt’ stretnutie s genetikom dobrym spdsobom, ako situdciu lepsie
pochopit’.

Genetik podrobne vysvetli obvyklé mechanizmy genetiky a vyznam
mutacie de novo SCNTA. Pocas tohto stretnutia nevahajte klast’
otazky ohl’adom buducich tehotenstiev, rizikovych faktorov pre
ostatnych ¢lenov vasej rodiny atd’.

Je moZné, Ze su vo vasej krajine testy SCNTA beZnou praxou. Ziskanie
vysledkov moze trvat’ niekol’ko mesiacov, o by viak nemalo byt’
dévodom k odkladu zaciatku liecby.

Potvrdenie diagndzy testom moze zabranit’ d’alSiemu zbyto¢nému
hl'adaniu. Zvycajne ide o test DNA zo vzorky krvi.



5 ¢ Cosasdiet’at’om deje v detstve?

Prvy zéchvat sa zvycajne objavuje do 12. mesiaca Zivota diet’at’a.
Ide o klonicky zachvat, ktory trvd pomerne dlho. Spociatku moze
byt' generalizovany (postihujlci obe strany tela stcasne), alebo
hemiklonicky (postihujuci iba jednu stranu tela).

Ak je zachvat hemiklonicky, moze dojst’ k jeho rozsireniu aj na druhd
Cast’ tela a stdva sa z neho generalizovany.

Ak trva zachvat dlhsie ako 30 minut, hovorime o status epilepticus.
Lekarske vysetrenia, vratane EEG, su spociatku bezné.

Pocas niekol’kych dni, tyzdriov alebo mesiacov po prvej epizdde
zachvaty recidivuju a opakujud sa.

Medzi 12. a 18. Mesiacom' sd klonické zachvaty Zastejsie, ale kratsie.

Zhruba medzi 1. a 5. rokom sa za¢n( objavovat’ iné typy zachvatov.
Vase diet'a m6ze mat’ tieto zachvaty kedykol'vek, vo dne alebo v
noci. Mézu byt’ dlhotrvajlce a dokonca sa moézu zmenit’ v status
epilepticus, ¢o ma niekedy za nésledok hospitalizaciu na jednotke
intenzivnej starostlivosti.

Tieto zachvaty su:

* konvulzivne zachvaty (generalizované tonicko-klonické, gener-
alizované klonické alebo unilaterélne klonické). Budd sa objavovat’
po cely Zivot vasho diet’at’a;

1. Vek je uvedeny pre informaciu.



Prvych 20 otézok o Dravetovej syndréme

* myoklonické zachvaty: mozu byt izolované, alebo sa vysky-
tovat’ niekol’kokrat denne. S vyvolané environmentalnymi fak-
tormi, ako je stimulacia svetlom, meniace sa svetlo alebo zmurknutie
oka. Myoklonické zachvaty maji premenlivi intenzitu, od miernych
zésklbov jednej alebo viacerych Casti tela, vratane hlavy a trupu, po
ktorych niekedy nasleduje strata vedomia. Vacsinou sa objavuji cez
dert a mdZu zotrvat’ az do chvile zaspavania, ale miznd pocas hlbo-
kého spanku. Vase diet’a viak nemusi tento druh zachvatu nikdy
zazit’;

° atypické absencie: vase diet’a vyzera, ako keby sa uzavrelo do
svojho vlastného sveta. Tato absencia moZze trvat’ od niekol’kych
sekdnd az po niekol’ko minut. Tento druh zachvatu moéZze zotrvévat’
az do dospievania;

o fokalne zachvaty: fyzicky prejav tohto typu zéchvatu je t'azko
opisatel’ny. M6zeme spomenut’ otacanie hlavy a/alebo oci, klonické
zasklby tvarového svalu alebo jednej z koncatin, neschopnost’ rea-
govat’, stratu normalneho sfarbenia tvare, bledost’, slintanie, cya-
n6zu a zmeny dychania.

Vietky uZz spominané zachvaty mézu byt’ vyvolané réznymi
vonkajsimi faktormi. Spast’acie faktory s podrobne popisané
v Otazke 9. Neurolég véasho diet’at’a pravdepodobne uskutocni
dlhsie EEG, aby lepsie stanovil tento typ zachvatu. Aj ked’ pocas EEG
k zachvatu nedojde, vysledky st zvycajne abnormalne.

Pocas tohto obdobia mozno konstatovat’ oneskoreny vyvoj, ktory
bude trvat’ az do konca detstva. Existuje aj riziko porich spravania.
Vase diet’a sa bude pravdepodobne stretavat’ s kognitivnymi prob-
[émami a t'azkost’ami s u¢enim. Miera tychto deficitov je v3ak vari-
abilna a neuropsychologické testovanie moze byt’ sp6sobom,
ako tieto problémy sledovat’. Re¢ je vzdy problémova, ale u kazdého

diet'at’a je situacia ind. MoZe ist’ o totalnu absenciu, ale aj o relativne
Struktdrovany prejav umoznujici konverzéciu.



5.Cosa s diet'at'om deje v detstve?

Typy zachvatov:
Klonické zachvaty (krce): viac & menej rychle trhavé pohyby

opakujtice sa v obvykle pravidelnych intervaloch.

Tonicko-klonické zachvaty:

Q( v tonicka faza prichadza ako prva:
vSetky svaly stuhnd. Vzduch je

\ hnany hlasivkami a dochadza ku

Tonicka faza : kriku a stenaniu. Osoba straca

vedomie a omdlieva. Moze dojst’
k prehryznutiu jazyka alebo tvare

N \
) a okolo Ust sa m6zu objavit’ sliny
zmieSané s krvou. Tvar moze
e trochu zmodriet’. Po skonéeni
N =
~)

tonickej faze prichadza faza klo-
Klonickd faza | nicka: objavia sa rychle a ryt-
mické zasklby rik a néh, pricom
tieto sa ohybaju a uvol’fiuja v lakt'och, bedrach a kolenach. Po
niekol’kych minudtach 3klbanie prudko ochabuje a ustava.
Pretoze sa telo uvol'ni, dojde niekedy k strate kontroly nad
mocovym mechidrom alebo ¢revami a osoba neudrzi mo¢ alebo
stolicu. Pocas tohto obdobia bude mozno diet’a potrebovat’
plienky. Vedomie sa vracia pomaly a diet’a moze byt’ ospalé,
zmaétené, rozrusené, alebo depresivne. Tieto zachvaty trvaju
zvycajne 1 az 3 minuty. Tonicko-klonické zachvaty trvajice
dlhsie ako 5 minut si vyZaduju lekarsku asistenciu.

Myoklonické zachvaty: nahle, vel’'mi kratke, niekedy opako-
vané pohyby podobné ,3klbaniu” (fyzicka reakcie pri zl’aknuti).
Ich intenzita je vacSinou mierna. Horicka moze zvysit’ ich inten-
zitu a frekvenciu.

Absencia: zhor3ené vedomie, bez kréov. Diet’a sa prestane
venovat’ tomu, ¢o prave robilo, jeho pohl’ad je zrazu prazdny
dlh3ie, m6zu viest’ k strate vedomia. M6zu prebehnit’ bez
povsimnutia.

Dlhotrvajuci zachvat, alebo status epilepticus: ide bud’
o zachvat trvajuci dlhsie ako 20 - 30 minut, alebo o opakované
zachvaty v kratkych intervaloch bez navratu vedomia medzi
nimi.

Parcialne (fokalne) zachvaty: zacinaji v malej oblasti mozgu
amozno ich sledovat’ na zaznamoch EEG. Maji vel'mi roézne
prejavy: svalova stuhnutost’, dychanie, potenie... Celkovo su
tieto zachvaty kratke, trvaji menej ako 2 mindty.



6 ¢ Cosasdiet'at’'omdejev
dospievani a dospelosti?

S dospievanim vésho diet’at’a sa objavuji nové prekazky.

V puberte sa zda byt’ epilepsia menej aktivna. Fokélne, myoklonické
zéchvaty a atypické absencie maji tendenciu miznat'. Klonické zéch-
vaty vSak pretrvavajd, vyskytuju sa prevazne pocas spanku. Mézu sa
opakovat’, s niekol’kymi prihodami za noc a niekedy im predchéadza
myoklonické skibanie. Ich frekvencia sa bude ¢asom znizovat'. Status
epilepticus uz nie si pozorované, alebo uz nie s tak casté.
U niektorych pacientov sa dokonca méze vyskytnat’ obdobie, kedy
st zachvaty Uplne pod kontrolou. Nachylnost’ k horGi¢ckam a infek-
ciam, ktoré si splst’acimi faktormi, sa asi u polovice pacientov
znizuje (viac informaécii najdete v Otazke 9).

Vel’ké mnozstvo dospelych pacientov s Dravetovym syndrémom ma
znizené motorické schopnosti. Tieto motorické t'azkosti sa prejavuiju
nestabilnym drzanim tela/ataxiou, trasenim a nemotornost’ou
jemnych pohybov, nestabilnou chédzou. Dospievajici a dospeli
pacienti s Dravetovej syndrémom mozu trpiet’ urcitymi poruchami
choédze s nazvom prikrcena chédza. T4 je charakterizovana
zvysenou flexiou bokov, kolien a ¢lenkov, preto je chédza na dlhé
vzdialenosti narocna. Niektori pacienti m6zu dokonca v takych sit-
uaciach potrebovat’ invalidny vozik. Av3ak v3etci pacienti st schopni
chodze doma, v 3kole, alebo v praci. Cim skor sa porucha chodze
vyskytne, tym hor3i bude jej stupen v dospelosti.

Pokial’ ide o vyucbu, kognitivne funkcie a socialne vystupovanie,
maji obmedzené schopnosti vyrazny vplyv na kazdodenné aktivity.
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6. Cosasdiet'at’'om deje v dospievani a dospelosti?

Tito dospeli si zvycajne Ciastocne zavisli, alebo Zija v 3pecidlnych
Ustavoch. Navstevuju pracovné stacionare, Specidlne dielne alebo
$pecialne odborné skoly.

Prikréena chodza

11



7 o Aké st okrem zAchvatov prejavy,
s ktorymisa vy a vase diet’a

stretnete?

Dravetovej syndrém je viac ako epilepsia. Je povazovany za genet-
ické ochorenie s roznymi neurologickymi symptémami zacinajdcimi

v prvom roku Zivota.

Ubytok kognitivnych funkcii, poruchy spravania a znizend motorika
s pozorované v urcitom momente u vietkych pacientov, ale v roz-
nych stuprioch zavaznosti.

R .o

|

Koordinacia oko - ruka

Nedostatok pozornosti a oneskorené nado-
budnutie re¢i s prvymi viditel'nymi priz-
nakmi, ktoré sa mo6Zzu objavit’ medzi
obdobim materskej a zékladnej skoly. Len
¢o su tieto symptémy plne viditel'né, viim-
nete si, Ze ma vase diet'a problémy s vyja-
drenim svojich priani. Tym u neho vznika
frustracia, ¢o vedie k problémom so spra-
vanim. Pre socializaciu preto mdze byt’
uzitona logopédia. Prejavi sa tieZ one-
skorena akvizicia koordinacie oko - ruka
a vizualneho vnimania, ¢o ovplyvni
schopnost’ vasho diet’at’a sstredit’ sa na
ucenie. Ako vase diet'a rastie, zaCnete si

vSimat’ extrémnu zdlhavost’ pri vietkych intelektualnych procesoch.
Specialni pedagdgovia alebo zariadenia mézu s tymito problémami
pomdct’ a vaSmu diet’at’'u umoznia ziskat’ samostatnost’ v kazdo-

dennych aktivitach.
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7. Aké st okrem z&chvatov prejavy, s ktorymi sa vy a vase diet’a...

Postdenie psychomotorického vyvoja vasho diet’at’a je dolezité,
pretoze vedie k vytyCeniu aktivit prispdsobenych jeho potrebam.
Konkrétne liecebné postupy, ako logopédia alebo ergoterapia/psy-
chomotoricka terapia, prispievaju k behaviordlnemu zlepseniu.

Koordinacia oko - ruka je koordinovana kontrola pohybu oka
s pohybom ruky a spracovanie vizualnych vnemov vedicich
k dosiahnutiu a uchopeniu. Vizualne vnimanie je schopnost’ |

interpretovat’ okolité prostredie spracovanim vizualnej
informacie.

Viditel'né su aj d'alSie poruchy. U svojho diet’at’a si mozete vSimnat’
zmeny v spravani, ako je napriklad hyperaktivita. To znamena, Ze
mé diet’a problémy sistredit’ sa dlhsie ako niekol’ko min(t a ¢asto
je potrebné menit’ aktivity. Tato hyperaktivita neskor mizne.

Je tiez bezné, Ze deti s Dravetovej syndrémom nepocivaji dospelych
a konaju podl‘a svojich vlastnych impulzov. Tato cely Zivot zotrva-
vajlca opozi¢na porucha je casto prekazkou pri u¢eni. Mnoho z
tychto deti moze prejavit’ autistické sklony (perseveracia, opakujice
sa ¢innosti), autizmom vsak netrpia. Medzi d'alSimi zmenami v spra-
vani st obvyklé poruchy spanku alebo poruchy prijmu potravy. Aj
napriek tomu by malo byt’ diet’a vychovavané podl’a normalnych
vychovnych pravidiel.

V3etky deti si postihnuté zhorSenou motorikou, nie v3ak v rovnakej
miere. Ataxia je jednou z nich. Vase diet’a zacne chodit’ v zodpove-
dajucom veku, ale nestabilita u neho zotrvéva dlhsie ako je obvyklé.
Viyvoj je variabilny, ale diet’a sa v priebehu detstva nauci chodit’
samo bez vasej pomoci. Mierne ortopedické chyby, ako pes valgus,
mozno liecit" pomocou ortéz, ktoré mozu byt’ tiez prospesné pre
rovnovéhu. Iné ortopedické nedostatky, ako skoliéza alebo kyfoza
budi vyzadovat’ starostlivé sledovanie, najma v obdobi maximal-
neho rastu. V tomto $tadiu, ale aj neskor v dospelosti, méze poméct’
detsky fyzioterapeut.

13



Prvych 20 otézok o Dravetovej syndrome

b =0
b eQ

9
p=>0

Normaélna Lordéza Kyféza Skoli6za

U dospievajucich a dospelych pacientov sa mézu objavit’ iné orto-
pedické poruchy. Niektori mo6zu trpiet’ 3pecifickymi poruchami
chdédze s ndzvom ,prikréend chdédza”. T4 je charakterizovana
zvysenou flexiou bokov, kolien a ¢lenkov, ¢o spdsobuje t'azkosti pri
dlh3ej chodzi. Aviak mnoho z nich je schopnych jazdit’ na bicykli,
lyzovat’, plavat’. Nevéhajte vyskisat’ Sportové aktivity, ktoré budui
bavit’ celd rodinu.

BlizSie informacie najdete v Otazke 16.
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8 ¢ Je ockovanie pricinou
' Dravetovho syndromu?

Pricina a spust’aci faktor by sa nemali zamienat’. Ockovanie Drave-
tovej syndrém nespdsobuje. Ako sme uz spomenuli, obvyklou
pricinou je genetickd mutacia de novo génu SCNTA (pozri Otazku
2). Dlho sa verilo, Ze je Dravetovej syndrém spojeny s ockovanim,
pretoze prvy zachvat ¢asto prichadza s prvou vakcinou. V skuto¢nosti
mozeme hovorit’ o oc¢kovani ako spust’aci, rovnako ako v pripade
hortcky, nie vSak ako o pri¢ine (pozri Otazku 9).

Presny mechanizmus spajajuci ockovanie so zachvatmi nie je celkom
objasneny. Zachvaty spdsobené ockovanim v ziadnom pripade nem-
enia priebeh Dravetovej syndrému ako z hl’adiska jeho zavaznosti,
tak kognitivneho vplyvu.

V kazdej krajine je otkovanie zo zakona povinné. Pred ockovanim
diet'at’a sa porad’te s jeho lekdrom, aby ste podchytili riziko zachvatov.

15



Q ¢ Existuju spUst’ acie faktory
zAOchvatov v kazdodennom zivote?

Kolisanie telesnej teploty, svetlo,
@ vzrusenie, emocie su len niektoré z

mnohych spuast’acich faktorov
zéchvatov.

HorGcka je po cely Zivot dblezitym
faktorom. Bezné infekcie si zvlast’

- Casté v prvych rokoch Zivota a moézu
W /“ viest” k zachvatom. Preto sa lieky na
- “ znizenie telesnej teploty uzivaji
vel'mi casto.

V3eobecnejsie povedané, zmeny telesnej teploty su tiez zndmymi
spast’atmi a zachvaty moézu byt vyvolané dokonca aj miernou
zmenou spdsobenou intenzivnou fyzickou aktivitou, hordcou variou
alebo teplym prostredim.

Svetelné alebo vizuélne stimulécie st Casto pri¢inou sposobujicou
zachvaty. Mozu vyvolat’ rézne typy zachvatov. Tomuto javu sa
hovori fotosenzitivita. Vizudlnou stimulaciou vyvolavajlicou
zachvat byva najcastejSie rychly a opakujuci sa prechod zo svetlého
do tmavého prostredia (stroboskopické svetlo). Spast'acom moze
byt’ dokonca aj Zmurkanie. Tento jav mozno tiez pozorovat’ pri sle-
dovani pohyblivych pléch (zaclony, morské viny) a niektorych tele-
viznych obrazoviek. Spust’acim faktorom moze byt’ aj viac-menej
zlozity geometricky vzor (Struktdra), ako kamenista cesta alebo
chodnik.
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9. Existujl spUst'acie faktory z&dchvatov v kazdodennom Zivote?

Vas detsky lekar moze odporucit’ Specidlne okuliare s modrymi
sklami, ktoré mo6zu pomoct’ obmedzit’ vyskyt fotosenzitivity vyvola-
vajlcej zachvaty.

Intenzivne emécie su tiez ¢asto oznacované za spUst’ace zachvatov
(vzrusenie, oslavy narodenin, ale aj frustracie). Aby sa znizilo riziko
zachvatu, moZete prispdsobit’ svoje vychovné metddy (pozri Otazku
15).

Spravna hygiena spanku (dostatok ¢asu na spanie a dobra rovnovéha
medzi diiom a nocou) pomoéze predist’ zdchvatom sposobenym
nedostatkom spénku.
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10 « Aké druhy liekov sa pouzivaja?

Bohuzial’, v si¢asnej dobe na Dravetovej syndrém neexistuje ziadny
liek. Liecba mé vplyv iba na zachvaty, ktoré st len priznakom tohto
syndrému. Liecba je obvykle kombinéciou niekol’kych typov liekov,
ktoré maju tendenciu znizovat’ pocet zachvatov a ich zavaznost'.
V3eobecne plati, Ze prvymi predpisanymi liekmi su antiepileptikd.

Liecba obvykle nepotlaci vietky zachvaty.
Lekéar sa bude snazit’ predpisat’ vasmu

@ diet’at’u tie najlepsie lieky na zéklade ich

klinickej da¢innosti a s ohl’adom na ich
neziaduce Gcinky. Majte na pamati, Ze
najst’ ta najvhodnejsiu kombinéaciu moze
trvat’ dlho a vyvoj modZze byt’ ovplyvneny
prejavmi ochorenia.

Vésmu diet’at’'u bude pravdepodobne
predpisana kombinacia dvoch alebo troch
antiepileptik. To je u pacientov s Drave-
tovej syndrémom obvyklé. Akékol’vek
nové lieky, zmeny alebo Upravy liecby
antiepileptikami musi odsuhlasit’ lekar vasho diet'at’a. Nezavisle na
type pouzivanych liekov je polyterapia Casto sprevdadzana Gnavou
a ospalost’ou. Ak dojde k lepSiemu zvladaniu zéchvatov, mozno niek-
toré neziaduce Gcinky tolerovat’. Ak sa pozorujd neziaduce Ucinky,
ale frekvencia a zdvaznost’ zachvatov zostavaju bez zmeny, mali by
ste sa znovu obratit’ na svojho lekéra.

Okrem rutinnej lieby sa zvycajne predpisuje ,zachranny” liek, aby
sa zamedzilo dlhym zachvatom (dlhsim ako 5 minut), ktoré by mohli
viest’ k prijmu na jednotku intenzivnej starostlivosti.
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10. Aké druhy liekov sa pouzivajd?

Poruchy spojené s Dravetovej syndrémom, ako je hyperaktivita,
poruchy sustredenia, spanku alebo spravania, mozno tiez liecit'.
Lekdr vam poskytne informéacie o vSetkych dostupnych terapiach.
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171 ¢ Existuju okrem liekov qjiné
lieGebné terapie?

Rovnako ako u inych nelstupnych epilepsii moze byt’ na prevenciu
zéchvatov pouzita nefarmakologickd terapia. Je doplnkom antiepi-
leptik. Majte na pamati, ze kazdy pripad Dravetovej syndrému je
individuédlny a Ze to, ¢o funguje u jedného diet'at’a, nemusi fun-
govat’ u iného. Tieto nefarmakologické terapie priniesli rozmanité
vysledky. Existujd dve hlavné alternativne terapie.

LieCba diétou: ketogénna diéta

Ketogénna diéta je ta najbeznejsia.
~ Ide o stravu s vysokym obsahom tuku

7 ‘S _ a nizkym obsahom sacharidov (s
"N /f nizkym obsahom cukru), ¢o znamen,
- &@ 7e 90 % energetickych prisunov tvoria

lipidy. Okrem vyhod spocivajlcich v
obmedzeni zachvatov, sa tiez moze
zlepsit’ spravanie. Je v3ak doleZité si
uvedomit’, ze ketogénna diéta nie je
prirodnd liecba, ktord by mohla nah-
radit’ antiepileptikd. Tato liec¢ba
vyzaduje vyskoleny tim zostaveny z lekérov, zdravotnych sestier
a dietolégov a zapojenie celej rodiny. Tato diéta so sebou nesie pra-
videlné lekarske bilancovanie/hodnotenie s ciel’'om posudit’ ako jej
vyznam, tak aj vedl’ajsie Ucinky, ktoré sa mozu objavit'. Je obmed-
zujlca a nemala by sa zamienat’ s biostravou.
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11. Existujd okrem liekov aj iné lieCebné terapie?

Zariadenie stimulujdce mozog prostrednictvom
elektrického impulzu prendsaného do

hlavového nervu (blddivy nerv)

BlGdivy nerv vedie stimulaciu z mozgu do
radu orgénov (pl’Uc, srdca, Criev, krvnych
ciev atd’.) a reakcie tychto orgénov spat’
do mozgu. Lie¢ba stimulaciou bludi-
vého nervu (VNS) moZe regulovat’ epi-
leptické zachvaty neznamym akénym
mechanizmom.

Spociva v chirurgickej podkoznej implan-
téacii zariadenia na hrudniku, podobne ako
v pripade kardiostimulatora. Zariadenie je
potom napojené drotom skrytym pod
kozou na bladivy nerv v krku.
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12 ¢ Corobit’ v pripade hortcky a
| zvysenej telesnej teploty?

U pacientov s Dravetovej syndrémom je mierne kolisanie telesnej
teploty dobre znamym spUst’acim faktorom zachvatov, a to po celt
dobu Zivota. Zvysenie telesnej teploty moze byt’ spésobené
hortckou, fyzickou aktivitou, alebo dokonca vystavenim hordcemu
prostrediu (hortce kipele, sinenie atd’.).

V pripade faktorov okolitého prostredia mozno povedat’, ze ,gram
prevencie sa rovnd kilogramu lieku”, inymi slovami to znamena, Ze by
ste sa mali vyhybat’ faktorom meniacim telesnd teplotu vasho
diet’at’a. Vd'aka skidsenostiam sa tieto faktory naucite rozpoznat’ a
predidete tak zbyto¢nym obmedzeniam kazdodennych aktivit.

Tu néjdete niektoré uzitocné rady:

° pouzivajte vhodné oblecenie;

e davajte diet’a do vody aj z vody vel’mi pomaly;
* nikdy diet'a nekdpte v prilis horicej vode;
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12. Co robit’ v pripade horGcky a zvysenej telesnej teploty?

* vyhybajte sa prostrediu s vysokou teplotou;

° obmedzte intenzivne telesné aktivity;

° vyhybajte sa silnym eméciam, vzruseniu a stresujldcemu
prostrediu;

* maijte po ruke lieky na znizenie telesnej teploty.

Speciélne rady pre letnd sezénu:

e dbajte na spravnu hydrataciu (v pripade problémov s prijmom
potravy pouZzivajte vodu v Zelatinovych tobolkach);

* ponUkajte studené napoje;

* nechajte svoje diet’a v tieni;

* pouZivajte klimatizaciu, alebo diet’a schlad’te mokrym uterdkom
(napriklad pri jazde v aute pocas hortceho dna);

* pouZivajte klobuk.

S vyskytom horicky mozete citit’ Gzkost’, alebo dokonca strach, a
to vas modze viest’ k sledovaniu telesnej teploty diet’at’a aj
niekol’kokrat denne. Aj ked’ pri ¢astom kontrolovani teploty
(pravidelné spracovanie, strach z vysledku atd’.). Aj v tejto nel’ahkej
situdcii bude vasim najlepsim spojencom skisenost’.

Strach z horicky vas tiez moze viest’ k prehodnoteniu pravidelnosti
skolskej dochédzky, pri ktorej je diet’a pravdepodobne vystavené
nadche, detskym infekciam a chorobam. Neexistuje ziadna jed-
noznacna odpoved’ a vase konecné rozhodnutie by malo zabezpecit’
rovnovéahu medzi tymito rizikami a vyhodami sociélnej integracie.

Uzivanie liekov na znizenie horlcky je beznou praxou v situéciach,
ktoré vedd k zmenam telesnej teploty (pocas infekcie spojené s
horGc¢kou alebo v ,rizikovom” prostredi). Avsak ich pouzitie by
nemalo byt’ systematické. ,Rizikové” situacie vasho diet'at’a sa
naucite rozpoznat’ a tieto lieky budete pouzivat’ vhodnym spo-
sobom podl‘a pokynov lekara.
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13 ¢ Ako sa prizéchvatoch spravat’?

Ked’ pride epilepticky zéchvat, zachovajte pokoj a neprepadajte
panike. Bez ohl’adu na to, ako desivé zachvaty mozu byt’, aj bez
ohl’adu na ich druh, nie st zvycajne Zivotu nebezpecné. Kratke zach-
vaty neposkodzuji mozog. Ide skor o to, ,kde a kedy” sa vyskytnd
(schodiska, plavanie, hojdacka, krizovatka atd’.) a kde teda mdzu
viest’ k vaznym nésledkom. V noci preto nepouzivajte vel’ké vankise
a nenechavajte plysové hracky na posteli.

Co by ste mali robit’ pri kf¢ovitom
zéchvate so stratou vedomia:

e dajte diet’a do stabilizovanej
polohy (na bok). Tym sa zabrani
uduseniu slinami alebo moznymi
zvratkami;

¢ dajte mu nie¢o makké pod hlavu,
alebo ho drzte rukami;

* odstrante nebezpecné predmety L
v okoli, aby sa o ne nezranilo;

* zostarite s nim, kym sa nezacne
preblidzat’ a pokojne dychat'.

o

Zotavovacia poloha

Co by ste nemali robit’ pri ki¢ovitom zachvate so stratou vedomia:
* nedavajte ni¢ do Ust;

* nesnazte sa ho prebudit’;

e nendt'te ho vstat’;

e v priebehu zachvatu, alebo kratko po nom, mu nedavajte ni¢ na
pitie.
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13. Ako sa prizdchvatoch spravat'?

Speciélne situacie

e Predlzené zdchvaty Cize status epilepticus, rovnako ako klonické
alebo tonicko-klonické zachvaty, trvajice dlhsie ako 5 mindt,
vyzadujl pouzitie zachrannej lie¢by (pozri Otazku 10). Odporicame
vam spisat’ si nGdzovy plan, pripraveny a vysvetleny vasim detskym
lekarom (pozri nizsie). Ak zachvat neodznie ani napriek tymto post-
upom, musi byt’ vase diet’a prijaté na pohotovost’, pokial’ mozno
medicinsky vyskolenym timom.

Ak méte d’alSie deti, budete si musiet’ pripravit’ plan, ¢o s nimi, v
pripade odchodu do nemocnice. Zvol'te ,rodica v sluzbe”, ktory zos-
tane s ostatnymi det'mi, aby mohli pokracovat’ vo svojich aktivitach
a vyhli sa tak traumy z hodin strdvenych v nemocni¢nom prostredi,
zatial’ Co vy poveziete svoje diet’a na pohotovost’ (alebo naopak).

Kontrolny zoznam obsahu pisomného nidzového planu
(Musi byt’ napisany lekarom vasho diet’at’a)

Krstné meno, priezvisko

Hmotnost’ s datumom vazenia

Sucasna lietba (zoznam liekov, aktualne davky, datum lekar-
skeho predpisu).

Nezabudnite, Ze kazdodenna lietba antiepileptikom by mala
v nidzovych situaciach pokracovat’

Zname alergie

Pripomeirite si, ¢o robit’ pri dlhotrvajicom zachvate
Pripomerite si, ¢oho sa vyvarovat’ pri dlhotrvajicom zachvate
Kedy volat’ zachranni sluzbu?

Aké su kritéria vyzadujice pohotovost'?

1. Prvorada liecba: Nazov lieku, sposob podavania a davkovanie.
2. Druhorada liecba: Ak je poskytovana po prvoradej, nazov
lieku, spésob podavania a davkovanie.

3. Uved'te liecbu, aby nedoslo k moznému zhorsujicemu Gcinku
(pozri Otazku 10), alebo moznej interakcii s dennou lie¢bou.
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14 « Ako vysvetlit’ situdciu rodine
\ a priatel’'om?

Je dolezité svojim priatel’'om a ¢lenom rodiny vysvetlit’, ¢o je Drave-
tovej syndrém. Napriklad, mozete povedat’: Ide o vzéacnu
celozivotn( epileptickd poruchu zacinajlcu v prvom roku Zivota. Nie
je to nakazlivé ochorenie. Na tito chorobu zatial’ neexistuje Ziadny
liek, existuje iba liecba priznakov. MoZete sa zmienit’ o situaciach,
ktoré zachvaty spGst‘ajd. Povedzte svojim pribuznym, Ze byt’
svedkom zéchvatu, mo6ze byt’ vel’kym emocionalnym Sokom.

Nemali by ste sa hanbit’ povedat’, Ze je ndro¢né vyrovnat’ sa s cho-
robou, a poziadat’ o pomoc.

Ak sa niekto ponukne, Ze va3e diet’a postrazi, nevahajte a urobte mu
zoznam krokov pre pripad, Ze by dostalo zdchvat. Vysvetlite, ako
zéchvaty vyzeraji a ako ich zvladat’. MoZete vysvetlit’ a ukdzat’, ako
sa uzivaju lieky a ako a kedy podat’ zéchranny liek. Pre pripad dlihotr-
vajlceho zachvatu zanechajte jasny pisomny nidzovy plan. A ¢o je
najdolezitejsie: nezabudnite si zobrat’ svoj telefén.

V tejto brozire néjdete aj uzitocné informacie o Dravetovej syn-
dréme pre vasu rodinu a priatel’ov.
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15 ¢« Ako zviddat’ kazdodenny Zivot?

Po ozndmeni diagndzy, zvycajne trva
niekol’ko mesiacov, nez plne pochopite

vplyv tohto syndrému na vé&s kazdo- 6
denny rodinny Zivot.

V tomto momente mdzete svojmu det- ‘AQ

skému lekdrovi oznamit’ vietky vase

obavy o vyvoji syndrému. Lekér bude

pravdepodobne opatrny, pretoze zéach-

vaty, kognitivny vyvoj, spravanie alebo —

iné slvisiace ¢rty st u kazdého pacienta

individudlne. Vsetky ziskané informacie vdm pomozu naplénovat’,
ovladat’ a prisposobit’ vas buddci rodinny Zivot.

Je dolezité mat’ na pamati, Ze vase zdravie, pohoda a odvaha si pre
vase diet’a zasadné. Vy a vasa rodina potrebujete ¢o najnormalnejsi
Zivot. Ak mate pocit, Ze je situacia neriesitel'na, nevéhajte a
vyhl'adajte lekdrsku pomoc. Tato situdcia moze nastat’ hned’ na
zaciatku, pri diagnostike Dravetovej syndrému, alebo kedykol'vek v
priebehu choroby. Necakajte, az sa situacia stane neznesitel'nou.
Nehanbite sa za to, Ze potrebujete pomoc, vo vasej situdcii je to
Uplne normalne. Bude to mat’ pozitivny vplyv na starostlivost’ o vase
diet’a a na schopnost’ celej rodiny radovat’ sa zo Zivota.

Ostatni sGrodenci budu vystaveni stresovym situdciam: budd sved-
kami zachvatov a bolestivého vyvoja choroby. Vsimn si tiez, ze ich
strodenec vyzaduje vSetku vasu pozornost’. Rovnako ako u inych
zévaznych ochoreni nie je nezvycajné, ze sa za¢nu ostatni sirodenci
citit’ odstréeni, alebo Ze sa na nich zabudlo. M6zZe to viest’ k
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Prvych 20 otézok o Dravetovej syndréme

extrémnemu napétiu vnatri rodiny (Ziarlivost’, zlost’, hnev). Psy-
cholég moze byt’ uzito¢ny. Len Co sd dost’ stari na to, aby situéciu
pochopili, nevahajte vysvetlit’ svojim det'om, ze zachvat vo vieo-
becnosti nie je Zivotu nebezpecny a Ze existuje plan, ako ho
zvladnut’. Mozete im povedat’ vopred, ze budete musiet’ ist’ s ich
strodencom do nemocnice. Ak méte pocit, Ze sa s tym dobre vyr-
ovnavajld, moZete im dat’ aktivnu Glohu, ked’ dbjde k tejto situacii:
dohliadat’ na mladsieho stirodenca pocas zachvatu, priprava liekov,
zatial’ ¢o rodiCia stabilizuju diet’a, poziadat’ ich, aby zavolali pri-
buznym, ale vzdy majte na pamati, Ze sG to len deti. Je tiez dolezité,

.....

buznych, a travili ¢as s vami doma a cez prazdniny.

Rovnako ako vo vsetkych stresovych situdciach, vy a vas partner
budete musiet’ drzat’ spolu. Bude pre vés délezité udrzat’ si v rdmci
moznosti spolocensky Zivot.

Pribuzni a priatelia moéZzu reagovat’ rézne na skutocnost’, ze mate
diet’a s t'azkym ochorenim. Mozno nebudl chapat’ celd situéciu a
prekazky, ktorym rodina musi celit’, vy ale budete potrebovat’ ich
podporu. Zvycajne nie st svedkami zachvatov a nemaju Ziadnu pre-
dstavu o tom, aké dlhé mézu byt’, to je dovod, preco pre nich nie
je I'ahké pochopit’ fakt, Ze ste tak zmenili svoj Zivotny 3$tyl. Mézu
mat’ strach zo zachvatov, alebo sa mo6Zzu citit’ odmietnuti, pretoze
s nimi uz nechodite von tak ¢asto, ako ste boli zvyknuti. Mozno
nebudu chépat’, preco ste tak smutni a uzavreti, ked’ vidia, Ze vase
diet'a vyzerd v poriadku a zdravo. Budl potrebovat’ Cas a vel’a vys-
vetleni. Je dolezité postupne im jednotlivé veci vysvetlit’ a povedat’
im, ¢im si prechadzate. Mézu vdm pomdct’ s mnozstvom prob-
[émov, bez toho, aby sa priamo museli starat’ o vase diet’a, ak si na
to netrdfajd. Ak vdm ponidknu pomoc, mozete ich poziadat’, aby
vam nakupili, uvarili, vzali ostatné deti von, vyzdvihli ostatné deti zo
skoly, alebo dokonca zorganizovali zbierku na deti postihnuté Dra-
vetovym syndrémom atd’. Ale nezabudnite, Ze vzt'ah je obojstranny,
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15. Ako zviGdat’ kazdodenny zivot?

pribuzni a priatelia vam pomoZzu zvladat’ kazdodenny Zivot, ale na
oplatku musite byt’ trpezlivi, vysvetl’'ovat’, chapat’ (aj ked’ vam ner-
ozumeju!). A potom vypocuji vase volanie o pomoc.

Zachvaty sa pri Dravetovej syndréme casto vyskytuji v noci. Je
pochopitel’'né, ze ako rodicia z toho mate strach, a preto sa rozhod-
nete spat’ so svojim diet’at’om vo vasej alebo jeho posteli. Pre vas
ako opatrovatel’a je ddlezité, aby ste si zachovali dobré fyzické aj
dusevné zdravie, a preto potrebujete dostatok spanku a odpocinku.
Inak bude prili§ naro¢né zvladat’ tento uz tak komplikovany ,nor-
malny” kazdodenny Zivot. Existuje cely rad moznych riedeni. Niektor{
rodiia pouzivaju pulzny oximeter, ktory snima srdcovd frekvenciu a
obsah kyslika v krvi, ktoré sa pocas zachvatu moézu zmenit’. Matrac
s monitorom epilepsie spolu s videokamerou, ktora detekuje kréovité
zachvaty, niektoré rodiny pouzivaju zvukové naramky. Stale nie je
dokézané, ¢i su tieto zariadenia Gplne spol‘ahlivé. V kazdom pripade
niektoré rodiny zaznamenali zlep3enie spanku.

V mnohych krajinach poskytuji rézne socialne sluzby poradenstvo
a podporu osobam so zdravotnym postihnutim aich rodindm.
Prvym krokom je nadviazanie kontaktu s miestnymi socialnymi
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sluzbami a lekdrom, ktori si o dostupnej podpore informovani.
Vel’kym prinosom su finan¢né podpory, lepsie pracovné podmienky
pre rodiov, zabezpecenie opatrovatel’ov, ponuka starostlivosti,
déavky pre rodiny s ¢lenmi so vzacnym ochorenim. V niektorych kra-
jinach existuju rodicovské skupiny a zdruzenia, ktoré st dolezitym
aktérom v zdiel’ani skdsenosti jednotlivych rodin.
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16 ¢ S akymi specifickymi prekdzkami
sa bude vase diet’a stretavat’ v
kazdodennom zivote?

Ako je zrejmé v Otazke 7, sa deti s Drave-
tovej syndromom vystavené riziku vyskytu
porlich ucenia, problémom s motorikou a
vahou, poruchdm spréavania a ortopedickym
zdravotnym postihnutiam.

Ako uz bolo odporucené, ak mate vo vasej
krajine k dispozicii Specifické kliniky s multi-
disciplinarnymi timami, budd pre vas najv-
hodnejsim riesenim. Napriek vasej laske a
Gsiliu mozu byt’ pre vas vsetky tieto prob-
[émy vel’kou zat'aZzou.

Problémy s ucenim nie s zvycajne pred

povinnou $kolskou dochadzkou napadné, a dokonca sa niekedy ani
neobjavia, ale u¢enie by malo byt v kazdom pripade aktivne pod-
porované. Pred povinnou 3kolskou dochadzkou mozu byt’ vasmu
diet’at’u prospesné vcasné interventné programy s ciel’'om zlepsit’
jeho vyvoj. Skoré zakrocenie zvycajne vaSmu diet’at’'u poskytne zau-
jimavé denné aktivity.

U tychto deti nie je nezvycajné, ze za¢nl chodit’ na no¢nik neskor.
Cim je vase diet’a starsie, tym st poruchy spanku Zastejsie. VyznaZuji

sa neskorym zaspavanim, alebo nespavost’ou uprostred noci, alebo
dokonca vel’'mi skorym rannym vstavanim. Nie s sposobené
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abnormalnou organizéciou spanku. Su d’al$im priznakom ochorenia
a mozno ich len t'azko liecit’. Zmena harmonogramu ¢innosti moéze
pomaéct’.

Problémy so stravou a neprospievanie si v prvych rokoch pomerne
Casté.

Tieto t'azkosti m6zu byt’ sposobené niekol’kymi faktormi: porucha
Zuvania alebo prehltania, pomalé travenie, strata chuti do jedla v
doésledku antiepileptik atd’. Riesenia existujd: Specifickd zuvacia ter-
apia, lieky urychl’ujlce travenie, alebo v niektorych zriedkavych pri-
padoch zavedenie gastrickej sondy. Vel’kym prinosom moze byt’ tiez
stretnutie s odbornikom na vyZivu, alebo dietolégom.

Na kontrolu alebo znizenie zachvatov bude vase diet'a po cely Zivot
zvycajne uzivat’ kombinéciu liekov s dennym prijmom. Tato kombi-
nacia sa moze ¢asom menit’ v zavislosti na liekoch, trvani G¢innosti
a vyvoji choroby.
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17 ¢+ A co3kdlka adkola?

Co sa tyka 3kolskej dochadzky, nie si na
tom vSetky krajiny rovnako. Zavisi to na
miestnych predpisoch. Niektoré krajiny su
dobre vybavené 3pecializovanymi vzdelava-
cimi sluzbami.

Tradicné skolky a Skoly st zvycajne spo-
sobom, ako zacat’. Det’'om s Dravetovej
syndrémom prospeje 3kola, styk

s ostatnymi det’mi a vyvijajuce sa vzt'ahy s
opatrovatel’mi. Prinosom budd tiez aktivity,

ktoré si v Skole uzivajd deti rovnakého veku.

MoOzu tiez ziskat’ nezavislost’. Existuje viak
niekol’ko tém, ktoré by mali byt’ prediskutované:
* Vstlade s danymi miestnym predpismi je nevyhnutné zabezpecit’
nddzovy plan pre zvladnutie zachvatov. Uzitocné moze byt Skoliace
stretnutie s ucitel’'mi a nadviazanie kontaktu s miestnou zachrannou
sluzbou, ¢i miestnym strediskom lekarskej starostlivosti.

* Pretoze zachvaty mo6zu byt’ spustené hortGckou a inymi zmenami
teploty, musia sa zamestnanci $koly naucit’, ako zvladnut’ nasledu-
jace situacie: kedy podat’ lieky znizujlce telesnu teplotu, obliekanie,
¢o robit’, ked’ ide diet’a von a je vel’kd zima alebo vel'ké teplo,
udrZiavanie vhodnej teploty v u€ebni atd’.

* Osobny asistent musi dohliadat’ a poméhat’ pri uceni, toalete,
jedle atd’.

° Logopédia a fyzioterapia s ¢asto vhodné. Mali by byt’ sicast’ou
skolskych hodin, aby sa predislo prilis dlhému, vycerpavajicemu
dnu. Ak nie sa k dispozicii v skole, je mozné ich zariadit’ mimo nej.
* Je dolezité stanovit’ rovnaké vychovné pravidla doma aj v skole.
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Vyvojové objektivne vysetrenie pomoze naplanovat’ kazdy akade-
micky rok. V niektorych krajinach méze byt’ poskytnuté v skole, alebo
mimo nej, miestnymi socidlnymi sluzbami, alebo za pomoci exter-
ného poskytovatel’a, alebo dokonca prostrednictvom multidiscipli-
narneho timu.

Po niekol’kych rokoch stravenych v beznej 3kole sa objavi jasna
potreba Specializovanej pomoci. V niektorych krajindch je mozné
zaistit’ vzdelanie v Specifickych triedach tym, ktori zostan( v beznej
Skole a deti tak mozu zdiel’at’ aktivity. V niektorych pripadoch
mozno poskytnit’ Specidlne vzdelanie v 3pecifickych strediskéach.
Vd'aka starostlivosti profesiondlnych ucitel’ov, psycholégov, logo-
pédov, ergoterapeutov, fyzioterapeutov a niekedy aj sestier a lekarov
je tento typ vzdelania pre deti a mladych dospelych s Dravetovej
syndrémom vel’kym prinosom.

(C DEReN \JK\, P2
L)

?‘vad‘i\
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18 ¢ Akl pomoc bude vase diet’a
potrebovat’ v dospievania
dospelostia co mozno
oCakavat’?

Dospievajlci a mladi dospeli trpia stale
aktivnou epilepsiou s prevazne no¢nymi
zachvatmi. Aj ked’ je kazdy pripad indi-
vidualny, sG spravidla kognitivne a
motorické poruchy t'azké.

Spolu s podporami spominanymi v Otazke 15 a dostupnymi $truk-
tarami vo vasej krajine st nasledujlce body najlepsim odporicanim,
ktoré vdam mo6ze pomoct’. Majte stale na pamati, ze bude vel’'mi
narocné zvladat’ vsetko samostatne. Aj ked’ mate okolo seba multi-
disciplinarny tim, je dolezité udrziavat’ svoj rodinny kruh. V kazdo-
dennom Zivote s touto chorobou potrebujd rodicia i strodenci
chorého chvil’'u odpocinku. Napriklad pocas zachvatov alebo hospi-
talizacie zaved'te systém ,rodica v sluzbe”, ¢o znamena, Ze jeden z
rodi¢ov pojde na pohotovost’ a zvy3ok rodiny sa tak méze venovat’
beznym veciam.

Multidisciplinarny tim najprv vyhodnoti potreby individudlnej asis-
tencie, alebo Specifického vzdeldvania. Bez ohl’adu na jeho kogni-
tivnu Groven vasmu diet’at’'u v pokroku pomozu 3pecifické stimu-
lacie a socialne interakcie. Dospievajici pacienti s Dravetovej
syndrémom nie s Casto dobre akceptovani kvoli ich zlej reci a podiv-
nému spravaniu. Logopedické cvic¢enie s odbornikom méze vasmu
diet’at’'u pomoct’ zlepsit’ jeho jazykové schopnosti a vyjadrit’ I'ahsie
svoje pocity a obavy. Moze tiez dochadzat’ na skupinové aktivity
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pod dohl’adom instruktora Skoleného na zvladnutie zachvatov. Vzdy
sa snazte podporit’ samostatnost’, vzt'ahy s ostatnymi a sociélne
zaclenenie. Preto mézu byt’ pomocou miestne zdruZenia Dravetovej
syndrému, zdruzenia pre zdravotne postihnutych, skautské
komunity, alebo aj iné miestne zdruzenia, ktoré mézu pondknut’
rozne aktivity: chddzu, kempovanie, telesné cvicenie, zahradnictvo,
starostlivost’ o zvieratd, jazdu na koni, plavanie (pod dohl’adom),
herectvo, tanec, mal’ovanie, nakupovanie, hudbu, filmy atd’. Letné
tdbory mozu pondknut’ rovnaké cinnosti, ¢o adolescentom umozni
oslobodit’ sa od zavislosti na svojich rodi¢och a stykat’ sa s ostatnymi
mladymi I'ud’mi rovnakého veku.

ﬂ Z psychologického hl‘adiska moze byt
.D terapeut vel’kym prinosom pri rozpoz-
é _B nani nenapadnych priznakov depresie.
' Dospievajlci a dospeli pacienti s Drave-
; tovej syndrémom si svoju odliSnost’
uvedomujd a trpia tym. Vy sami
mobzete mat’ pocit, ze potrebujete
vyhl’adat’ psychologickd podporu.

V dospelosti bude pre vase diet’a
dolezité, aby zilo v chapajlicom pros-
tredi, kde su opatrovatelia dobre infor-
movani o jeho chorobe a poskytnd mu zodpovedajice aktivity.
Pokracujte s fyzioterapiou a psychologickou stimulaciou, aby sa
predislo zhorseniu fyzického a psychického stavu. Pomocou moze
byt aj prijem v prisposobenych Struktdrach (ako staly alebo ambu-
lantny pacient).
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19 ¢« Na aké otézky musi este lekdrsky
vyskum odpovedat’?

Odpoved’ méZe obsahovat’ zlozZité vedecké pojmy. Ak chcete lepsie
porozumiet’, nevdhajte sa obrdtit’ na svojho detského lekdra.

Napriek stéle sa rozsirujicemu povedomiu o Dravetovej syndréme a
novym terapeutickym moznostiam zavedenym v priebehu posledného
desat'rocia, zostavaju stéle niektoré otazky nezodpovedané. Vo vyskume
je potrebné pokracovat’, aby sme mohli pochopit’ faktory ovplyvriujlce
Dravetovej syndrém s ohl’adom na klinicky priebeh a nasledky: preco
niektoré zachvaty nie je mozné liecit’ antiepileptikami, existuji d'alSie
gény, ktoré chorobu ovplyviuiju, aké je ocakavana dlzka Zivota atd'.

Najprv sa myslelo, ze nedostatocny vyvoj a dusevné nasledky st dos-
ledkom vysokej frekvencie, intenzity a nekontrolovatel’nosti zach-
vatov. Nade doterajsie vedomosti to viak nepreukdzali. Zda sa, ze
geneticky povod Dravetovej syndrému je hlavnou pric¢inou
vyvojovych problémov.

Zavaznost’ zachvatov pri Dravetovej syndrome moze zavisiet’ od
typu mutécie postihujicej gén SCNTA. Sacasné vedomosti vsak
naznacuju, ze dolezité mozu byt’ aj d’alsie faktory.

Dravetovej syndrom je Zivotu nebezpetné ochorenie. Aviak smrt’
spdsobend zachvatom zostdva vynimocnda. Napriek tomu je Gmrt-
nost’ vyssia ako u vieobecnej populécie. Tadto miera nadmernej Gmrt-
nosti zavisi od faktorov, ako je infekcia, predlzeny status epilepticus,
nehody, alebo zostdva bez vysvetlenia. Tieto nevyjasnené Gmrtia sd
u vietkych typov epilepsie témou aktivneho vyskumu. Medicinsky
st definované ako ,SUDEP” (Co je skratka pre ,nédhle necakané
Umrtie pocas epilepsie”). Napriek tomu Zije vacsina deti s Dravetovej
syndrémom dobre az do dospelosti.
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20 ¢ Existujt pri Dravetovej syndréme
nejaké nové terapeutické
pristupy?

Viyskum v oblasti neurovied a neurolégie je vel’'mi aktivny, prinasa
nadej pre budicnost’. Niektoré témy vyskumu novych terapeu-
tickych pristupov su stale predmetom diskusii, ale v si¢asnej dobe
nemame ziadnu praktickd odpoved'.

Pokial’ ide o liecenie, nie je jasné, preCo sa terapeuticka reakcia u
pacientov rozni. Jedna z hypotéz naznacuje, Ze maja vplyv genetické
faktory. Tato hypotéza si vyzaduje d'alsi vyskum.

Co sa tyka novych lietebnych procedir, existuje vel'a diskusii na
tému vyuzitia lekarskej marihuany (lieky alebo sirup) na lie¢bu zach-
vatov. V Case, ked’ piSeme tdto brozdru, neexistuje ziadny klinicky
dbkaz o jej Gcinnosti v stvislosti s Dravetovej syndrémom. Zda sa,
Ze nadej vysvitla s pribehom mladého dievéat'a s Dravetovej syn-
drémom, ktoré zazilo neuveritel’né zlepsenie vd’aka uZivaniu $pe-
cifickych kmenov marihuany. Aj ked’ bola lekarska marihuana
vyskisana u inych pacientov, musi byt pred beznym uzivanim
det'mi s Dravetovej syndrémom postGdena jej Gcinnost’ a
bezpetnost'. V pripade epilepsie sa experimentélne 3tddie s latkou
Cannabidiol stretli so zmieSanymi vysledkami, ¢o zhor3uje vyhodno-
tenie zaverov.

Klinické 3tddie moézu v blizkej buduicnosti priniest’ jasnejsiu
odpoved’.

Pokial” ide o uz na trhu pritomné lieky, s niektoré vo faze klinickej
Stadie s ciel’'om posudit’ G¢innost’ a bezpecnost’ u pacientov
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20. Existuju pri Dravetovej syndréme nejaké nové terapeutické pristupy?

s Dravetovej syndrémom. Vas detsky lekér sa vas tiez mo6ze opytat’,
¢i ste ochotni zapisat’ svoje diet’a na klinickd $tadiu, ktord moze
pomoct’ s vyvojom novych lie¢ebnych metéd.

Viyuzitie kmenovych buniek v lie¢be epilepsie je v sicasnej dobe tiez
predmetom stadii vo vyskumnych laboratériach. Ak sa niekedy dos-
tand na trh, budu lie¢it’ iba symptdmy, ale nevylie¢ia Dravetovej
syndrém.
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Slovnik pojmov

Ataxia: porucha motoriky bez ochrnutia, vyznacujica sa chybou
pohybovej koordinécie s nesirodymi pohybmi, zle prispdsobenymi
danému ciel’u, a to najma pri chodzi, ¢o moze viest k problémom s
rovnovéhou a padom.

Elektroencefalogram (EEG): test, ktory meria elektrickd aktivitu
mozgu.

Fotosenzitivita: vieobecne moZno povedat’, Ze ide o reakciu na
svetlo. U pacientov trpiacich epilepsiou sa mo6ze svetlo stat’
spust’acim faktorom zachvatu. Tieto faktory si u kazdého iné, ale
najcastejsie ide o blikajlce svetlo (napr. blikajlce biele svetlo nasle-
dované tmou), kontrastné vzory (napr. jasné biele pruhy na ¢iernom
pozadi), stimulujice obréazky, ktoré prit’ahuju celé zorné pole (napr.
sedenie vel’'mi blizko pri televizii) a urcité farby, ako je ¢ervena alebo
modra.

Ketogénna diéta: diéta, pri ktorej s eliminované cukry a upred-
nostriuju sa tuky. Vytvara ketény v moci, odtial’ jej nézov.
Koordinacia oko - ruka: koordinacia oko - ruka je koordinované
vedenie pohybu oka s pohybom ruky a spracovanie vizudlneho
vnemu vedUce k dosiahnutiu a uchopeniu.

Magneticka rezonancia (MRI): metdda, lekarska zobrazovacia
technika vyuzivajica silné magnetické pole a radiové viny na vytvor-
enie celkového obrazu tela.

Mutacia de novo: alternécia v géne, ktory je prvykrat pritomny u
jedného clena rodiny v dosledku mutécie v zarodocnej bunke
(vajicko alebo spermie) jedného z rodicov alebo v samotnom oplod-
nenom vajicku.

Neuropsychologické testy: ciel'om testov je urcit’ kognitivne
funkcie, alebo zistit’ stupen zhorSenia urcitej schopnosti.
Polyterapia (¢ize kombinovana terapia): terapia, pri ktorej sa
pouziva viac ako jeden liek alebo modalita (opakom je monoterapia,
akakol’vek terapia prebiehajlica samostatne).
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Slovnik pojmov

Prikréena chodza: je charakterizovand zvysenou flexiou bokov,
kolien a ¢lenkov, takze sa chdodza na dlhsie vzdialenosti stava naro¢nou.
Cim skor sa tato porucha chodze objavi, tym horsi bude stav pacienta
v dospelosti. Vacsina pacientov je viak schopné chodit’ doma, do Skoly
¢i do préce. Iba niektori z nich potrebuju invalidny vozik.

Skolioza a kyféza: deformécia chrbtice (viz str. 14).

Vizualne vnimanie: ide o schopnost’ interpretovat’ okolie spraco-
vanim vizuélnych informacii.

Zachvaty

Absencia: kratka strata vedomia bez kréov. Diet'a sa prestane
venovat’ tomu, ¢o prave robilo, jeho pohl‘ad je zrazu prazdny a pre-
stane reagovat’. Spravidla trvaju niekol’ko minit, ak su ale dlhsie,
moZzu viest’ k strate vedomia. M6zu prebehnit’ bez povsimnutia.
Atypické absencie: ak dojde k atypickej absencii, vyzera to, ako
by sa diet’a uzavrelo do svojho vlastného sveta. Tieto absencie m6zu
trvat’ niekol’ko sekind aZ niekol’ko mindt. Tento druh zachvatu
moze pretrvavat’ az do veku 12 rokov.

Febrilné zachvaty: epileptické zachvaty, ktoré sa zvycajne vysky-
tujd u normélnych dojciat a malych deti. SG sposobené horickou v
nezrelom mozgu. Pri Dravetovej syndréme sa tieto zdchvaty mozu
objavovat’ po cely Zivot. A niekedy su jednoducho spésobené hor-
Gcim prostredim.

Generalizované zachvaty: zachvaty zasahujlce obe strany tela.
Hemiklonické zachvaty: zachvaty zasahujlce iba jednu cast’ tela.
Klonické zachvaty (krée): viac ¢i menej rychle trhavé pohyby
opakuijlce sa v obvykle pravidelnych intervaloch.

Konvulzivné zachvaty: zachvaty, ktoré sa viac ¢i menej manifes-
tujd motorickymi javmi (hypertonia, krce).

Myoklonické zachvaty: nahle, vel'mi kratke pohyby, niekedy opa-
kované, podobné ,zasklbom” (fyzicka reakcia na zl’aknutie).
Vacsinou majd miernu intenzitu. Hordcka moéze zvysit’ ich intenzitu
a frekvenciu.
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Prvych 20 otézok o Dravetovej syndréme

Parcialne (fokalne) zachvaty: zachvaty zacinajlce v malej oblasti
v mozgu, viditel'né na zézname EEG. Prejavuju sa rozne: svalova
stuhnutost’, dychanie, potenie atd’. Tieto zachvaty sG vacsinou
krétke, trvaju menej ako 2 mindty.

Predlzeny zachvat, alebo status epilepticus: zachvat trva bud’
20 - 30 minut, alebo ddjde najmenej k dvom zachvatom bez nor-
maélnej periédy medzi nimi, vyZaduje okamZitd liecbu.
Tonicko-klonické zachvaty: tento typ zachvatov je dvojstupriovy:
° prva tonicka faza: Vsetky svaly stuhnd. Vzduch je hnany hlasivkami
a dochédza ku kriku a stenaniu. Osoba straca vedomie a pada na
zem. MoZe dojst’ k prehryznutiu jazyka alebo tvare a okolo Ust sa
moZzu objavit’ sliny zmieSané s krvou. Tvdr mdze mierne zmodriet’,
° potom nastlpi klonicka faza: Objavia sa rychle a rytmické zasklby
rak a noh, pricom sa ohybaju a uvol’nuja v lakt'och, bedrach a kole-
nach. Po niekol’kych mindtach sa zasklby spomal’ujd a ustévajd. Ked’
je telo uvol’'nené, niekedy moze dojst’ k strate kontroly mocového
mechdra alebo criev. Vedomie sa vracia pomaly a pacient moéze byt’
ospaly, zmateny, rozruseny, alebo depresivny. Tieto zachvaty spra-
vidla trvajd 1 az 3 minGty. Tonicko-klonicky zachvat trvajici dlh3ie
ako 5 minat vyZzaduje lekarsku pomoc (pozri Otazku 5).
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Rodinné zdruzenia

V Eurdpe existuje mnoho zdruzeni pomaéhajucich postihnutym Dra-
vetovej syndrémom. Je mozné, Ze takéto zdruZenie existuje aj vo
vasej krajine. M6ze vam vel’'mi pomdct’ s hl’adanim miestnych
rieSenf a bude vdm podporou vo vasom kazdodennom Zivote s Dra-
vetovej syndrémom. Ak chcete zistit’, ¢i podobna Struktira vo vasej
krajine existuje, informujte sa u svojho detského lekara, alebo sa ju
snazte vyhl'adat’ na internete.

Webové stranky

Dravetovej syndrému st venované webové stranky www.dravet-syn-
drome.com. Najdete tu I'ahko zrozumitel’'né informacie o Drave-
tovej syndréme s vysvetlenim o jeho pric¢inach, vyvoji, zvladani a
dostupnych podporéach.

DRAVET SYNDROME

g b
History CAUSES MANAGEMENT
Healthcare
Professional

-
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Prvych 20 otdzok o
DRAVETOVEJ SYNDROME

Charlotte Dravet - Stéphane Auvin
Domenica Battaglia - Ana Isabel Dias - Marina Nikanorova
Rocio Sanchez-Carpintero - Katalin Sterbova

1 ¢ Preco stanovenie diagndzy trva tak dlho?

2 + Co je pri¢inou choroby?

3 ¢ Ide o dedi¢né ochorenie? Existuje riziko pre dalsie deti?

4 - Je nutné navstivit aj iného lekara?

5 « Co sa s dietatom deje v detstve?

6 + Co sa s dietatom deje v dospievani a v dospelosti?

7 - Aké su okrem zachvatov prejavy, s ktorymi sa vy a vase
dieta stretnete?

8 - Je Dravetovej syndrém spdsobeny ockovanim?

9 - Existuju spustacie faktory zachvatov v kazdodennom zivote?

10 - Aké druhy liekov sa pouzivaju?

11 - Existuju okrem liekov aj iné terapie?

12 - Co robit v pripade horucky a zvy$enej telesnej teploty?

13 « Co robit v pripade zachvatu?

14 « Ako situdciu vysvetlit rodine a priatelom?

15 < Ako zvladat kazdodenny Zivot?

16 - S akymi Specifickymi prekdzkami sa bude vase dieta stretavat

v kazdodennom Zivote?
17 + A ¢o Skoélka a Skola?

18 < AkU pomoc bude vase dieta potrebovat v dospievani a dospelosti

a ¢o mozno oCakavat?
19 « Na aké otazky musi este lekarsky vyskum odpovedat?

20 - Existuju pri Dravetovej syndréme nejaké nové terapeutické pristupy?

] W Jchalibbey
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