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Syndrom Dravetové se fadi mezi vzacné progresivni epileptické encefalopatie. Klinicka manifestace zac¢ina v prvnim roce zivota u dosud
normalné se vyvijejicich déti. Objevuji se generalizované nebo lateralizované klonické zachvaty, ¢asto protrahované a vazané na febrilni
infekty. Pozdéji se objevujii jiné formy zachvatti doprovazené deterioraci psychomotorického vyvoje. V soucasné dobé je mozné genetické
potvrzeni mutace v SCN1A genu u 70-80 % pacientu. V 5% pfipadt se jedna o mutaci v genu PCDH19, vzacné pak jsou prokazany i mutace
v GABARG2 a SCN1B genu. V terapii se uplatiiuje predevsim valproat a klobazam, jako pfidatna terapie stiripentol. Déle pak topiramat,
levetiracetam, ketogenni dieta. Casna diagnostika a zafazeni tohoto epileptického syndromu jsou z terapeutického hlediska velmi diilezité.
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Dravet syndrome: severe myoclonic epilepsy in infancy.

Dravet syndrome is classified as a rare progressive epileptic encephalopathy. Seizure onset starts in the first year of life in so far normal
developped children. Generalised or lateralized clonic-tonic seizures, often prolonged and during the febrile infect can be observed.
Later on, we can see other types of seizures accompanied by deterioration of psychomotor development. In present, the genetic basis
of this syndrom with mutations in SCN1A gene can be detected in 70-80 % of patients. 5% of patients have mutation in PCDH19 gene,
rarely the mutations in GABARG2 and SCN1B genes can be detected. Beneficial effect in the therapy of DS is observed in valproic acid,
clobazame and as add-on therapy stiripentol. Topiramat, levetiracetam and ketogenic diet can also bring a positive effect in the seizure
reduction. Early diagnostics of DS is very important from the therapeutical point of view.

Key words: Dravet syndrome, myoclonic epilepsy, epilepsy, therapy.

Uvod

Syndrom Dravetové, tézka myoklonicka epilep-
sie v casném détstvi, se fadi mezi vzacné progre-
sivni epileptické encefalopatie (Panayiotopoulos,
2010). Klinickd manifestace zac¢ina v prvnim ro-
ce zivota u dosud normélné se vyvijejicich dé-
ti. Recidivujici protrahované febrilni konvulzivni
a hemikonvulzivnizachvaty s pozdéjsim vyvojem
jinych typl zachvatt vedou k postupné deterio-
raci psychomotorického vyvoje a rozvoji mental-
ni retardace rdzného stupné (Panayiotopoulos,
2010). Epilepsie je farmakorezistentni, nékteré léky
mohou zachvaty zhorSovat, jiné naopak mohou
jejich vyskyt redukovat. Pfredevsim stiripentol je
schopen redukovat vyskyt a délku trvanf protra-
hovanych febrilnich konvulzivnich zachvatd, které
jsou spojeny s mirou psychomotorické retardace
(Chiron et Dulac, 2011). Casné diagnostika a vhod-
na léCebna strategie je tedy zadouci. Vzhledem
k dostupnosti genetické diagnostiky je v soucasné
dobé syndromologické zafazeni pacientd mozno
geneticky potvrdit a na tuto jednotku by mélo byt
pomysleno.

Klasifikace
Syndrom Dravetové — tézkd myoklonickd epi-
lepsie v asném détstvi (Severe Myoclonic Epilepsy

in Infancy — SMEI) byl popsan poprvé v roce 1978
profesorkou Charlotte Dravet ve Francii (Dravet,
1978). Dle ILAE Klasifikace epileptickych syndromd
z roku 1989 se fadi mezi epilepsie a epileptické
syndromy nezaraditelné jako loziskové ¢i gene-
ralizované (ILAE, 1989). Dle revize této klasifikace
zroku 2010 se fadi mezi elektro-klinické syndromy
Casného détstvi (Berg et al,, 2010).

Etiologie a patofyziologie

V souladu s ILAE revizi epileptickych syndro-
mU 2010 se syndrom Dravetové z etiologického
hlediska fadf mezi epilepsie s genetickym pod-
kladem. 70-80% pacientl je nositelem mutace
v genu pro a-1 podjednotku sodikového kanalu

— SCN1A genu (Marini et al., 2011). Jedna se bud

o truncating mutace, které zpUsobuji predcas-
ny vznik terminac¢niho kodonu, ¢imz vedou
k pfed¢asnému ukonceni translace (40 %) nebo
o missense mutace (40%). Zhruba 5 % zenskych
pacientl nese mutaci PCDH19 (Dapienne et
al, 2009) a byly identifikovany i vzacné mutace
v genu GABARG2 (Harkin et al,, 2002) a SCN1B
(Patino et al., 2009). U 20 9% pacientd je etiologie
syndromu neznama. Pfedpokldda se jeji gene-
ticky podklad, mutaci se viak nepodafi prokézat.
U pacientll s mutacemi v SCN1A genu existuje
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jistd fenotypové variabilita, Ize mluvit o DS-
spektru (Harkin et al,, 2007, Marini et al., 2011).
Kromé klasického klinického obrazu syndromu
Dravetové (SMEI) sem Ize zafadit i tyto jednotky:
B hrani¢ni tézkd myoklonickd epilepsie v ¢as-
ném détstvi (Borderline severe myoclonic
epilepsy of infancy — SMEB) — zde v klinickém
obraze chybi myoklonické zachvaty nebo
generalizovana epileptiformni aktivity cha-
rakteru hrot-vina v EEG (Harkin et al., 2007),
B rezistentni détskd epilepsie s generali-
zovanymi tonicko-klonickymi zachvaty
(Intractable childhood epilepsy with ge-
neralised tonic-clonic seizures — ICEGTC) —
psychomotoricky vyvoj se zpomaluje pre-
devsim v druhém roce Zivota a mira psycho-
motorické retardace je vyznamnd; ve srovna-
ni DS zde chybi jiné typy zachvatd, jako jsou
myoklonické zachvaty, absence a fokélni
zachvaty (Fujiwara et al., 2003),
| t6zkd multifokdlni epilepsie v ¢asném détstvi
(Severe infantile multifocal epilepsy — SIMFE)
—zde se objevuje casny vyskyt multifokélnich
zachvatd, zpomaleni psychomotorického
vyvoje a multifokdIni epileptiformnf aktivity
v EEG; epilepsie ma spise obraz fokélnich
zachvatd, myoklonické zachvaty anebo ab-



Tabulka 1. Screeningovy test rizikovych faktor(
DS (pfevzato z Hattori et al., 2008)

rizikovy faktor pocet
bodu

klinicka manifestace epilepsie 2

v < 7 mésicich véku

celkovy pocet zachvatl > 5 3

lateralizované zachvaty — hemikonvulzivni 3

fokalni zachvaty 1

myoklonické zachvaty 1

protrahované zachvaty 3

zachvaty indukované horkou vodou 2

sence chybi nebo jsou jen vzacné, nevysky-
tujf se zde ani generalizované epileptiformni
vyboje v EEG (Harkin et al, 2007).

Patofyziologickd podstata mutace v genu
pro sodikovy kandl pfepoklada snizenf excita-
bility GABAergnich interneurond v neokortexu
a hipokampu (Yu et al.,, 2006), coz ma za nésle-
dek snizeni vybojd v téchto inhibi¢nich interneu-
ronech. Dojde tak ke zvysenf excitability v neu-
ronalni siti a rozvoji epileptické encefalopatie.

Klinicky obraz

Klinickd manifestace zacina jiz v prvnim ro-
ce zivota s vrcholem kolem 5. mésice u dosud
normalné se vyvijejicich kojencd. Incidence je
uddvana 1:30 000 déti (Panayiotopoulos, 2010),
Castéji jsou postizeni chlapci v pomeru 2:1.
Typickym klinickym projevem jsou tyto typy
zachvat(: ¢asné infantilni febrilnf klonické krece,
myoklonické zachvaty, atypické absence a fokal-
ni zachvaty s poruchou védomi. Mira vyjadreni
jednotlivych typl zachvatl je rdznd, néktery
z uvedenych typl zachvatl byt pfitomen ne-
musi. Casty je vyskyt epileptickych statd, tonické
zachvaty jsou jen vyjimecné. Klinicky pribéh
Ize rozdélit do tfi stadif (Panayiotopoulos, 2010):

1) Pre-seizmické stadium

Trva 2 tydny az 6 mésicl a je charakteristické
pro vyskyt febrilnich klonickych zachvatd, ¢asto
unilaterdlnich, stranové se stfidajicich. Zachvaty
jsou delsiho trvéni, ¢asto protrahované az ve for-
mé epileptickych statd. U tff ctvrtin pacientl
jsou zachvaty provokované zvysenou teplotou
(infekce, ockovani, horkd vana).

2) Seizmické stadium

Objevuji se dalsi typy zachvatd uvedené vy-
e a neurokognitivni deteriorace. Deteriorace
psychomotorického vyvoje se objevuje mezi
2.-6. rokem Zivota, je vyjadfena v rlizné mite,
ale ¢asto je tézsiho stupné. Déle pak jiz zUsta-

va stabilni. V neurologickém nélezu se objevuji
nejcastéji ataxie, centralni hypotonie a pozitivni
pyramidové iritacnf jevy.

3) Post-seizmické stadium

Toto stadium je jiz stabilizované, zachvaty
mohou odeznivat, zUstava viak v zavazném
stupni vyjadfena mentalni deteriorace.

Za zminku stojf i klinicky obraz pacient s mu-
taci v PCDH19 genu. Jednd se o mutaci kédujici
protocadherin 19 (Dapienne et al, 2009), jehoz
funkce neni UpIné jasng, ale predpoklada se je-
ho zapojeni v neurondlnich sitich. Klinicky tato
mutace zpUsobuje epilepsii limitovanou na Zzeny
s mentaIni retardaci (Epilepsy limited to females
with mental retardation — EFMR) (Dapienne et al,,
2009). Velmi pfipomina syndrom Dravetové, ale
zatind zpravidla pozdéji, kolem 9,5 mésice véku,
je zde mendf vyskyt protrahovanych zachvatl
a zachvatl charakteru epileptickych statd. Jen
zfidka se vyskytuji myoklonické zachvaty. Ddlezité
je, ze u45% pacientd je mentalni retardace jen
mirného stupné, ¢asté jsou autistické rysy. A jak jiz
zndazvu vyplyva, postizenije limitovano na divky,
jedna se o X vdzanou dédi¢nost.

Diagnostika

Z diagnostického hlediska je dUlezity nega-
tivni ndlez na MRI mozku, u nékterych pacient(
se ale vyskytuje lehkd mozkova nebo mozec-
kova atrofie. Vysetfeni dédi¢nych poruch me-
tabolizmu je v normé. Zasadni je pak genetické
potvrzeni dané mutace.

V EEG je zpocdtku normalni nélez, u 20%
pacientl Ize nalézt generalizovanou fotoparo-
xyzmalni odpovéd (Panayiotopoulos, 2010). V prd-
béhu roku se stdva EEG u 2/3 pacient hrubé
abnormni. Dochdzi ke zpomalenf a desorganizaci
zakladnf aktivity. Objevujf se kratké, asymetric-
ké vyboje vicecetnych hrotl/hrotd-pomalych
vin a rdzné multifokalni a fokalni abnormity.
Patologie v EEG je Casto aktivovana ve spanku.
Fotoparoxyzmalni odpovéd Ize nalézt u40%
pacientl (Panayiotopoulos, 2010). Iktalni ndlez pak
odpovida jednotlivym typdm zachvat.

Jak bylo uvedeno vyse, DS se manifestuje
nejcastéji febrilnimi zachvaty v prvnim roce Zivota
u dosud normalné se vyvijejicich déti. Z tohoto
hlediska je na pocétku obtizné jej odlisit od febril-
nich kfeci. Vzhledem k tomu, Ze terapie DS nese
jistd specifika a ¢asnd intenzivni lé¢ba je zadoudi,
je nutné na DS myslet co nejdfive a z tohoto di-
vodu byl vyvinut screeningovy test rizikovych
faktor(l (Hattori et al,, 2008). Pokud je soucet ri-
zikovych faktor(i v tomto testu > 6 (tabulka 1), je
doporuceno provést analyzu SCN1A genu.

Prehledové éldnky

Vysetfeni SCNTA genu v CR Ize provést v Brné
a Vv Praze.VBrné vysetfeni provadi Centrum mo-
lekuldrni biologie a genové terapie Interni hema-
toonkologické kliniky LF MU a FN Brno (kontakt:
RNDr. Lenka Fajkusové, CSc,, Ifajkusova@fnbrno.
cz).V Praze se Ize obrétit na Ustav biologie a 1¢-
kafské genetiky 2. LF UK a FN Motol (kontakt:
RNDr. Petra Hedvi¢dkova, petra.hedvicakova@
[fmotol.cuni.cz). V pfipadé podezieni na DS je
vhodné provést genetickou konzultaci na vyse
uvedenych pracovistich a po domluvé s gene-
tikem indikovat vysetfeni SCN1A genu.

Prognéza

Progndza u DS je velmi zédvaznd, mentaini
retardace je vyjadrena v rlzné mife, méné nez
10% pacientd si vytvorii a uchova komunikac¢ni
schopnosti (Panayiotopoulos, 2010). Zavazné
je i vy3si riziko nahlé smrti (SUDEP), ato u 15%
pacientl (Panayiotopoulos, 2010) ve srovnanf
s 5% v ostatni populaci pacientl s epilepsii.

DS v dospélosti

Dalsi vyvoj ukazuje souhrnné prace pre-
zentovana v roce 2006 na 7. evropském epilep-
tologickém kongresu profesorkou Ch. Dravet
na souboru 24 dospélych pacientl s DS ve véku
18-46 let (Dravet et al.,, 2006; Nikanorova et al.,
2009). U viech pacientl byl pfitomen mentalnf
deficit, od lehkého po tézky stupen. Re¢ byla
pfevazné pomald, bez vétné struktury s pfitom-
nou dysartrif, u nékterych pacientl se fecové
funkce nevyvinuly viibec. V objektivnim neuro-
logickém nalezu byl ¢asto pfitomen myoklonus,
ataxie, neobratnost v jemné i hrubé motorice,
vyznamné jsou i skeletéIni deformity (kyfoskoli-
6za, ploché nohy, kladivkové prsty), pacienti byli
¢asto schopni chlze. V dospélém véku dominuijf
noc¢ni generalizované tonicko-klonické zachvaty,
Casto stale vdzané na febrilie. Jiné typy zachvat(
(myoklonické zachvaty a absence) jsou jen ojedi-
nélé. Na MRI mozku Ize nalézt mozkovou atrofii
(vyznamnéji byla popsana u pacientl uzivajicich
vysoké davky fenobarbitalu) a hipokampdlni
sklerézu. Pét pacientl ze souboru (20 %) zemrelo
nédhlou smrti — SUDEP.

Terapie (viz tabulka 2 a 3)
Antiepileptika indikovana v terapii DS

Terapeutické moznosti u DS jsou omezené.
Jednd se o vysoce farmakorezistentni epilepsii.
Lékem prvni volby jsou VPA a benzodiazepiny
(CLB, CZP), ¢asto je ale jejich efekt nedostatecny
(Chiron, 2011).

Dalsim Iékem, jenz Ize vyuzit v terapii DS
je TPM. Ve dvou retrospektivnich studiich byl
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Tabulka 2. Piehled studif prokazujicich efekt farmakoterapie a nefarmakologickych moznosti u DS

lék autor design studie pocet pacientu vysledky indikace v terapii DS

topiramat Coppola etal., 2002; retrospektivni add-on 18 56 % repondér(, 3 bez zachvatd priznivy efekt
Nieto-Barrera et al., 2000

bromid Lotte et al,, 2000 prospektivni observa¢- 32 81 % respondérli po 3 mésicich, priznivy efekt

ni add-on 47% po 1 roce
Tanabe et al., 2008 retrospektivni 99 41,7% Uspésny v prevenci rozvoje SE  pfiznivy efekt
levetiracetam Striano et al,, 2007 prospektivni add-on 28 64 % respondérll (GTCS), 62% res-  pfiznivy efekt
pondérd (myoklonické zachvaty)
Chhun et al,, 2011 prospektivni add-on 9 11% respondérlive 3a6 mesicih lécby  priznivy efekt

stiripentol
(add-on k VPA+CLB)

STICLO Study Group Fran-
cie a Itdlie - Chiron et al,,

prospektivni randomizo-
vané placebem kontrolo-

priznivy efekt

2000; Kassai et al., 2008 vané studie
Francie 41 71 % respondért (vs. 5% placebo),
45% bez zachvatd
Italie 23 66,7 % repondér (vs. 9 = placebo),
27% bez zachvatl
lamotrigine Guerrini et al., 1998 retrospektivni 21 809% pacientd zhorseno kontraindikovan
karbamazepin Thanh et al,, 2002 retrospektivni 46 61% pacientl zhorseno kontraindikovan
vigabatrin Thanh et al.,, 2002 retrospektivni 46 64 % pacientl zhorseno kontraindikovan
rufinamid Mueller et al., 2011 retrospektivni 20 20% respondérd, 30% zhorseno rozporuplné vysledky —

nenfi indikovan

fenobarbital - vysoké
davky intravendzné

Chipaux et al,, 2010

retrospektivni

atrofie mozku na MRI a zhorseni
neurologického nalezu

rozporuplné vysledky —
vysoké davky a iv. aplika-
ce kontraindikovany

ketogenni dieta Caraballo et al., 2011

prospektivni observac¢ni

24/ hodnoceno
16 pacientli po
24 mésicich lécby

12,5% bez zachvatd, u 62,5 % pacien-
0 redukce zachvatd o 75%, u 25%
redukce zachvat( o vice nez 50%

pfiznivy efekt

VNS Zamponi et al,, 2011

prospektivni observa¢ni 8

50% respondérd, zlepseni kontaktu

priznivy efekt

a komunikacnich schopnosti

TPM nasazen jako pfidatna terapie u pacientd
s DS. U 56 % pacientl doslo k redukci zachva-
td o vice jak 50% a 16,7 % pacientl bylo bez
zéchvatd (Coppola et al., 2002; Nieto-Barrera
et al, 2000).

Dal3i moznosti v terapii DS mUze byt LEV.
Vysledky studif jsou zde v3ak rozporuplné. Byla
prokdzana jeho Uc¢innost v prospektivni add-on
studii, a to pfedevsim na generalizované tonic-
ko-klonické zachvaty (64 % respondér() a myo-
klonické zachvaty (62 % respondér() (Striano et
al., 2007). Naproti tomu Chhun et al. publikovali
v roce 2011 vysledky prospektivni studie, kde
byl LEV uZit jako pfidatny |ék v terapii DS u 9
pacientl. Jen jeden z nich (11 %) byl klasifikovan
jako respondér ve 3 a 6 mésicich lécby.

Priznivé vysledky ukazuji studie s vyuzitim
bromidu v terapii DS. U 32 déti s DS byl vyuzit
jako pfidatna terapie, zde dokonce 81 % pacien-
td byli oznaceni jako respondéfi po 3 mésicich
léCby (47 % po jednom roce |é¢by). Pomérné
vysoké vsak bylo procento nezédoucich reakcf
(56 %), v 16 % byla lé¢ba z tohoto divodu ukon-
Cena (Lotte et al, 2012). Tanabe et al. publikovali
v roce 2008 retrospektivni studii se souborem
99 déti s DS odpovidajicich na bromid jako lék
v prevenci epileptického statu.

Stiripentol (Diacomit), orphan-drug v terapii
DS je schvalen jako pfidatna terapie k VPA+CLB.
V terapii DS je v Evropé schvalen od roku 2007.
STP nenf strukturalné podobny jinému dosud
uzivanému antiepileptiku. V in vitro studiich
byl u néj zjistén GABAergni efekt. Plsobf jako
primy allostericky moduldtor GABA-A receptord
predevsim pres vyvojovou alfa-3 podjednotku.
(Fischer, 2009). U lidf inhibuje také cytochrom-
oxiddzovy systém P450 v jatrech, coz vede
ke zvyseni koncentraci jinych antiepileptik, které
jsou touto cestou metabolizovany. Tato farma-
kokineticka interakce je vyznamna predevsim
u CLB, a to pres CYP 2C19 (Giraud et al,, 2006).
Dosud byly realizovany 2 randomizované place-
bem kontrolované studie, které sleduji efekt STP
jako pridatné terapie ke kombinaci VPA+CLB.
Za timto Ucelem byla zformovana studijni sku-
pina STICLO (STICLO Study Group) ve Francii
a Italii. Vysledky francouzské skupiny byly pub-
likovany Catherine Chiron v roce 2000. Vysledky
italské skupiny publikovany dosud nebyly, jsou
viak zahrnuty v metaanalyze (Kassai et al., 2008).
Vysledky ukazaly 71% (Kassai et al., 2008) resp.
67 % (Chiron et al, 2000) respondérd ve srov-
nani s placebem 5% (Kassai et al.,, 2008) resp.
9% (Chiron et al., 2000). Japonska studie (Inoue
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et al, 2009) ukézala, ze STP muze byt efektivni
ivjiné kombinaci nez s VPA+CLB. Prines| efekt
u 61 9% pacientd i na terapii CZP, PB, bromidem
a ZNS. STP je schopen predevsim redukovat
délku protrahovanych zachvat(. Vzhledem k to-
mu, ze prave frekvence a délka téchto zachvatd
v prvnim roce zivota je davana do souvislosti
s mirou nasledné psychomotorické retardace,
je vhodné zahgjit [é¢bu STP co nejdfive a sna-
Zit se tak tyto zachvaty co nejvice redukovat.
(Chiron, 2011; Chiron et Dulac, 2011)

Po nasazeni STP dojde ke zvysenf hladin VPA
a CLB. Tato skute¢nost je zodpovédna za nejcas-
t&jSi nezéddouci Ucinky STP (ospalost, zpomalenf
mentalnich funkci, ataxie, diplopie, nechutenstvi,
snizeni hmotnosti, nauzea, bolesti bficha, asym-
ptomatickd neutropenie). Proto je po jeho nasaze-
ni ¢asto nutné snizit davky VPA na 20 mg/kg/den
a CLB na 0,5mg/kg/den (Chiron et Dulac, 2011).

Antiepileptika nevhodna v terapii DS

Pri vybéru nejvhodnéjsiho antiepileptika je
nutno myslet na existenci lékd, které epilepsii
u pacientl s DS mohou zhorsovat. Jednd se pre-
devdim o LTG, CBZ, VGB a vysoké davky PB. Temto
je tfeba se v terapii DS vyvarovat. Ve studii 21
pacientl s DS bylo zhorseni zachvatl v souvis-



Tabulka 3. Terapeuticky algoritmus u DS

VPA

VPA + CLB

l

VPA + CLB + STP

Co nejdrive
k dosazeni redukce
protrahovanych
zachvatl

dal$f terapeutické moznosti:
TPM
LEV, ZNS, bromid

ketogenni dieta

rKorrfraindikovémy

f\ S
CBZ, LTG, VGB, vysoké davky iv. PB

losti s LTG pozorovéno u témér 80% pacientd,
a to jak zhorseni GTCS (40%), tak myoklonickych
zachvatt (33 %) (Guerrini et al,, 1998). Zhorseni za-
chvatt bylo pozorovano ve studii se 46 pacienty
u 61 % pacientl na CBZ a 64 % pacientd na VGB
(Thanh et al,, 2002). U pacient(, kteff uzivali vysoké
davky intravendzniho PB v terapii konvulzivnich
epileptickych statd, byla zjisténa souvislost s moz-
kovou atrofif a zhorsenim neurologického nélezu.
(Chipaux et al,, 2010). Mueller et al. publikovali
v roce 2011 studii 20 détf s DS uzivajicich RFM.
20% pacientl bylo klasifikovano jako respondéfi,
ve 30% doslo ke zhorseni zachvatovych projeva.
RFM neni doporucen v terapii DS.

Dalsi, nefarmakologické
moznosti v terapii DS

Vhodnou Ié¢ebnou volbu predstavuje ta-
ké ketogennf dieta, kterd ma praveé u syndromu
Dravetové (i ve srovnani s jinymi epileptickymi syn-
dromy) relativné vysokou Ucinnost. Caraballo (2011)
publikoval soubor 24 pacientt se syndromem
Dravetové, z nichz 16 (66,5 %) setrvalo na ketogennf
dieté déle nez 24 mésicl - 2 pacienti (12,5 %) byli
zcela bez zachvatd, 10 pacientd (62,5%) dosahlo
Vetsinéz 75% a zbyvajici 4 pacienti (25 %) vetsinez
50% redukci zachvat(. KD by proto méla byt zvazo-
vanajiz po selhani 3 az 4 antiepileptik, a nikoliv po-
nechavana jako poslednilécebna moznost. Zatim
je stale preferovéana klasickad KD s pomérem 4:1 s/
bez tvodniho hladovénti, zkousi se i Modifikovana

Atkinsonova dieta, jejiz Ucinnost je viak jesté tfeba
overit na vetsich studiich.

Priznivé vysledky ukazuje v terapii DS iim-
plantace vagového stimulatoru. Zamponi et
al. v roce 2011 publikovali vysledky stimulace
bloudivého nervu u 8 pacientl s DS (prdmeémy
veék 10,28 let, rozmezi 5-25 let). Po jednom roce
stimulace bylo u 4 pacientd (50 %) pozorovano
snizeni frekvence zachvatd o 50-79 %, u jedno-
ho pacienta méné nez50% a u 3 pacientd nedo-
slo ke zméné ve frekvenci zachvatl. Poukazuijf,
Ze i u pacientd, u kterych nedoslo k vyrazné re-
dukcizachvat(, bylo zjisténo zlepsenf v kontaktu
a komunikac¢nich schopnostech.

Zaveér
Syndrom Dravetové se fadi mezi prognostic-
ky zdvazné epilepsie manifestujici se v casném
détstvi. Diagndzu DS Ize stanovit jiz na zakladé
klinického obrazu. Na moznost DS je nutné my-
slet v téchto piipadech:
B rozvoj epilepsie u dosud normalné se vyvi-
jejicich kojencd,
B generalizované resp. lateralizované tonicko-
-klonické zachvaty,
protrahovany pribéh zachvatd, opakované SE,
predevsim febrilni zachvaty,
inicialné normalni EEG,

v dalsim prdbéhu rozvoj myoklonickych za-
chvatd, atypickych absenci, fokdInich zachvatd,
B rozvoj psychomotorické deteriorace.

Piehledové cldnky

Potvrzeni klinické diagnézy je mozné i gene-
ticky, zhruba ve 20% pffpadl DS je viak genetika
negativni. V terapii se jako Iék volby uplatfuje
VPA v kombinaci s CLB, jako pfidatna terapie
se uziva STP. STP je schopen redukovat vyskyt
protrahovanych generalizovanych tonicko-klo-
nickych zachvat(, které jsou davany do souvis-
losti s rozvojem psychomotorické retardace.
Rychla syndromologickd diagnostika a nasazent
adekvatni terapie je tedy zadouci.
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