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K6SzONTO

Kedves Gyermekneurolégusok és a Gyermekneurolégiaval Szimpatizalok!

A Magyar Gyermekneuroldgiai Tarsasdg 2018. jinius 7-9. kézott rendezi meg ezévi szokdsos kongresszusat.
Idén Zalakaros |atja vendégiil a gyermekneuroldgia utan érdekldddket.

A gyermekneuroldgiai diagnosztika és terapia nagyon jelentdsen és ldtvanyosan fejlédott az utébbi tiz évben.
Ez elssorban az egyre szofisztikaltabb képalkotd vizsgdlatoknak és a genetikai diagnosztika rohamos fejlgdé-
sének koszonhetd. Uj és gyogyithato betegségek keriiltek felfedezésre, mint példéul az autoimmun encepha-
lopathiak, az anti-NMDAR encephalitis. Felkért el6addink az 4j neuroimmunoldgiai laborvizsgalati lehetdsé-
gekrdl, az anti-MOG asszocialt kérképekrdl és a neuromyelitis optica Gj kritériumrendszerérl fognak beszélni.

Az elmdlt néhany évben, a kitartd kutatdsok eredményeként tobb Gj gydgyszeres terapia is elérhetd vélt; eddig
gyogyithatatlannak tartott betegségek kezelését indikalhatjuk. ABiogen szimpézium az atrophia musculorum
spinalis- 2018 marciusaban Magyarorszagon is befogadott - nusinersen terapidjanak eredményeirdl, lehetdsé-
geirdl ad attekintést. A Biomarin tdmogatdsaval a neuronalis ceroidlipofuscinosis (CLN2) korai felismerésérdl
és kezelési lehetdségérdl fogunk hallani a Hamburgi Egyetem vendégelGaddjatol és harom kollégénktol. A
korai kezdetii és recessziv 6roklGdés(i ataxidk kérismézése nem egyszerdi feladat. Az ataxidk labirintusédban vald
eligazodast segit6, a napi gyakorlatban jél hasznalhatd algoritmust mutatunk be az Actelion tdmogataséval.

A gyermekkori dystoniak mély agyi stimulacioval valé mitéti kezelése szintén Gj reményeket kelt, az eredmé-
nyekrél felkért eldaddnk szamol be.

Agenetikailag is bizonyithatd eredeti epilepszidk szama fokozatosan ng. A Dravet-szindroma elsé leirasa mind-
0ssze 20 évvel ezel6tt sziiletett meg. A tiinetegyiittes jellegzetességeirdl, a hazai géndiagnosztika helyzetérdl,
a Dravet-szindrémés gyermekek felngtté vélasardl szintén felkért eléadok szamolnak be a Biocodex tamoga-
tésaval. Beszéliink majd az epilepszia antiepileptikum és ketogén diétés lehetdségeirdl is az Ewopharma és a
Nutricia szimpéziumokon.

A'sokszinl gyermekneuroldgia szekcid a kedvenciink, ahol szdmos érdekes és izgalmas diagnosztikai és terd-
pids munka részeseivé valhatunk.

Akongresszus helyszine a vadonatdj Park Inn Hotel. A helyi szervezési feladatokat Rada Eva fgorvos, a Nagyka-
nizsai Korhaz gyermekneuroldgusa vallalta dszinte lelkesedéssel. A tradicioknak megfelelGen a Congressline
Kft. gondoskodik a konferenciank gérdiilékeny szervezésérdl.

Orommel varjuk az jboli talalkozast, a tudoményos és klinikai ismeretek ,update”-elését, a baréti beszélge-
téseket.

dr. Hollody Katalin
a Magyar Gyermekneuroldgiai Tarsasag elnoke




K6SZONTO

Kedves Kollégak!

Nagykanizsa megyei jogui véros Zala megyében, lakdinak szdma 55.000 f6. A Zala és a Mura folyot dsz-
szekotd Principélis csatorna két oldaldra épiilt, még ma is sokan kiilon névvel emlitik a két varosrészt:
Nagykanizsa és Kiskanizsa. Az orszaghatér felé haladva lathatd az egykori kanizsai var 1996-ban fel-
allitott emlékmive. A mocsarbdl kiemelkedd szigeten felépitett varnak ma mar nincs felszini nyoma.
Avdros Féterén talalhatd a Varoshaza. A tér északi részén éll a torok kit és atemplomok kéziil az 1702 -ben épiilt
ferences templom, amely barokk stilusi méemlék.

Fakultativ program keretében javasoljuk még megtekinteni: Thury Gyérgy Mizeum, Hevesi Sandor Mivelddé-
si Haz, Inkey sirbolt, Reformétus templom, Nagy Magyarorszag Emlékmi, Pénziigyi Palota, Kiskastély, Zsina-
g6ga, Szentharomsag szobor.

Karhdzunk sulyponti intézmény, mely mind jaré-, mind fekvibeteg-ellatas tekintetében ellatja a Zala megyei
déli térség és néhdny Somogy megyei telepiilés 107 ezer lakosét. Kérhdzunkban 360 aktiv és 142 krénikus
agyon folyik a gydgyitd ellatds. Ezt a feladatot 19 fekvébeteg osztaly, 14 diagnosztikai egység és 59 szakren-
deld biztositja. Gyermekosztélyunk 30 dgyas csecsemd-gyermekosztélyon és 25 dgyas jsziilott rooming in
részlegen tevékenykedik.

Jardbetegellatasunk keretében az dltaldnos gyermekszakrendelés mellett Gjsziil6tt utogondozés, pulmonolé-
gia, kardioldgia, neuroldgia szakrendelés és gondozés mikddik.

Kongresszusunk helyszinéiil a Nagykanizsatl 15 km-re fekvé, elsGsorban gydgyvizérél és gydgyfirddjérd
ismert, Magyarorszag egyik legkisebb, de talan legvirdgosabb tdiilGvarosat, Zalakarost valasztottuk. A zalai
dombok 6lelésében teriil el, szimos természeti csodat és vonzerét rejt. A véroskat megkimélte a talzott urbani-
zcio, a globalizacié. Nincs rohands, nincs nyiizsgés, nincsenek toronyhazak, nincs pléza.

Virdgokkal szegélyezett sétanyai, Kis-Balatonra gydnyord kilatést nydjto Parkerdd, a kornyék latnivaldi, az itt
lakok vendégszeretete feliidiilést és pihenést nyujt az ide ldtogatéknak.

L}véroska’t érdemes Dotto kisvonattal, idegenvezetdvel korbejarni, emellett felkeresni a Kildtot, a Termaltd és
Okopark szabadid6 kézpontot, Kis-Balaton térségét, valamint a Képolnapusztai Bivalyrezervatumot is.

Szeretettel varjuk a kollégékat Zalakaroson és Nagykanizsan!

Dr. Rada Eva




ALTALANOS INFORMACIO

pays

A kongresszus févédnoke

Cseresnyés Péter
Innovdcids és Technoldgiai Minisztérium
Parlamenti dllamtitkdra

Kongresszus elndke

Dr. med. habil. Hollédy Katalin
AMagyar Gyermekneuroldgiai Tarsasag elndke

Szervezd bizottsag
Dr. Hollédy Katalin
Dr. Elmont Beatrix

Dr. Kollar Katalin

Dr. Liptai Zoltén

Dr. Siegler Zsuzsanna

Partnereink

Kongresszus védnokei

Dénes Séndor

Nagykanizsa Megyei Jogu Véros polgdrmestere

Dr. Briinner Szilveszter

Féigazgatd féorvos

Kanizsai Dorottya Krhaz, Nagykanizsa

Dr. N&d Marta

Osztélyvezetd fdorvos

Kanizsai Dorottya Kdrhdz, Gyermekosztaly, Nagykanizsa

Helyi szervez§ bizottsag

Dr. Rada Eva fioros

Kanizsai Dorottya Kérhdz, Gyermekneuroldgiai szakrendelés,
Nagykanizsa

Zsuppéanné Horvéth Méria asszisztens

Kanizsai Dorottya Korhdz, Gyermekneuroldgiai szakrendelés,
Nagykanizsa

* Biogen Hungary Kft. ® Biomarin Europe Ltd. ® Biocodex ® Ewopharma Hungary Kft. ® GL Pharma MKKK
o | BTKft. @ Meditop Kft. ® Numil Hungary Kft. ® Orphan Europe ® Prima Medica Egészségkdzpontok

o Sanofi-Aventis Zrt.

A kongresszus és a regisztracio helyszine Park Inn Hotel Zalakaros, 8749 Zalakaros, Udiil6 sor 1.

Parkolas

Felhivjuk figyelmiiket, hogy a Park Inn Zalakaros szallodaban parkolas lehetséges kiilon dijfizetés ellenében.

(1500 Ft/auté/nap)

Regisztracios iroda nyitva tartasa

2018. junius 7., csttortok 8.30-19.00
2018. junius 8., péntek  7.30-17.00
2018 junius 9., szombat  8.00-12.00

Tarsaséagi programok

Csutdrtdkan, janius 7-én 19.30 6ratdl kozos vacsora a Park Inn Hotelben

Pénteken, jlnius 8-an 18.00-tdl kirdndulds Zalaszabarra, a krénikus beteg gyermekek tabordnak megldtogatdsa a
Zobori Elményparkban, majd vacsora a Park éttermében. Kényelmes tura 6ltozet, estére meleg felsé dltozet javasolt!

SzervezGiroda
Benyhe Ildiké, Gaitz Eva

Congressline Kft. - 1065 Budapest Révay koz 2.

Telefon: +36 1429 0146, +36 1 312 1582
Fax: +36 14290147

E-mail: gaitz@congressline.hu
www.congressline.hu




ALTALANOS INFORMACIO

Részvételi 2018. 2018. A részvételi dij tartalmazza:
dijak aprilis 20-ig ~ aprilis 21-t61 - a kongresszuson val6 részvételt
- a kongresszus kiadvényait
-- - a kdvésziineteket
Nemtag ~ 29.000Ft 32000Ft 35000 Ft PEMMAEICLLE L
-a cshitdrtoki vacsordt
- a péntek esti szakmai kirdnduldst és vacsordt
Akisérdi részvételi dij tartalmazza:
-a cslitrtok esti kdzos vacsorat
-a péntek esti szakmai kirdnduldst és vacsordt
Kiallito 29.000Ft 29.000Ft  29.000 Ft ELNETHEWEICREREINENZER

-- az aznapi részvételt a tudomanyos programon,
a kit(iz6t, a programfiizetet, az ebédet és a kavészi-

Napijegy cstitortok 15.000 Ft UEEGH

Helyszinen

*alapképzésben résztvevd orvostanhallgato.
Arészvételi dij 27% Afa-t és 6.900 Ft/f6/nap kozvetitett étkezést tartalmaz.

Névkitiizo
Az elGadasok, ill. a kidllitas csak névkitiiz6vel latogathatok! Felhivjuk a regisztralt résztvevék figyelmét, hogy a
regisztraciokor kapott névkit(iz6t feltétlenil Grizzék meg és tartsak maguknal.

Kidllitas
Akongresszus teljes ideje alatt gyogyszer- és gydgydszati segédeszkoz gyarto cégek kiallitésa tekinthetd meg
az lilésterem elGterében.

Eléadasok

Az el6adasok iddtartama 10 perc + 5 perc vitaidd, az ettdl eltérd idtartamokat a programfiizetben és a vissza-
igazolasokban is jeleztiik.

Kérjiik az el6addkat az eldadasok idejének pontos betartasara, a nagyon feszitett kongresszusi program miatt.
Az elGadasok feltdltésére az adott eldadésblokk eldtti sziinetben (vagy kordbbi sziinetekben) van lehetdség!

Akkreditacio
Akongresszus akkreditalasa folyamatban van.

Regisztracié és szallasfoglalas lemondasi feltételei

Lemondasi hataridé: 2018. aprilis 20.

2018. aprilis 30. utani lemondas esetén nem &ll modunkban a részvételi és a széllésdijat visszafizetni.
(kivétel betegség és egyéb a vis major kdrében elfogadott esetekben)

Kérjiik a lemondast irdsban a SzervezGirodénak jelezni.

OO 55
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PROGRAM

2018. JUNIUS 7. CSUTORTOK

10:30

11:30-12:40

12:40-13:40

13:40 - 15:45

MEGNYITO
A Széndsy emlékérem dtaddsa

NEUROIMMUNOL(’)GIAI.
Uléselndk: Kollar Katalin és Méser Judit

Uj neuroimmunolégiai laborvizsgalati lehetéségek (felkért eléadas 20 perc)

Berki Timea, Balogh Péter, Kellermayer Zoltén, Hayden Zs6fia, Borocz Katalin, Csizmadia Zsuzsanna
Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kdzpont, Immunoldgiai és Biotechnoldgiai Intézet, Pécs

Egy kiilonleges autoimmun encephalitis

Dobner Sarolta', Pék Tamés', Kémives Sandor', Benke Péter, Beleznay Zsuzsanna?, Liptai Zoltan'
'Szent Ldszl0 Korhdz, Budapest
“SEImmunoldgiai Laboratérium, Budapest

Lazgorccsel kezdddott. .. - szovddményes herpes simplex virus encephalitis egy eset kapcsan
Pauleczki Annamaria', Cservenyak Judit', Béres Ildiké?, Velkey Imre'

Borsod-Abauj-Zemplén MegyeiKozpontiKdrhazés Eqyetemi Oktato Korhaz- Velkey Laszl6 GyermekegészséguigyiKbzoont, Miskolc
'Onkohaematoldgiai és Csontveldtranszplantacios Osztaly - Gyermekneuroldgiai Részleg
7 Gyermek Anesztezioldgiai és Intenziv Oszaly

Opsoclonus-myoclonus szindréma - djdonsagok
Méser Judit', Beke Agnes?, Cserhati Helga', Kolldr Katalin', Mellar Ménika', Orbok Anna’,

Solymar Natélia', Szamosujvéri Judit', Rosdy Bedta'
"Heim Pél Orszagos Gyermekgydgyaszati Intézet Neurologiai Osztaly, Budapest
“Petz Aladér Meqyei Oktato Korhaz Gyermekosztaly, Gydr

EBED

NEUROIMMUNOLOGIA II.
Uléselndk: Liptai Zoltén és Csiillog Zsuzsanna

Neuromyelitis optica uj kritériumok, differencial diagnosztika (felkért elgadas 20 perc)

Lovas Gabor
Jahn Ferenc Kérhdz, Neuroldgiai osztaly, Budapest

Parainfectiosus ophthalmoparesis
Rosdy Beata', Kollar Katalin', Méser Judit!, Mellar Ménika', Cserhati Helga', Orbék Anna’,
Solymar Natélia', Szamosujvéri Judit!, Rudas Gébor?

"Heim Pél Orszagos Gyermekgydgyaszati Intézet Neuroldgia Osztaly, Budapest
“Semmelweis Egyetem MR Kutato Kdzpont, Budapest




15:45-16:15

PROGRAM

2018. JUNIUS 7. CSUTORTOK

Akut latéscsokkenés gyermekkorban

Csiillog Zsuzsanna', Jod KatalinZ, MoInar Bernadett', Knézy Krisztina®, Liptai Zoltan*
1S2-57-B. Megyei Korhdzak és Egyetemi Oktatokorhdz Jdsa Andrds Korhdza, Gyermekosztaly, Nyiregyhaza
2S2-5z-B. Megyei Korhdzak és Egyetemi Oktatokdrhdz Josa Andrds Korhdza, Szemészeti Osztaly, Nyiregyhaza
“Semmelwels Egyetem, Szemészeti Klinika, Budapest

“Dél-pesti Centrumkdrhéz - Orszagos Hematoldgiai és Infektoldgial Intézet, Budapest

Cerebralis nagyér vasculitis talajan kialakuld ischaemids stroke

- tanulsagok két eset kapcsan

Aprd Néra', Rosdy Beata?, Kdsik Nandor®, Kiss Gabriella®, Kollér Katalin?, Méser Judit?,
Mellar Monika?, Cserhati Helga?, Orbok Anna?, Solymar Natdlia?, Szamosujvari Judit?,
Kovécs Eva*, Barsi Péter®, Rudas Gabor®

'Budai Gyermekkdrhaz Neurologia, Budapest

’Heim Fal Orszagos Gyermekgydgyaszati Intézet, Neuroldgia Osztaly, Budapest

*Heim Pél Orszagos Gyermekgyogydszati Intézet, Anaesthesioldgiai és Intenziv terdpids Osztdly, Budapest
“Heim Pl Orszagos Gyermekgydgydszati Intézet, CT és Intervencios radioldgiai Osztaly, Budapest
“Semmelweis Eqyetem MR Kutato Kizpont, Budapest

Atipusos PANDAS szindréma

Felkai Maria
Semmelweis Egyetem |. sz. Gyermekgydgydszati Klinika, Budapest

A sokszinii ADEM - két esetiink bemutatasa

Dedk Gydrgy', Kdlman Andrea’, Rosdy Beata?, Moser Judit?, Szabd Hajnalka'
'Fejér Me7qye/ zent Gyorgy Eqyetemi Oktatd Korhaz, Ujszalditt, Csecsemd- és Gyermek Osztaly, Székestehérvar
“Heim Pél Orszagos Gyermekgydgyaszati Intézet, Neuroldgia Osztaly, Budapest

Krénikus polyneuropathia differencialdiagnosztikai problémai egy esetiink kapcsan
Mellar Ménika', Rosdy Bedta’, Méser Judit', Kollér Katalin', Cserhati Helga',

Orbok Anna', Solymér Natélia', Alméassy Zsuzsa', Aranyi Zsuzsa?, Liptai Zoltan®
"Heim Pal Orszagos Gyermekgydgydszati Intézet, Budapest

“Semmelweis Egyetem, Neuroldgiai Klinika, Budapest

“Szent Laszl0 Korhdz, Budapest

Komplex rehabilitacio neuroimmunoldgiai betegségek utén

Paraicz Fva, Csohany Agnes
IMRE Bethesda Gyermekkorhaz Viegyes Szervezésti Rehabilitacics Osztaly, Budapest

KAVESZUNET
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16:15-17:15

17:15-18:15

19:30-

NUTRICIA SZIMPOZIUM (60 perc)
A ketogén-diéta helye az epilepszia terdpiajaban
Moderétor: Altmann Anna

Ketogén-diéta a gasztroenteroldgus szemével

Karoliny Anna
Heim Pal Orszdgos Gyermekgydgyaszati Intézet, Gasztroenteroldgia és Nephroldgia Osztaly, Budapest

Csecsemdkori epilepsziaformék a ketogén terapia szempontjabdl
Altmann Anna
Budai Gyermekkdrhdz, Budapest

Sajat tapasztalataim az epilepszia kezelésében

Rosdy Beata
Heim Pdl Orszdgos Gyermekgydqydszati Intézet Neuroldgiai osztaly, Budapest

Nutricia bemutatésa

Havasi Aniko
Numil Hungary Kt

KOZGYULES

K6z0OS VACSORA



08:00 - 9:00

09:00-10:20

10:20 - 10:50

PROGRAM

EPILEPSZIA
Uléselnok: Siegler Zsuzsa és Elmont Beatrix

Klasszikus organikus aciduriak diagnézisa és kezelése

Zsidegh Petra, Szatmari lldiké, Kiss Erika
Semmelweis Egyetem AOK | sz. Gyermekklinika, Anyagcsere Sztird-és Gondozd Kozpont, Budapest

Amikor egy orszig dsszefog - egy ritka mitokondriélis encephalopathia esete

Elmont Beatrix
Zala Meqyei Szent Rafael Kirhéz, Gyermekosztaly, Zalaegerszeq

DNM1-L mutécid okozta sulyos epilepszias encephalopathia

Kolldr Katalin', Rosdy Bedta', Méser Judit', Melldr Ménika', Hadzsiev Kinga?
"Heim Pél Orszagos Gyermekgydgyaszati Intézet, Budapest
“PTE Klinikai Kizpont Orvosi Genetikaf Intézet, Pécs

Végre megtaléltuk.......

Hadzsiev Kinga', Bod6 Timea?, Siegler Zsuzsa?, Fogarasi Andras?, Zima Judith, Melegh Béla'
PTEAOK KK Orvosi Genetikai Intézet, Pécs
*MRE Bethesda Gyermekkdrhaz, Neuroldgiai osztaly, Budapest

DRAVET SZIMPOZIUM a BIOCODEX témogatéséval (80 per)  B10CODEX®®
Dravet szindroma - a csecsemékortdl a felngttkorig
Moderdtor: Hollédy Katalin

Melyik csecsemd lesz Dravet szindrémés? Korai gyanujelek
Siegler Zsuzsa
MRE Bethesda Gyermekkdrhdz, Budapest

Segit-e az EEG a Dravet szindréma klinikai diagnézisanak felallitdsaban,
a betegek terapias kovetésében, a prognodzis meghatarozasaban?

Rosdy Beata, Mellar Monika
Heim Pél Orszagos Gyermekgydgyaszati Intézet, Budapest

A Dravet szindroma genetikai hattere

Hadzsiev Kinga
PIE KK Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

A Dravet szindromaval él6k felnétt epileptoldgiai/neurolégiai gondozasba valé
atadasanak hazai gyakorlata vagy ,gyakorlatlansaga”
(szempontok, buktatdk, javaslatok, feladatok)

Jerney Judit
Budai Gyermekkdrhdz, Budapest

KAVESZUNET
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10:50 - 11:50 LIPOFUSCINOSIS SZIMPOZIUM a Biomarin tamogatasaval (60 perc)
Moderétor: Liptai Zoltan

Early diagnosis and treatment of CLN2-disease (30 perc)

Miriam Nickel
University Medical Center, Hamburg

Az NCL fenotipusa egy betegiink kapcsan (6 perc)

Till Agnes', Herbert Zsuzsa?, Hollédy Katalin®, Hadzsiev Kinga'
'PTEKK Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

’PIEAOK, Radioldgia Klinika, Pécs

PTEKK Gyermekgydgyaszati Klinika, Pécs

Neuronalis ceroid lipofuscinosis 2 - esetismertetés (6 perc)

Csiillog Zsuzsanna, Molndr Bernadett
5z:52-B. Megyei Kdrhazak és Eqyetemi Oktatokcrhdz Josa Andirds Kdrhaza, Gyermekosztaly, Nyiregyhdza

Késdn érkezett az uj kezelés lehetdsége (6 perc)
Rosdy Beata, Mdéser Judit, Mellar Ménika, Kollar Katalin, Cserhdti Helga,

Szamosujvari Judit, Solymar Natdlia
Heim Pél Orszagos Gyermekgyogydszati Intézet, Budapest

11:50-12:20  EWOPHARMA SZIMPOZIUM (30 perc)

+Melyiket valasszam? Az intelligens antiepileptikum vélasztas”

Altmann Anna
Budai Gyermekkérhaz, Budapest

12:20-13:20  EBED

13:20-14:30  BIOGEN SZIMPOZIUM (70 perc)
Spinraza - az els6 betegségmaddositd kezelés spinalis izomatrofias (SMA) betegek szamara
Moderator: Hollddy Katalin

Ujabb lehetéségek az izombetegségek terapiban. Hazai helyzetkép

Herczegfalvi Agnes
Semmelweis Eqyetem, . sz. Gyermekgydgydszati Klinika, Budapest

Nusinersen, hatdésmechanizmustdl a klinikai hatékonységig

Szab6 Léna
Semmelweis Egyetem, Il. sz. Gyermekgydgyaszati Klinika, Budapest

SMA betegek komplex rehabilitaciéja

Medveczky Erika
Szent Janos Korhaz és Eszak-budai Egyesitett Kdrhdzak, Gyermekgydgyaszati Rehabilitacids Osztaly, Budapest

14:30-15:00  KAVESZUNET




15:00-17:00

18:00

PROGRAM

MOZGASZAVAROK A GYERMEKKORBAN
Uléselndk: Herczegfalvi Agnes és Medveczky Erika

Diszténia kezelése mély agyi stimulécidval: korabban és hatékonyabban
(felkért elGadas 25 perc)

Kovacs Norbert
PTEKK Neuroldgiai Klinika, Pécs

Gyermekkorban ritkan megjelené mozgészavar. Esetismertetés

Filiczki Gabriella, Gergev Gyurgyinka, Szabd Léna, Herczegfalvi Agnes
Semmelweis Egyetem Il GyermekKlinika, Budapest

Uj algoritmus lehet6ség az autoszomalis recessziv oroklddésii ataxiak
differencidldiagnosztikajaban (felkért elGadas, 25 perc)

Hollody Katalin
PTE KK Gyermekgydgyaszati Klinika, Neuroldgiai Tanszék, Pécs

Sulyos mozgaszavar metabolikus oka: GM1-gangliosidosis

Liptai Zoltdn', Méser Judit?, Papp Ferenc?, Sz6cs Anna*, Vérallyay Gydrgy*, Balogh Istvan®
1Szent Ldszl0 Korhaz, Budapest

“Heim Pal Orszdgos Gyermskgy(gigyészaz/' Intézet, Budapest

“SZTE KK Gyermekklinika, Sze[qe

“Semmelweis Eqyetem MR Klinikai Kézpont, Budapest

SDEKK LM, Debrecen

Csak egy cseppentés és maris megvan a pontos diagnézis (felkért elGadas, 15 perc)

Herczegfalvi Agnes, Szab6 Léna
Semmelweis Egyetem . Gyermekklinika, Budapest

,Floppy" baby differencidldiagnosztikai nehézségei

Till Agnes', Simon Gébor?, Zima Judith', Hollddy Katalin®, Hadzsiev Kinga'
'PTEKK Klinikai Kozpont, Orvosi Genetika Intézet, Pécs

“Kaposi Mor Oktatokdrhdz, Gyermekosztaly, Kaposvar

SPIEKK Klinikai Kozpont, Gyermekgydgyaszati Klinika, Gyermekneuroldgia Tanszék, Pécs

INDULAS A ZOBORI ELMENYPARKBA
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8:30-10:25

10:25-10:50

SOKSZINU GYERMEKNEUROLOGIA 1.
Uléselndk: Rosdy Bedta és Merd Gabriella

Cannabinoidok alkalmazasa gyermekkori neurolégiai korképekben

Bauer Viktor
Kenessey Albert Krhdz, Gyermekosztdly, Balassagyarmat

Ismeretlen jelentdségii mikrodelécié jraértelmezése

Molnér Viktor', Szamostjvéri Judit?, Molnar Maria Judit', Farkas Viktor Erng?
'Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete, Semmelwels Eqyetem, Budapest
“Semmelweis Egyetem, |.sz. Gyermekgydgyészati Klinika, Budapest

A cerebralis paresis eléforduldsa West-szindromas betegekben

Nagy Eszter’, Farkas Nelli?, Hollédy Katalin'

'Pécsi Tudoményegyetem Klinikai Kdzpont, Gyermekgydgyaszati Klinika, Neuroldgiai Tanszék, Pécs
“Pécsi udoményegyetem, Altaldnos Orvostudomanyi Kar, Bioanalitikai Intézet, Pécs

Epilepsziés gyermekek életmindsége Magyarorszégon

Fejes Melinda', Varga Beatrix?, Kovacs Anna®, Hollédy Katalin®

"Borsod-Abadij-Zemplén Megyei Kozponti Kdrhaz, Velkey Laszlo Gyermekegészséquigyi Kozpont, Koraszillott:
U/szu/b[[pa[o/o’g/a/ Osztély, Miskole

“Miskolci Eqyetem, Gazdasagtudomdnyi Kar, Uzleti Statisztika és Eldrejelzési Intézeti lanszék, Miskolc
PTEKK. Gyermekgydgyaszati Klinika, Neuroldgiai Tanszék, Pécs

Klinikum mindenekfelett - ne mindig higgyiik el a ,negativ” MRI-leletet (15 perc)
Orbok Anna', Solymér Natélia', Méser Judit’, Mellar Ménika', Szamosujvari Judit!,
Cserhéti Helga', Rosdy Beata', Karoliny Anna?, Meichelbeck KrisztinaZ, Kovacs Eva?,
Varga Edit*, Hegyi Marta®, Fogarasi Andras®, Elor Guy¢, Pdlmafy Beatrix®

"Heim Pal Orszagos Gyermekgydgydszati Intézet, Neuroldgiai Osztaly, Budapest

“Heim Pél Orszagos Gyermekgyogydszati Intézet, Gasztroenteroldgiai és Nephroldgiai Osztaly, Budapest

°Heim Pél Orszagos Gyermek/gyégyészaz/ Intézet CT és Intervencics Radioldgiai Osztaly, Budapest

“Semmelweis Egyetem MR Klinikar Kozpont, Budapest

SMRE Bethesda Gyermekkdrhaz, Neuroldgiai Osztaly, Budapest

“OKITI Gyermek Idegsebészeti Osztly, Budapest

Anti-MOG-asszocialt kérképek gyermek és felndttkorban (felkért elGadas 20 perc)
Ra7jda Cecilia

SZTE Neuroldgiai Klinika, Sclerosis multiplex és Epilepszia Szakambulancia, Szeged

Hatékony SM terapia gyermekkorban/esetbemutatés

Merg Gabriella
Szabolcs-Szatmar-Bereg Megyei Korhazak és Egyetemi Oktatokdrhdz, Josa Andrds Oktatokdrhaz Gyermekosztdly,
Nyiregyhdza

KAVESZUNET




10:50-12:50

PROGRAM

SOKSZINU GYERMEKNEUROLOGIA Il.
Uléselnok: Beke Anna és Rada Eva

PANDAS, PANS - Kiut a gyermekkori neuropszichiatriai tiinetek ttveszt6jébdl?
Pauleczki Annamaria, Cservenyak Judit

Borsod-Abadij-Zemplén Meqyei Kézponti Kérhaz s Eqyetemi Oktatd Korhéz - Velkey Lszl6 Gyermekegészséquqyi Koz-
pont, Onkohaematoldgiai és Csontveldtranszplantacios Osztaly - Gyermekneuroldgiai Részleg, Miskolc

Mi volt el6bb a tydk vagy a tojés? Kalandozasok azimmunrengetegben
Bodd Timea', Constantin Tamds?, Fogarasi Andras’

'Bethesda Gyermekkdrhaz, Neuroldgiai osztaly, Budapest
“Semmelweis Egyetem Il sz. Gyermekgydgyaszati Klinika, Budapest

Nem minden evészavar az, aminek latszik

Szamosujvari Judit', Rosdy Beata', Kollar Katalin', Moser Judit', Melldr Monika',
Karoliny Anna?, Markia Baldzs®, Palmafy Beatrix®, Kovacs Eva*, Garami Miklgs®
"Heim Pal Orszagos Gyermekgydgydszati Intézet, Neuroldgia Osztdly, Budapest

"Heim Pél Orszagos Gyermekgydgyaszati Intézet, Gasztroenteroldgiai és Nefroldgiai Osztaly, Budapest
SOKITI, Gyermeksebészeti Osztaly, Budapest

“Dél-Pesti Centrumkorhaz MR Laboratdriuma, Budapest

“Semmelweis Egyetem Il. sz. GyermekKlinika, Neuro-onkoldgia osztaly, Budapest

Igen kissulyu és extrém kissulyt korasziilottek hosszitavu kovetése

Beke Anna Maria, Nagy Anett
Semmelweis Egyetem |. sz. Sziilészeti és Nogydgyaszati Klinika, Budapest

A Katona médszer effektivitasa (mini evidence based)
Felkai Maria', Berényi Marianne?, Rudas Gabor®
'Semmelweis Eqyetem |. sz. Gyermekgydgyaszati Klinika, Budapest

“Szent Margit Korhaz, Fejlddésneuroldgial Osztaly, Budapest
“Semmelweis Eqyetem MR Kutatd Kizpont, Budapest

,Ugyse hiszi el senki maganak, hogy amit lat az tényleg van..."

Laufer Zséfia', Till Agnes?, Zima Judith?, Biki Andrés?, Szélics Alex?, Hollédy Katalin'
'PTE KK Gyermekgydgyaszati Klinika, Neuroldgiai lanszék, Pécs

2PTE KK Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

SPTEKK Idegsebészeti Klinika, Pécs

6-18 éves epilepszias gyermekek taplaltsagi allapotanak, sportolasi szokasainak
és kortars kozosségbe illeszkedésének vizsgalata

Takécs Timea', Altmann Anna?, Fogarasi Andrés®, Rosdy Beata“, Szabo LaszI¢'
"Semmelwels £ {@Z@m Egészséqtudomanyi Kar Véddnd szakirany, Budapest
“Budai Gyermekkdrhdz Neuroldgiai Osztaly, Budapest

“Bethesda Gyermekkdrhaz Neuroldgiai Osztaly, Budapest
“Heim Pél Orszagos Gyermekgydgydszati Intézet Neuroldgiai Osztaly, Budapest




PROGRAM

Altatasi komplikécié - izomdystrophia elsé jele?
Rada Eva', Kérteszi Judit?, Kalmér Tibor®

'Kanizsai Dorottya Korhaz, Gyermekosztaly, Nagykanizsa

/MK, Genetikai Laboratorium, Zalaegerszeq

ISZIE, Klinikai Orvostudomanyi Doktori Iskola, Szeged

13:00 A KONFERENCIA ZARASA

13:15 EBED

ELOADAS OSSZEFOGLALOK - ABSZTRAKTOK
2018. JUNIUS 7. CSUTORTOK

11:30-12:40  NEUROIMMUNOLOGIAI.

Uj neuroimmunolégiai laborvizsgélati lehetéségek

Berki Timea, Balogh Péter, Kellermayer Zoltédn, Hayden Zséfia, Borocz Katalin, Csizmadia Zsuzsanna
Pécsi Tudomdnyegyetem, Klinikai Kozpont, Immunoldgiai és Biotechnoldgiai Intézet, Pécs

DR. BERKI TIMEA egyetemi tandr, laboratériumi diagnosztikai szakorvos

1985-t61, mint MTA TMB 6sztondijas kezdett el dolgozni a Pécsi Tudomanyegyetem,

Kérbonctani Intézetében. 1991 é6ta a PTE Klinikai Kézpont, Immunoldgiai és Bio-

technoldgiai Intézetében dolgozik, 2010 6ta az intézet igazgatdja. 1994-ben PhD

fokozatot szerzett, 2007-ben habilitalt, 2017-t6l az MTA doktora. Kutatdsi terilete a

glukokortikoid hormon altal elinditott jeldtviteli Gtvonalak vizsgalata T sejt alcsopor-
é%j tokon. Immunoldgia alapjai tantérgy oktatéja 3 nyelven, a rutin immundiagnosztikai

Z=4 laboratérium megalapitéja és vezetdje.

Utravalé - iizenet:

- Akdzponti és periférias idegrendszer ioncsatorna receptorok fehérjéi ellen elindulé autoimmun folyamat di-
agnosztikdjat a molekuldris biologiai médszerek fejlgdése tette lehetévé.

- Aklasszikus nikotinerg acetilkolin receptor elleni autoantitestek kimutatasa mellett lehetdség van a muskari-
nerg receptorok elleni autoantitest mérésére is antigén-specifikus ELISA médszerrel.

- Immunoblot médszerrel végezziik a gangliozid fehérjék elleni autoantitestek kimutatasat periférids neuro-
patidk diagnosztikajanal.

- A paraneoplasztikus neuroldgiai korképek esetében még fel nem ismert tumor intracellularis antigénjei (an-
ti-Hu/ANNA-1, anti-Ri/ANNA-2, anti-CV2/CRMP5 és anti-Ma2/Ta) ellen elindulé immunreakcié okoz keresztre-
akcidval limbikus encephalitis szer( tiineteket, mely antitesteket immunoblot médszerrel mutatjuk ki.

-Azautoimmun encephalitisek mdgott gyakran bizonyithaté a glutamat receptorok (NMDAR, GABABR, AMPAR)




ELOADAS OSSZEFOGLALOK - ABSZTRAKTOK
2018. JUNIUS 7. CSUTORTOK

- vagy szinaptikus fehérjéi (LGI1, CASPR2) ellen képzGdd autoantitestek jelenléte. A betegek szérum és liquor
mintdit a receptor fehérjékkel transzfektalt sejtvonalbdl 4116 BIOCHIPen vizsgaljuk indirektimmunfluoreszcens
technikaval.

- Ugyancsak transzfektélt sejtes alapu vizsgalattal torténik az Aquaporin-4 és a MOG fehérje elleni autoantitest
meghatérozasa is NMO gyanja esetén.

A kézponti és periférids idegrendszert érinté betegségek hatterében egyre gyakrabban igazolodik be, hogy a
hatterében valamely receptor fehérje ellen elinduld autoimmun folyamat all. Az érintett ioncsatorna fehérjék
azonositdsa utan a molekuléris bioldgiai mddszerek lehetévé tették, hogy laboratériumi diagnosztikai kit-ek
jelenjenek meg az autoantitestek kimutatésara.

A klasszikus nikotinerg acetilkolin receptor elleni autoantitestek kimutatdsa mellett lehetdség van a muskari-
nerg receptorok elleni autoantitest mérésére is antigén-specifikus ELISA mddszerrel. Immunoblot mdadszerrel
végezziik a gangliozid fehérjék elleni autoantitestek kimutatasét periférias neuropatiak diagnosztikdjét segit-
ve. A paraneoplasztikus neuroldgiai kdrképek esetében még fel nem ismert tumor intracellulris antigénjei
(anti-Hu/ANNA-1, anti-Ri/ANNA-2, anti-CV2/CRMP5 és anti-Ma2/Ta) ellen indul immunreakcié, mely immuno-
[6giai keresztreakcidval limbikus encephalitis szer( tiineteket okoz és mogétte tiidd, ovarium vagy heredaga-
nat éllhat. Ezzel szemben a szines klinikai képpel megjelend autoimmun encephalitisek mdgétt gyakran bizo-
nyithatd a neuronalis sejtfelszini receptor (NMDAR, GABABR, AMPAR)- vagy szinaptikus fehérje (LGI1, CASPR2)
ellen képz6dd autoantitestek jelenléte. A betegek szérum és liquor mintait a 6 receptor fehérjével transzfektalt
sejtvonalbdl allé BIOCHIPen vizsgaljuk indirektimmunfluoreszcens technikaval. Ugyancsak transzfektalt sejtes
alapu vizsgélattal torténik az Aquaporin-4 és a MOG fehérje elleni autoantitest meghatérozasa is NMO gyanja
esetén.

Azautoantitestek kimutatdsa segita betegség korai stadiumban valé felismerésében és a diagndzis felallitasaban.

JEGYZETEK
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Egy kiilonleges autoimmun encephalitis

Dobner Sarolta’, Pék Tamas', Kémives Sandor', Benke Péter', Beleznay Zsuzsanna?, Liptai Zoltan'
Szent Lszl0 Korhdz, Budapest
“SEImmunoldgiai Laboratdrium, Budapest

Cél: Azautoimmun encephalitisek kevéssé ismert formajanak ismertetése, mely centralis tinetek mellett peri-
férids idegrendszeri érintettséggel is jar.

Esetismertetés: A négy éves kislanyt egy hetes tiinetek: rovid laz, majd alvaszavar, megnovekedett folyadék-
forgalom, végtagi viszketés, vakardzas utén kialakult status epilepticusszal vettiik fel intenziv osztalyunkra.
Eredmények: A se-Na alacsony, a liquor fehérje emelkedett, a koponya MRI normalis, az EEG hattértevékeny-
ség meglassult volt. Kombindlt antimikrébds kezelést kapott. Kérokozé nem igazolddott. Késébb megvaltozott
viselkedés, hullamzé tudatzavar, mutizmus, allandé vakarézas, magas vérnyomds jelentkezett. Hosszipalya
tiinetek, areflexia, paraesthesia, flaccid paraparesis jellemezték statusat. Hyponatraemidja nehezen volt ren-
dezhetd, és tobb izben gorcsolt. Autoimmun encephaltitis merilt fel, de a nagy dozisu szteroid lokéskezelés
kezdetben hatdstalannak tlint. A szérumban CASPR2 ellenes antitest ismételten pozitiv volt, de titere immun-
terapia (szteroid+immunglobulin) mellett csokkent, a kislany allapota fokozatosan javult, se-Na szintje stabili-
zélédott, vérnyomdsa normalizélodott, viszketése megsz(int, djra beszélni kezdett.

Konklizié: Autoimmun encephalitis és polyneuropathia klinikai tiinetei esetén gyermekkorban is felmerdl
CASPR2 encephalitis lehetdsége, ami miatt elh(izodé immunterdpia javasolt.

Lazgorecsel kezdddatt... - szovédményes herpes simplex virus encephalitis egy eset kapcsén

Pauleczki Annamaria', Cservenyék Judit', Béres Ildiké?, Velkey Imre'

Borsod-Abadij-Zemplén Megyei Kozponti Krhaz és Egyetemi Oktato Korhdz - Velkey Lészlo Gyermekegészséquigyi Kdzpont, Miskole
'Onkohaematoldgiai és Csontveldtranszplantacids Osztaly - Gyermekneuroldgiai Részleg

“Gyermek Anesztezioldgiai és Intenziv Osztdly

Magyarorszagon évente 10-15 0 herpes simplex virus (HSV) okozta encephalitisszel szdmolhatunk tobbnyire
gyermekeket és idGseket érintve. Foként a temporalis és frontalis lebenyeket érintd nekrotizalo, vérzéses agy-
veldgyulladds stilyos motoros és neurokognitiv deficitet, epilepsziat vagy akar halalos kimenetelt okozhat. Az acy-
clovir bevezetése ota a HSV encephalitis prognézisa jelentdsen javult, ezért korai felismerése elengedhetetlen a
szév6dmények elkeriilése érdekében. A gyulladds okozta lokélis maradvanytiinetek mellett az utébbi években a
herpes encephalitis lezajldsa utan néhany héttel ismételt allapotromlast, choreiform mozgésviharokat figyeltek
meg hétterében immunoldgiai eredetet valésziniisitve. Késébb ezen relapsusok hatterében NMDA-receptor elle-
nes antitesteket mutattak ki; barmely életkorban a limbikus encephalitisnek megfeleld tipusos tiineteket okozva.
Eldadasomban egy hat éves kislany esetét szeretném bemutatni, aki néhany napja tarté akut infekcié mellett
jelentkezé generalizalt convulsio miatt keriilt Intézetiinkbe. Hyperpyrexia, ismétlédé epileptiform gorcs, mélyi-
16 tudatzavar hatterében liquor PCR HSV1 encephalitist igazolt. A koponya MR a jobb fronto-temporalis és bal
frontélis teriiletek érintettségét mutatta. Acyclovir és tiineti kezelés mellett éllapota kezdeti romlds utan fokoza-
tos, vérakozason feliili javulasnak indult. Bal oldali hemiparesise Iényegében megsz(int, j6l kooperélt. A tiinetek
induldsa utan néhany héttel ismét allapotromlas, fokozatos beszédvesztés, mélyiilg tudatzavar alakult ki, majd
oro-facialis-lingualis dyskinesisek jelentek meg. Tinetei hatterében NMDA-receptor ellenes antitesteket sikerdilt
igazolni a szérumbol és liquorbdl is. Ennek megfelelden kombinalt immunterdpiajat - nagy dozisu lokésszteroid
ésimmunglobulin - kezdtik; amely mellettlasst, de reménykeltd javuldsindult el. Esetlinkkel szeretnénk felhivni
afigyelmet erre a ritka, kezelhetd szovédményre valamint felmeriil diagnosztikus és terapias dilemmainkra.
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Opsoclonus-myoclonus szindréma - ujdonsagok
Méser Judit', Beke Agnes?, Cserhéti Helga', Kollér Katalin’, Mellar Ménika', Orbok Anna',

Solymér Natalia', Szamosujvari Judit!, Rosdy Bedta'
"Heim Pal Orszagos Gyermekgycgydszati Intézet Neurologiai Osztaly, Budapest
“Petz Aladér Meqyei Okiatd Korhaz Gyermekosztaly, Gydr

Az opsoclonus-myoclonus szindréma (OMS) az esetek tdbbségében paraneoplazids eredetd, occult neuroblas-
tomdhoz térsul. A betegség dltaldban - tobb neuroimmunoldgiai korképhez hasonléan - relapszusokkal jar.
Arelapszusok rontjék a betegség hosszd tavi kimenetelét: kognitiv deficit, beszédzavar, viselkedési probléma,
alvaszavar jelentkezhet. Nagyon fontos a relapszus eredetének feltérképezése, a kivalté ok (pl. infekcid) keze-
|ése, az immunterdpia dtgondoldsa és mdédositasa. Liquor biomarkerek is segitenek a kdzponti idegrendszeri
gyulladés megitélésében. Betegiinknél az ACTH kezelést 4 hénap elteltével IVIg terapidval egészitettiik ki, de
a kettds kezelés mellett egy enyhe és egy stlyos relapszus jelentkezett. A betegség kezdete utén 1 évvel rituxi-
mab kdrét alkalmaztunk. Azota 1 év telt el, jelentds mérték( relapszus nem fordult eld.

Akorai, agressziv, kombinaltimmunterdpia jelentésen javitja az OMS kimenetelét, a betegek életminéségét.
Akezdeti indukcids terdpia lehet6séget ad az ACTH kezelés lerdviditésére is.

13:40-15:45  NEUROIMMUNOLOGIA II.

Neuromyelitis optica j kritériumok, differencial diagnosztika

Lovas Gabor
Jahn Ferenc Kdrhdz, Neuroldgiai Osztdly, Budapest

LOVAS GABOR MD, PHD

A Jahn Ferenc Kérhdz Neuroldgiai osztalydn dolgozom. Az osztély és a magam ér-
deklddési teriiletének kozéppontjaban a neuroimmunoldgiai betegségek allnak. Az
osztalyon ezeknek a betegségeknek praktikusan a teljes spektrumaval foglalkozunk.
Az orszég egyik legnagyobb SM centruma és a legnagyobb Myasthenia kdzpontként
mikadiink Rézsa féorvosnd vezetésével.

A Devic betegséget korabban a sclerosis multiplex egy specialis altipusanak tartottuk. Az NMO antitest felfe-
dezését kdvetden valt vilagossd, hogy specidlis, antitest medialt kozponti idegrendszeri betegségrél van szo.
Kiderilt, hogy a demyelinisatios betegség célpontja nem is oligodendroglia, hanem az asztrocita, méghozzd,
a perivascularis asztrocita nydlvanyon elhelyezked6 vizcsatorna, az aquaporin 4 fehérje. A betegség diagnosz-
tikai kritériumai szdmos alkalommal keriiltek Gjragondolésra. Az el6addsban a kritérium rendszerek véltozdsat,
az aktudlis kritériumrendszert és az antitest medialt kdzponti idegrendszert érint6 autoimmun

betegségek kezelési elveit targyaljuk.
000 55

o




ELOADAS OSSZEFOGLALOK - ABSZTRAKTOK

2018. JUNIUS 7. CSUTORTOK

Parainfectiosus ophthalmoparesis
Rosdy Beata', Kollar Katalin’, Méser Judit', Melldr Mdnika', Cserhati Helga', Orbék Anna', Solymar Natalia',

Szamosujvari Judit', Rudas Gébor?
"Heim Pél Orszagos Gyermekgydgydszati Intézet Neuroldgia Osztaly, Budapest
“Semmelweis Egyetem MR Kutato Kdzpont, Budapest

Bevezetés: a Guillain-Barre szindromanak és a Miller-Fisher szindrémanak sok egymast is atfedd alcsoportja
van. Ritka el6forduldsuk miatt a diagnézis feléllitasanak sok a buktatoja.

Esetismertetés: 14 éves lany el6zményi adataibdl édesanyja migrén betegsége és 3 éves kora 6ta havi egy
izben frontok kapcsan jelentkezd fejfajasa emelendd ki. Felvétele eltt két héttel lazas gastroenteritise zajlott.
Felvétele napjan fejfdjast panaszolt, majd balra és felfelé tekintéskor kettdsképet észlelt, a bal pupillaja kitdgult
és a bal szemén ptosis alakult ki. Visus 1/1, szemfenék ép volt. Az agyideg tiineteken kiviil mas neuroldgiai
eltérést nem taldltunk. Kontrasztos koponya MRI és liquor vizsgélata eltérést nem mutatott. Neuroboreliosist
kizartuk. Ophthalmoplegias migrént valdszin(sitettiink, igy szteroid kezelést kezdtiink, amely csak fejfajasat
oldotta. Tinetei progredialtak, horisontalis és verticalis nystagmus alakult ki mindkét szemén, minden irdnyba
tekintéskor kettdsképet jelzett, bal pupilldja tovébb tagult és fénymerevvé valt. Ptosisa fluktualt. Minimalis
javuldst koveten 3 hét mulva érkezett meg a szérum GQ1b ellenanyag vizsgalat pozitiv eredménye. Diag-
nozisunkat revidedltuk, postinfectiosus ophthalmoparesist allapitottunk meg. Tekintve a megindult javulast
apheresist nem alkalmaztunk. 4 hénappal a betegség kezdete utdn mér csaknem gydgyult.

Kévetkeztetés: a Miller-Fisher szindréma alcsoportjait nehéz diagnosztizalni, gyakran botulizmusnak, myast-
henia gravisnak, vagy agytorzsi stroke-nak véleményezik. Elkiilonitéstiket taglaljuk.

Akut latascsokkenés gyermekkorban

Cstillég Zsuzsanna', Jod Katalin, Molndr Bernadett', Knézy Krisztina®, Liptai Zoltan*
1S2-52-B Megyei Korhazak és Eqyetemi Oktatokdrhaz Josa Andrds Kdrhaza, Gyermekosztdly, Nyiregyhdza
“52-52-B. Megyei Korhdzak és Egyetemi Oktatokorhdz Josa Andrds Korhdza, Szemészeti Oszialy, Nyiregyhaza
Semmelweis Egyetem, Szemészeti Klinika, Budapest

“Dél-pesti Centrumkdrhaz - Orszagos Hematoldgiai és Infektoldgiai Intézet, Budapest

2016-ban féléven beliil 3 gyermeket vizsgaltunk osztalyunkon néhany napja- néhany hete észlelt nagyfoku
ldtascsokkenés miatt. Az elsé eredmények neuritis retrobulbarisra utaltak (egyikiiknél régebben lezajlottnak
tdint), emiatt nagyddzist steroid kezelést inditottunk, mikdzben kivizsgalasukat folytattuk egyéb okok keresé-
sére. Erdemi javulast egyikiiknél sem tapasztaltunk.

Eladdsunkban ismertetjiik a gyermekkori latdscsokkenés lehetséges okait, a diagnosztikai és kezelési lehe-
téségeket.

Egy betegiinknél Leber-féle opticus atrophia igazolddott, egy fiindl az OPAT génen taldltak eddig még nem
lefrt mutdciét, melynek kéroki szerepe nem bizonyitott. Harmadik betegiinknél az etioldgia nem tisztazédott.
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Cerebralis nagyér vasculitis talajan kialakuld ischaemias stroke - tanulsagok két eset kapcsan
Apré Néra', Rosdy Beata?, Kosik Nandor?, Kiss Gabriella®, Kollar Katalin?, Méser Judit?, Melldr Ménika?,

Cserhati Helgaz, Orbok Anna?, Solymér Natalia?, Szamostjvéri Judit?, Kovacs Eva*, Barsi Péter®, Rudas Gébor®
'Budai Gyermekkérhaz Neuroldgia, Budapest

“Heim Pal Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Neuroldgia Osztaly, Budapest

°Heim Pal Orszagos Gyermekgyogyaszati Intézet, Anaesthesioldgial és Intenziv terdpids Osztaly, Budapest

“Heim Pél Orszagos Gyermekgyogyaszati Intézet, CTés Intervencics radioldgiai Oszialy, Budapest

“Semmelweis Eqyetem MR Kutato Kizpont, Budapest

Bevezetés: A gyermekkorban kialakult stroke 50%-a ischaemids eredet(i, 53%-ban taldlhaté arteriopathia a
hattérben. A cerebralis vasculitisek besoroldsaban kozponti jelent§ségli az MR angiographia és a kontrasztos
érfal MR vizsgélat elvégzése.

Esetismertetés: Kérhazunkba ischaemids stroke diagndzisaval felvett és kezelt két kisded betegségének hatte-
rében agyi nagyérvasculitis igazolddott. Az ennek kapcsan felmeriil6 korai diagnosztikus nehézségeket ismer-
tetjiik. Elemezziik a differencialdiagnosztikai Iépéseket, a korai iddszakban elvégzett MR vizsgélatot. Ismertet-
jlik a kontrasztos érfal MR vizsgélat jelentGségét. Kitériink a kezelésre és a kimenetelre.

Kovetkeztetés: A cerebralis nagyér vasculitis talajan kialakult ishaemids stroke nagyon stlyos allapot, még id6-
ben megkezdett kezelés ellenére is magas mortalitést, morbiditasi megbetegedés. Uj diagnosztikus lehets-
ség, amely segiti a besorolast, a kontrasztanyaggal elvégzett érfal MR vizsgélat.

Atipusos PANDAS szindréma

Felkai Maria
Semmelweis Egyetem |. sz. Gyermekgydgyaszati Klinika, Budapest

PANDAS szindréma révid ismertetése
Esetismertetés, terapids prébalkozasok.

A sokszinii ADEM - két esetiink bemutatasa

Dedk Gyor Syl Kélmén Andrea’, Rosdy BedtaZ, Méser Judit?, Szabd Hajnalka'
ZeN

'Fejér Meyy@/ t Gyorgy Eqyetemi Oktatd Korhaz, Ujszilétt, Csecsemd- és Gyermek Osztdly, Székesfehérvar

“Heim Pal Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Neuroldgia Osztaly, Budapest

Az akut disszeminalt encephalomyelitis (ADEM) ritka, immunmedialt, akut/szubakut lefolyasi, poliszimptémés
gyulladasos / demyelinisatids idegrendszeri betegség, melyet gyakran (virus) infekcid vagy vakcincio el6z meg.
Elgadasunkban 2017 évben diagnosztizalt két kisfit paciensiink esetét kivanjuk bemutatni. Az eladésunk soran
a diagnézis felallitasa kapcsan szerzett tapasztalatainkat és a terapids lépéseket szeretnénk ismertetni. Az eset-
bemutatdsok kapcsén kitiintetett figyelmet kivanunk forditani a sokszor nem tipusos tiinetekre, azok idébeni
megjelenésére és dinamikajara. Fontosnak tartjuk, az alarmirozd tiinetek alapjan indikalt képalkotd és szeroldgiai
/ immunoldgiai vizsgélatok korai elvégzését. A képalkotd vizsgdlatok anyagdt bemutatva érdekességként bemu-
tatjuk az elsé esetiink kapcsan tapasztalt két fazisos lefolydst: eleinte sziirkealloméanyi, majd 1,5 hénap utan szinte
kizérolag fehér allomanyi érintettséget talaltunk. Legvégiil roviden ismertetni kivanjuk mindkeét esetiink kérlefo-
lydsat a teljes tiinetmentességig.
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Kovetkeztetésként hangstlyozni kivdnjuk a stlyos neurolégiai tiinetek helyes értékelését, a koponya MR és liquor-
vizsgalat miel6bbi elvégzését.

Mivel az ADEM akar kifejezetten stlyos idegrendszeri tiinetekkel is jar6 és sokszor lassan javuld, nem ritkan ma-
radvany tiinetekkel gyogyuld kérkép, szeretnénk felhivni a figyelmet a csalad korrekt tajékoztatésa mellett a gye-
rek és sziilk pszichés timogatasanak a fontossagara is.

Krénikus polyneuropathia differencialdiagnosztikai problémai egy esetiink kapcsan
Mellar Ménika', Rosdy Bedta, Méser Judit', Kolldr Katalin', Cserhati Helga', Orbék Anna', Solymar Natalia',

Almdssy Zsuzsa', Ardnyi Zsuzsa?, Liptai Zoltan®
"Heim Pél Orszagos Gyermekgydgydszati Intézet, Budapest
“Semmelweis Egyetem, Neuroldgiai Klinika, Budapest
ISzent LdszI Korhdz, Budapest

Bevezetés: Gyermekkorban szimos diagnosztikai kérdést vetnek fel a klinikailag neuropathia/polyneuropathia
képében jelentkezd korképek, amelyek kozétti differencialas a klinikai tiinetek, a neurofizioldgiai és egyéb
vizsgélatok ismeretében sem mindig egyszerd.

Esetbemutatas: A jelenleg tobb mint 4 éve kovetett serdil fiit 14 éves életkorban subacut médon kialakuld
kétoldali felsd végtagi gyengeség miatt kezdtiik vizsgalni, aminek hatterében a negativ nyaki gerinc MRI, a
sejt/fehérje disszocidciét mutato liquor, és a kevert tipusd polyneuropathat igazolé ENG alapjén Guillain-Barré
szindréma gyantja merilt fel, de a fenti tiinetekkel egyidGben diagnosztizalt IDDM, hypothyreosis és az atipu-
sos kérlefolyds mar kezdetben felvetette CIDP lehetdségét is.

Kovetése sordn az ismétlédden kialakulé panaszok azonban szamos kérdést vetettek fel, a késdbbiekben a
klinikai tiinetek jellegzetességei, és a megismételt neurofizioldgiai vizsgalatok leginkabb HNPP-nek feleltek
meg, s ezt genetikai vizsgdlata is aldtdmasztani latszik.

Kovetkeztetés: Betegiink esetében mindent egybevetve kérdéses, hogy panaszai magyarézhaték-e egy kér-
képpel, vagy a periférids idegek genetikai alapon meglévé esenddsége, immunoldgiai folyamatok és esetleg a
cukorbetegség egyitt alakitjak a korlefolyast.

Komplex rehabilitacié neuroimmunoldgiai betegségek utan

Paraicz Eva, Csohany Agnes
MRE Bethesda Gyermekkorhaz Vegyes Szervezésii Rehabilitacids Osztaly, Budapest

A neuroimmunolégiai betegségek gyakran okoznak dtmeneti vagy tartés mozgasfogyatékossagot. 2007 és
2017 kozott osztalyunkon 18 gyermeket kezeltiink, kdziilik 10-nél myelitis transversa, 8-nal Guillain-Barré
syndroma volt az alapbetegség. A myelitis transversa miatt kezelt betegeink életkora 11 honap és 15 év kozétt
sz6rédott (dtlag 8,8 év ). Két gyermek tiinetmentesen tavozott, ketten minimalis neurolégiai deficittel gyo-
gyultak. Hat gyermek stlyos maradvanytiinetek miatt jarasképtelen maradt, koziliik négy gyermek esetében
a rehabilitaciot sikeresnek tartjuk, mig két gyermek kezelése kudarccal végzddott. A Guillain-Barré betegség
utdn osztalyunkra keriilt gyermekek életkora 3 és 18 év kozétt volt ( atlag 11,3év). Esetiikben -az irodalom-
mal egyezden - a spontan gydgyulds sokkal gyakoribb volt. Két gyermeknél azonban ez a folyamat éveket vett
igénybe, 6k enyhe maradvénytiinetekkel élnek.

A 18 gyermek kortorténetének retrospektiv feldolgozasa soran arra kerestiik a valaszt, hogy mitél figg a re-
habilitacio sikeressége. Vizsgaltuk az alkalmazott fizioterdpids eljérasokat és segédeszkozoket, a gyermekek
pszichés allapotét, a rehabilitdcioban toltott iddt és a csalad szerepét.
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Klasszikus organikus aciduriak diagnézisa és kezelése

Zsidegh Petra, Szatmari lldiké, Kiss Erika
Semmelweis Egyetem AOK |.sz. Gyermekklinika, Anyagcsere Szrd- és Gondozd Kizpont, Budapest

Az organikus aciduridk olyan velesziiletett anyagcsere betegségek, amelyeknek hatterében a szénhidrétok, fehér-
jékvagy zsirok katabolizmusaban érintett szdmos anyagcsere it valamely enzimének vagy transzport fehérjéjének
csokkent mikadése all.

Ezen funkciondlis fehérjék cellularis hianya a vérben szerves savak abnormélis akkumulaciojat eredményezi, ami
a metabolitok vizelettel vald fokozott iiritésében is megnyilvanul. Tobb mint 65 organikus aciduridt ismert, a cso-
port atlagos incidencija 1:3.000.

Az organikus aciduridk kdzil az eldgazo szénlancti aminosavak metabolizmusat érinté metilmalonsav-, propion-
sav- és izovaleriansav aciduridkat klasszikus organikus aciduridknak nevezziik.

Aklasszikus organikus aciduridk altalaban emelkedett anion gap-pel jard metabolikus acidézissal és hiperammo-
némidval jelentkeznek, a klinikumota szisztémas betegségtiinetek és a progressziv encephalopathia jellemzik. Az
Ujsziilottkori sz(irés altal nyuijtott korai diagnézis lehetdségével valamint a siirgdsségi kezelés alkalmazéséval az
életmindség és a tulélés drasztikusan javul.

A dietoterdpia célja a kdros aminosavak megszoritasa mellett a megfeleld fejlédéshez sziikséges esszencidlis
aminosavak biztositasa és az éhezés keriilése. A szekunder karnitin hidny gyakori. Az akut krizis kezelésében a
folyadékhaztartas, sav-bdzis eltérés rendezése, a kalorizélas és a hiperammonémia ellenes kezelés Iétfontossagu.

Amikor egy orszig dsszefog - egy ritka mitokondriélis encephalopathia esete

Elmont Beatrix
Zala Meqyei Szent Rafael Kirhéz, Gyermekosztaly, Zalaegerszeq

Eldaddsommal egy ritka mitokondridlis betegségre szeretném felhivni a figyelmet.2017 januar 29-én korcso-
lydzast kovetden vettiik fel osztalyunkra a 11 éves kislanyt megtartott tudat mellett jelentkezd alsé végtagi
rangasok miatt. Felvételét kovetden allapota orak alatt progredialt, torzsre, felsé végtagokra, arcra terjedd cho-
reiform tdlmozgésok jelentek meg, tovabbra is megtartott tudattal. EEG vizsgalat corticalis izgalmi jeleket nem
irt le, extrapyramidalis eredet meriilt fel. Koponya MR vizsgalattal mké old. senzo-motoros area kdzépvonali
korilirt régidjaban a corticalis felszint érint savos diffizidgatlas latszott ami késébb folyamatosan progre-
dialt, hypoperfuzo, laktat emelkedés MELAS lehetdségét is felvetette. Etioldgia tisztazasara inditott vizsga-
latok negativak lettek: Liquor, anyagcsere, neuroimmunolégia. Rohamokat antiepileptikumokkal uralni nem
tudtuk, sedaltuk, de csak izomrelaxansokkal lehetett megsziintetni a rangdsokat. Nagydézisa steroid, majd
immunglobulim kezelésbe is részesiilt. Kdzben egy széle kor(i orszagos és nemzetkdzi konzultacié indult .2
hét utdn a Bethesda kdrhdzban helyeztiik & ahol 7 alkalommal plazmaferezishe is részesiilt. A kdzben
elvégzett agybiopszia sem segitett a diagnozis felallitdsaba. A gyermek allapota egy-egy kisebb javulast kove-
t6en folyamatosan progredidlt, amit az EEG és MR progresszidja is jelzett. Jelenleg tartésan gépi lélegeztetett,
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kontaktusba nem vonhato, ingerekre az arcizmokban és a felsg végtagokban latunk myoclonusos rangasokat.
A diagnézist végil genetikusaink kitarté munkéja hozta meg. Teljes exom szevenalds (Whole exome sequ-
encing:WES) sordn patogén, heterozigdta mutdciét irtak le a DNM1L gén 12-es exonjaban.:c.1246C>T,p.Arg-
416Cys. Avizsgalat eredményét Sanger szekvenaldssal megerdsitették. Ennek a génnek fontos funkcidja van a
mitokondriumok szétvalasdban, mutécioi a kdvetkezd betegséget okozzék: , encephalopahia kéros mitokond-
ridlis és peroxysomalis szétvalds miatt 1-es tipus” EMPF1: OMIM614388) Az irodalomban leirtak mar olyan
eseteket, amelyekben stlyos epilepszia és neuroldgiai regresszio alakult ki ennek a génnek valamilyen muté-
cioja miatt. DNML1 gén mutdcidja mind heterozigéta, mind homozig6ta formaban okozhat stlyos neurolégiai
betegséget. A mutacié ,de novo” jelenik meg.

Az eset ritkasaga mellett a példatlan osszefogds, és segitség volt a legnagyobb tanulsdg szimomra, és ezton
is kdszoném minden kolléganak a segitségét és szakmai tdmogatdsat.

DNM1-L mutécié okozta sulyos epilepszias encephalopathia

Kolldr Katalin', Rosdy Bedta', Méser Judit, Melldr Ménika', Hadzsiev Kinga?
"Heim Pl Orszagos Gyermekgydqydszati Intézet, Budapest
“PIE Klinikai Kozpont Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

Bevezetés: Az epilepszias encephalopathiak tobbnyire sulyos, terapiara nehezen reagéld, gyakran eltérg fejld-
déssel, mentalis/motoros tiinetekkel is tarsuld heterogén betegségcsoport, mely hatterében szdmos genetikai
eltérést azonositottak mér.

Esetismertetés: Jelenleg 5 év 2 hénapos filibetegiink,csaladi, perinatalis anamnézise negativ. Két honapos
kortdl kezd6ddtt tonusos spasmussal és végtag clonisatioval oldédé révid rosszullétekkel indulé epilepszidja.
Ekkortdl volt egyértelmi sziiletése 6ta észlelt axialis talsulyi generalizalt hypotonidja, figyelemzavara, majd
késobbiekben, fejlddésben valo elmaradésa. 6 hénapos korban West szindroma tiineteit mutatta. Hossza-
san jelentkeztek extensios spasmussal jaré rohamsorozatai, melyek mellett idGszakosan durva felsé végtagi
myoclonusok is észlelhetdk voltak. Jelenleg ezek mellett fokalisan induld secunder generalizalédd rohamai is
vannak. Els6 EEG stlyos independens multifokalis epilepszids miikodészavart mutatott, majd hypsarrythmia,
alvasban SB tevékenység jelent meg, mely szamos terapids probalkozas ellenére évekig nem véltozott. EEG
most aktivindependens multifokalis epilepszids m(ikodészavart mutat. 4 éves korban késziilt kontroll koponya
MR felvetette progressziv, fehéralloméanyt érinté betegség lehetdségét. Két hdnapos koratdl szamos vizsgalat
tortént (EMG, ENG, izombiopsia, VEP, tobb betegség iranydban genetika), melyek diagndzishoz nem vezettek.
Legutdbbi genetikai vizsgalata a DNM1-L gén de novo mutdcidjat igazolta.

Megbeszélés: A sejtfolyamatokban a mitocondrium hélézatok fuzidjanak és hasadasanak a megfeleld ritmusa
a normélis mikodéshez elengedhetetlen. Ez GTP dependens folyamat, melyhez a DNM1-L gén éltal iranyitott
dynamin-related GTPase megfeleld miikodése sziikséges. A géndefektus szerepét szimos neuroldgiai beteg-
ségben
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Végre megtalaltuk.......

Hadzsiev Kinga', Bodd Timea?, Siegler Zsuzsa?, Fogarasi Andras?, Zima Judith', Melegh Béla'
'PTEAOK KK Orvosi Genetikai Intézet, Pécs
MRE Bethesda Gyermekkdrhaz, Neuroldgiai osztaly, Budapest

Az elmult MGYNT kongresszuson bemutatasra keriilt egy 2,5 éves gyermek, akit pszichomotoros elmaradés
és epilepszias rosszullétek Az miatt vizsgaltunk. A tiinettan alapjan akkor az Allan- Herndon-Dudley szindréma
volt valdszin(isithetd, ennek megfelelGen NGS panel vizsgalatot végeztiink, ami ezt a diagndzist nem tdmasz-
totta ald. Mivel tovabbra is egyértelm( volt, hogy a gyermek tiineteinek hatterében genetikai hiba éll, egyedi
finanszirozasban WES vizsgalat tortént (Gendia, Belgium), ami soran a TANGO2 gén 4 exonban a ¢.385C>T
mutdcié kerllt kimutatasra. Ez alapjan a gyermeknél a MECRCN szindréma diagnézisa keriilt felallitasra. A
gyermek fenotipusa megfelel a felallitott diagndzisnak.

JEGYZET
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15:00-17:00  MOZGASZAVAROK A GYERMEKKORBAN

Disztdnia kezelése mély agyi stimulacidval: korabban és hatékonyabban

Kovécs Norbert, Juhdsz Annaméria, Aschermann Zsuzsanna, Balas Istvan
PTE KK Neurologiai Klinika, Pécs

Bevezetés: A mély agyi stimuldcié (deep brain stimulation, DBS) hatékonysédgat generalizlt és szegmentélis
primer diszténia kezelésében szamos metaanalizis és kontrollalt multicentrikus tanulmény igazolta.
Mddszertan: A 18 éves multra visszatekintd pécsi neuromoduldcios centrumunkban 78 disztonias beteg (élet-
kor: 42,2+16,8 év; nem: 35 férfi; etioldgia: 51 primer és 27 szekunder diszténia; topografia: 49 generalizdlt,
26 szegmentdlis és 4 hemidisztonia; betegségtartam: 15,1£3,3 év) részesiilt DBS kezeléshen. Betegeink kdzdl
9- envoltak 18 év alattiak, 5-en 10 év alattiak. A diszténia silyossagat (Burke-Fahn-Marsden Diszténia Pontozé
Skala, BEMDRS) és az életmindséget (EQ-5D skala) kdzvetlen a miitét el6tt és fél évvel a miitét utdn, majd
évente hatdroztuk meg. Az dtlagos kdvetési idd 4,5 év volt. A BEMDRS pontokat protokoll alapjan késziilt vi-
deofelvételekrdl a vizsgalat id6pontjéra vonatkozdan vakon Gjraértékeltiik. A kezelést legalabb 25%-os javulas
elérésekor tekintettiik eredményesnek.

Eredmények: Primer diszténidban a tiinetek stilyosséaga 36 pontrdl 10 pontra mérséklédatt (median, p<0,01)
egy évvel a miitétet kovetden, mikdzhen a szekunder diszténids csoportban észlelt javulas kisebb mértékd volt
(43 pontrél 30 pontra, median).

Kovetkeztetés: A DBS kezelés segitségével a primer disztonids betegek tilnyoma részében klinikailag jelentds
mértéki és tartos életmindségbeli javulds érhetd el. Annak ellenére, hogy a disztdnia stlyosséga szekunder
korformak esetében kisebb mértékben javul, a kezelés mellett bekdvetkezd fajdalomesokkenés miattilyen ese-
tekben is az életmindség szignifikans javuldsa figyelheté meg.

KOVACS NORBERT
Neuroldgus szakorvos, az MTA doktora, a Pécsi Tudomanyegyetem Neuroldgiai Klini-
ka klinikaigazgaté-helyettes egyetemi docense.

ErdeklGdési teriilete a mozgédszavarok és neuropszicholgiai korképek vizsgalata és
kezelése, illetve a neurofizioldgia.

JEGYZET
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Gyermekkorban ritkan megjelené mozgészavar. Esetismertetés

Filiczki Gabriella, Gergev Gyurgyinka, Szab6 Léna, Herczegfalvi Agnes
Semmelweis Egyetem II. Gyermekklinika, Budapest

13 éves fit gyermeket kb. egy éve észlelt bizarr kézmozgds, kézfej csavaré mozgésa, arcréndulds, grimaszolas
miatt irdnyitottak intézetiinkbe. Tovabbi panasz, hogy gyakran kiesik a kezébél a kandl, nyelés soran félrenyel.
Id6nként elfelejt dolgokat, de j6 tanuld. Beszédében nem észleltek valtozast, kicsi kora 6ta dadog, ha izqul.
Csaladi anamnesisébdl kiemelendd: édesanyja és anyai nagyapja Huntington kérban szenvedett.

Neuroldgiai statusaban eltérést nem taldltunk. Koponya MR vizsgélaton kéros nem mutatkozott. Neuropsycho-
|6giai vizsgalat sordn deficit tiinetek a végrehajtd funkciok és a figyelmi funkciok terén voltak tapasztalhatok, &t-
lag alatti felidézési teljesitmény volt mérhetd. Genetikai vizsgélata a Huntington kér diagnézist megerdsitette.
Esetbemutatds sordn ismertetjiik a juvenilis Huntington kér jellemz6it, a szimptomas és supportiv terdpids
lehetdségeket, a beteg és a csaldd psychoterdpias vezetésének aspektusait.

Uj algoritmus lehetdség az autoszomalis recessziv drokldési ataxiak differencidldiagnosztikajéban

Hollédy Katalin
PTEKK Gyermekgydgydszati Klinika, Neurologiai lanszék, Pécs

A korai kezdet(i ataxidk klinikailag heterogén, ritka korképek, ezért diagnosztikdjuk nem egyszerd. Féként
autoszomélis recessziv 6roklédésti neurodegenerativ és metabolikus kérképek tartoznak a csoportba. Jelen
adatok szerint az eurdpai tanulmanyokban kb. 55 %-ban talalhaté meg a genetikai ok, mig olyan nem eurépai
orszagokban, ahol gyakoriak a rokonhdzassagok, ez az arany kb. 66 %.

A pontos diagndzis feldllitasa f6leg azokban a kérképekben valt nagyon fontossé, ahol az utébbi években meg-
jelenta kezelés lehetdsége.

A Niemann-Pick-C betegség ritka, AR 6roklgdésd, lizoszomélis, lipidtaroldsi betegség. Az Gjsziilttkorban a
visceralis, hepatoldgiai tiinetek dominalnak, mig a késéi infantilis, serdiilé- és felndtt korban a neuroldgiai és
pszichiatriai tiinetek terelhetik az orvosi gondolkoddst a betegség irdnyaba. Az idegrendszeri tiinetek koziil
a korai kezdet(i ataxia a betegek 85-90-aban jelen van. Nagyon markéns tiinet a vertikalis szupranukledris
tekintési bénulds, a kognitiv hanyatlds, a dysarthria és dysphagia, dystonia.

A Niemann-Pick-C GyanU Index segit a klinikai tiinetek alapjan a diagnézis gyandjanak megerdsitésében.
(http://www. npc-si.com). Nemrégiben megjelent az online is elérhetd teszt gyorsabban elvégezhetd, révidebb
valtozata, ami a klinikus szdmara praktikus tdjékozddést jelent. Az plazmahdl elvégezhet6 oxysterol teszt pre-
diktiv értéke igen magas. Az NPC1 és NPC 2 gének szekvendldsa adhatja a biztos diagnézist.

A RADIAL (Recessive Ataxias ranking differential Diagnosis Algorhythm) 2017-ben keriilt kézlésre. Lényege,
hogy segiti eligazodni a klinikust az autoszomalis recessziv 6rokl6dési cerebellaris ataxiak (ARCA) ttveszt6-
jében. Az algoritmus a beteg kortorténetének és fizikalis/m(iszeres vizsgélati eredményeinek birtokaban jol
hasznalhaté. A jellemzd tiinetek bejeldlésével megkapjuk a leginkdbb valdszint betegség/ek nevét, melyek
ismeretében célzott genetikai megerdsités torténhet. Az algoritmus kifejezetten szenzitiv és specifikus.
(http://radial-ataxia-algorithm.com)

&=

=
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A Niemann-Pick-C betegség kezelhetévé vélt, ezért korai felismerése nagyon fontos. A becsiilt prevalencia ada-
tok szerint azonban aluldiagnosztizalt. A Niemann-Pick Gyanu Index és/vagy a RADIAL haszndlata segithet a
diagndzis minél el6bb torténé meghozataldban és ezzel a hatékony kezelés megkezdésében.

Stlyos mozgaszavar metabolikus oka: GM1-gangliosidosis

Liptai Zoltan', Mdser Judit?, Papp Ferenc?, Sz6cs Anna’, Vérallyay Gydrgy*, Balogh Istvén®
1Szent LdszI6 Korhaz Budapest

“Heim Pal Orszagos Gyermekgydqgydszati Intézet, Budapest

ISZTE KK Gyermekklinika, Sze /g

‘Semmelweis Eqyetem MR Klinikai Kézpont, Budapest

SDEKK LM, Degrecen

Szerzdk egy jelenleg 12 éve fit esetét ismertetik, akinek 4 éves kora kériil a mozgasa tigyetlenné, beszéde
nehezen érthetévé valt. Alacsony termet, progredidld arc- és végtagi dyskinesisek, hypotonia, dysarthria, nye-
lészavar voltak megfigyelhetdk, melyek fokozatosan jarasképtelenséghez, bezarkézashoz, magatartaszavarhoz
vezettek. MRI a basalis ganglionok sajtos jelzavarat mutatta, aspecifikus fehérallomanyi eltérések mellett.
Szémos inkonkluziv vizsgalat utén klinikai exom szekvenalds tortént, mely homozigéta forméban a GLBT gén
ismert patogén mutdciéjat taldlta. A leukocyta béta-galaktozidaz enzimaktivitds is igen alacsony volt, ami a
GM1-gangliosidosis kérisméjét metabolikusan is alatamasztotta. A betegség juvenilis formdjarél van szé,
melyet 3 éves kor utdn induld motoros és kognitiv regresszid, alacsony termet, microcephalia, silyosbodd
mozgas- és beszédzavar jellemez. Mindkét sziil§ heterozig6ta statusza igazolhatd volt, aminek csalddtervezési
konzekvencidi lehetnek.

Az eset érdekességétritka voltadn kiviil a szokatlan diagnosztikus it adja: az exom szekvenaldssal nyert adatokat
a kulcs klinikai informaciokkal kiegészitve szamitogépes elemzés adta ki a legvaldsziniibb kdrismét, melyet az
utélag elvégzett biomarker- (enzimaktivitas-) vizsgalat is megerdsitett.

Az enzimvizsgélat Magyarorszagon rendelkezésre éll, igy progressziv mozgaszavar esetén elvégzése megfon-
tolandé.

Csak egy cseppentés és maris megvan a pontos diagnézis

Herczegfalvi Agnes Szabé Léna
Semmelweis Egyetem . Gyermekklinika, Budapest

Aklinikus sokszor taldlkozhat olyan betegekkel, akiknél mérsékelt, vagy jelentds se CK emelkedést talal. Ez le-
hetatmeneti jelleg(, pl. infekcidhoz kapcsolddé tranziens myalgia, vagy myositis. >5000 U/l CK emelkedésnél
minden esethen érdemes gondolni 6r6ki6dé izombetegségre, ami részletesebb kivizsgalast igényel, amibe a
molekuldris genetikai vizsgalat s beletartozik, - a gyakoribb és stlyos betegségek, mintizomdystrophia (DMD/
BMD), LGMD kizarasa. Negativ genetikiai eredmény birtokdban nem nyugodhatunk meg, tovabbi vizsgalatok-
anyagcsere, betegségek -irdnyaban elengedhetetlenek. Ma mér tobb anyagcserebetegségben elérhetd en-
zimpotlé terdpia, ami a betegek életmindségének javulasat eredményezi. Az el6adds egy testvérpér torténetét
mutatja be, akiknél a diagnozisig tobb év telt el, késleltetve a célzott terdpiat.
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.Floppy" baby differencialdiagnosztikai nehézségei

Till Agnes', Simon Gébor?, Zima Judith', Hollddy Katalin®, Hadzsiev Kinga'
'PIEKK Klinikai Kczpont, Orvosi Genetika Intézet, Pécs

“Kaposi Mor Oktatokdrhdz, Gyermekosztaly, Kaposvdr

SPIEKK Klinikai Kozpont, Gyermekgydgyaszati Klinika, Gyermekneuroldgia Tanszék, Pécs

A szerz6k eldadésukban egy mar sziiletéskor észlelt stlyos generalizalt izomhypotdnia és fokozatosan romlé
téplalasi nehezitettség tiineteit mutatd Gjsziilott esetét mutatjak be. A gyermekneuroldgidbol frissen szak-
vizsgazott két szerzd a klinikai kép alapjan elsddlegesen a spindlis muscularis atrofia lehetdségét vetette fel,
melyet a hazdnkban elérhet§ genetikai vizsgalat nem tdmasztott ala. A felmeriilé egyéb izomgyengeséggel
jéro kérképek diagnosztizalasa érdekében kiterjedt laboratériumi, elektrofizioldgiai, képalkoté vizsgalatok és
izombiopszia torténtek, de nem vezettek diagnézishoz. Kiilféldi genetikai laboratériumban a csecsemd vér-
mintdjanak 128 gént tartalmazé NGS panel vizsgélatét kértiik korai kezdetli izomgyengeséget okozd beteg-
ségek iranyaba. Az esetbemutatds kapcsan roviden dsszefoglaljuk az ujsziilottkori hypoténia diagnosztikai
algoritmusat.

JEGYZET
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8:30-10:25 SOKSZiNU GYERMEKNEUROLOGIA 1.

Cannabinoidok alkalmazasa gyermekkori neurolégiai korképekben

Bauer Viktor
Kenessey Albert Korhaz, Gyermekosztaly, Balassagyarmat

A cannabis az emberiség egyik legdsibb kultirdvénye. Gydgyndvényként hasznaltdk Kindban, Indiaban, Délke-
let-Azsiaban, és az kori Sumerben. A 19. szazad masodik felében angol neurolégusok szintén alkalmaztak epilep-
szidsok kezelésére. Kanadaban egészen az 1930-as, Nagy-Britannidban egészen az 1960-as évek végéig legalisan
irtak fel az orvosok fajdalmak és gorcsok csillapitasara, a szigorodé drogtdrvények azonban betiltottédk a cannabis
gydgyaszati alkalmazasat s.

Az 1990-es években igazoltak az endocannabinoid receptor rendszer (ECS) létezését. 2003-ban Freund Tamés és
munkatarsai vizsgéltak az endocannabinoidoknak a szinaptikus szignalokban betdlttt szerepét.

Az 1990-es évek masodik felében az Egyesiilt Kirélysdgban kormanyzati dontés sziletett arrél, hogy modern, tu-
domanyos igényeknek megfeleld klinikai kutatédsokkal kell igazolni a cannabis szarmazékok hatékonysagat. Ez
vezetetta GW Pharmaceuticals véllalat megalapitdsahoz, illetve ltaluk két gyogyszer, a 99 % cannabidiol (CBD) és
a kevesebb, mint 0,1 % THC -t tartalmazo Epidiolex® és az 50-50 % THC és CBD-t tartalmaz Sativex® kifejlesztésé-
hez. Fenti gy6gyszerek kutatdsa a kiilonboz6 neuroldgiai kérképek kezelésében az utdbbi évek egyik legnagyobb
érdekl6déssel dvezett teriiletévé valt.

Jelen eldadésban az utébbi években publikalt klinikai vizsgélatok eredményeit szeretném éttekinteni, kiilonds te-
kintettel a sulyos gyermekkori epilepszidkra, mint pl. Dravet syndroma vagy Lennox-Gastaut syndroma, valamint
asclerosis tuberosara.

Ismeretlen jelentdségii mikrodelécié ujraértelmezése

Molnér Viktor', Szamosujvéri Judit?, Molnar Maria Judit', Farkas Viktor Erng?
'Genomikai Medlicina és Ritka Betegségek Intézete, Semmelweis Eqyetem, Budapest
“Semmelweis Egyetem, |.sz. Gyermekgydgyészati Klinika, Budapest

Agenetikai eltérés és a megfigyelt fenotipus kozotti ok-okozati kapesolat igazolasa nagy kihivést jelent egyedi, ismeret-
len jelentdségd, kilondsen nagyobb genomi régiokat, akar tobb gént, feldleld eltérés esetén. Kapaszkoddt gyakran az
errea célra kialakitott adatbazisokban szisztematikusan 6sszegy(ijtott informaciok jelenthetnek. Ezen adatok gondozasa,
rendszeres frissitése esszencidlis lehet a genotipus-fenotipus dsszefiiggések klinikai célti megfeleltetése sorén.

Egy 10 éves fiti esetén keresztiil, aki autisztikus spektrumzavarral, finom neuroldgiai eltérésekkel és jellegzetes marfa-
noid megjelenéssel jelentkezett, szeretnénkillusztralni a kérdés jelentdségét. Magas kockdzatot jelz6 elsd trimeszterben
végzett biokémiai teszt miatt prenatalisan vett CVS-b6l aCGH vizsgalat tortént, amely a FBN2 gén tobb exonjat is érintd
mikrodeléciét mutatott ki. Az eltérést az apa vérébél izoldlt DNS vizsgdlata sordn is megtalélték. Tekintettel azonban arra,
hogy a gyermekben (és az apaban is) azonositott eltérés kifejezGdésének nyomét sziiletéskor nem észlelték, illetve az
apanal sem okozott szembet(ing tiineteket, az eltérést jéindulatinak mindsitették, majd kozolték, tovabba az adatbézi-
sokba is ennek megfeleld besorolassal keriilt. A gyermek évekkel késGbb felvett statuszaban viszont az FBN2 gén funkci-
dvesztéséhez csatlakozd Beals-szindréma szdmos jegye jelent meg.

Hogyan fejezhetd ki egy ritka tiinet-tarsulds ismert szindrémara torténd illeszkedése? Hogyan magyarazhatd a perinata-
lisan rogzitett értelmezés? Mi lehet a magyarazata az apa tiinetmentességének? Hogyan kdzelithets meg a probléma,
amikor unikalis genetikai eltérések patogenitasat-kauzalitasat szeretnénk jésolni?
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A cerebralis paresis eléforduldsa West-szindromas betegekben

Nagy Eszter!, Farkas Nelli?, Hollédy Katalin'
'Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kdzpont, Gyermekgydgyaszati Klinika, Neuroldgiai Tanszék, Pécs
“Pécsi ludomanyegyetem, Altalénos Orvostudomanyi Kar, Bioanalitikai Intézet, Pecs

Bevezetés: A West-szindréma az elsd életévben jelentkezd, tobbnyire kedvezétlen progndzist epilepszia.
Célkitiizés: A PTE KK Gyermekgyogydszati Klinikdn 1987-2016 kdzétt West-szindrémaval kezelt gyermekek koré-
ben a cerebralis paresis (CP) gyakorisaganak felmérése, valamint az etioldgiai faktorok dsszegy(jtése képalkotd
vizsgélatok segitségével.

Eredmények: Osszesen 61 gyermek koponya MR vizsgalatainak elemzése soran 51-nél (83,6%) talaltunk patol6-
gias eltérést. Az etioldgiai faktorokat tekintve agyi fejlédési rendellenesség (19), hypoxia (11), cerebrovascularis
inzultus (7), intrauterin infectio (5), postnatalis kozponti idegrendszeri infectio (3), inborn error (2), egyéb (4) okok
keriiltek diagnosztizalasra.

A motoros statusuk alapjan a betegeket két csoportba soroltuk: cerebralis paresisben szenved 37 £6 (61 %), nem
mozgassériilt 24 {6 (39%). A szimptomas csoportban (35/51) szignifikdnsan (p=0,01) gyakrabban fordult el CP,
mint a negativ képalkotéju csoportban (2/10).

Anem CP-s csoportban a koponya MR negativ volt a betegek egyharmadaban (8 6, 33%), mig a CP-s gyermekek
képalkotd vizsgélata 2 kivételével minden esetben eltérést mutatott.

Corpus callosum-abnormalitdsokat szignifikansan gyakrabban talaltunk a CP-s csoportban (38%vs. 13%, p=0,03).
Kovetkeztetés: a negativ képalkotéju esetek -nem meglepden- jobb prognézisinak bizonyultak nem csak az epi-
lepszia gyogyulasat és a kognitiv kimenetelt figyelembe véve, de a cerebralis paresis el6fordulésat illetden is.
Azonban negativ koponya MR nem zérja ki a cerebralis paresist a West-szindrémésok korében sem! A cerebralis
paresis és a West-szindroma egyittes el6forduldsa esetén viszont nem csak a fehéréllomanyi laesiék, dea corpus
callosum anomélidk is gyakoribbak.

Epilepszias gyermekek életminésége Magyarorszégon

Fejes Melinda', Varga Beatrix?, Kovdcs Anna®, Hollédy Katalin®

'Borsod-Abatij-Zemplén Megyei Kozponti Kbrhaz, Velkey LaszId Gyermekegészséquigyi Kozpont, Koraszildtt-Ujsziildtipatoldgiai Osztaly, Miskole
“Miskolci Eqyetem, Gazdasagtudomanyi Kar, Uzleti Statisztika és Eldrejelzési Intézeti Tanszék, Miskolc

*PIEKK. Gyermekgydgydszati Kiinika, Neuroldgiai Tanszék, Pécs

Avizsgalat célja: Egészséghez kotott életmindség (HRQol) vizsgdlatot végeztiink 8-18 éves gyermekek és ser-
diilk kozott kontroll populdciéval 6sszehasonlitva.

Mddszerek: A tanulmany prospektiv, dsszehasonlitd jellegii volt. Az életmindséget a KIDSCREEN-52 kérdd-
ivvel mértiik, mely 6nbevalldson alapul. 8-18 éves gyermekek, serdiilék és sziileik véleményét kértiik ki. 144
epilepszids és 237 atlagos csaladot vontunk be a vizsgalatba. HRQoL pontszamokat minden dimenziéban 6sz-
szehasonlitottuk mind egymassal, mind az életkori csoportokat, az epilepszia idGtartamat, a gorcs frekvenciat,
a gyermek és sziilg riportokat egymassal és az dltaldnos népességgel.

Eredmények: Epilepszias fiatalok és a sziileik életmingségiiket rosszabbnak itélték meg, mint hasonld kord
tdrsaik. A 8-12 éves gyermekek magasabb pontszamokat értek el, mint a serdiilék. Az epilepszids sziil6k vé-

&=

=
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leménye gyermekiikrgl rosszabb volt, mint a gyermekek tesztje. Nem volt nemi kiilonbség. Az életkor és a
gbresfrekvencia negativan befolyésolta az életmingség hat részteriiletét. Erdekes tény, hogy az epilepszia id¢-
tartama kevésbé befolyasolta az értékeket. A jol beallitott epilepszia jobb életminGséget jelent. Polytherapia
rontja a HRQol szinteket.

Kovetkeztetés: Tanulmanyunk elsésorban az epilepsziés gyermekek véleményén alapul, nem csak a sziil6kén.
Az epilepszia onmagaban, a gyakori gércsfrekvencia, a polyterapia és az idésebb életkor negativ hatdssal van a
gyermekek és serdiil6k életmindségére.

Klinikum mindenekfelett - ne mindig higgyiik el a ,negativ” MRI-leletet
Orbok Anna', Solymér Natélia', Méser Judit', Mellar Ménika', §zamosﬂjvéri Judit!, Cserhati Helga',
Rosdy Beata', Karoliny Anna?, Meichelbeck Krisztina?, Kovdcs Eva?, Varga Edit*, Hegyi Mérta®, Fogarasi Andras®,

EIorGuy" Pélmafy Beatrix®

'Heim Fal Orszdgos Gyermekgydgyaszati Intézel, Neuroldgiai Osztaly, Budapest

’Heim Pél Orszagos Gyermekgyogyaszaz i Intézet, Gasztroemero/og jai és Nephroldgiai Osztaly, Budapest
“Heim Pal Orszagos Gyermek Fyogyaszat i Intézet CT és Intervencios Radioldgiai Osztaly, Budapest
‘Semmelweis Eqyetem MR Klinikai Kézpont, Budapest

SMRE Bethesda Gyermekkdrhdz, Neuroldgiai Osztaly, Budapest

“OKITI Gyermek Idegsebészeti Osztaly, Budapest

Bevezetés: A gerincveldi kompresszio nagy kockazata kérallapot, hatterében sokféle megbetegedés allhat. A
korai képalkotas kulcsfontossagu a diagndzis felallitasaban és a miel6bbi terapids 1épések meghatérozasaban.
Késlekedése, ill. hamisan negativ értékelése maradandé rokkantsdghoz vezethet.

Esetismertetés: A 16 éves versenysportold leany egyszeri laz mellett jelentkezd fokozddd héti fajdalom miatt
keriilt a Bethesda Gyermekkdrhdzba. Traumét rakérdezésre sem emlitett. Tarkokotottség és pozitiv Brudzinski
jel miatt egy dozis ceftriaxont kapott. Akut koponya és gerinc MR késziilt, negativ eredménnyel. Tekintettel mas
organikus neurolégiai kérjel hidnyéra és alacsony gyulladésos értékekre az antibiotikumot leallitottak. Scolio-
sist és kovetkezményes myospazmust véleményezve izomrelaxans és fajdalomcsillapitd terapia indult. Ez csak
étmenetijavulést eredményezett. A kérha’zbél a nyolcadik napon sajétfelelc’isségre tévozott Mésnap fokozodo
respektald fajdalom szindromat, disaesthesiat és paraesthesiat taIaItunk. Kezdethen nehezen objektivalhato
alsé végtagi gyengeség, majd két nap alatt vizeletretencid és paraplegia alakult ki. Gyulladésos paraméterei is
megemelkedtek. Akut kontroll kontrasztos gerinc MR a Th IX-XII csigolydk mentén bal oldalon dorsolateralisan
kompresszidt és diszlokaciét okozd epiduralis talyogot dbrézolt, mely miatt siirgésségi idegsebészeti beavatko-
zas tortént. E mellett meningitis igazolddott. Masnap a miitéti teriilettdl cranialisan latott gyulladasos térfogla-
l&s miatt reoperatiora keriilt sor. Az empirikusan inditott antibiotikus terapiat a likvorbél izoldlt Staphylococcus
aureus érzékenységének megfelelden célzott terdpiaval folytattak. A terapids beavatkozas ellenére jelenleg is
paraplég, katétert visel. Rehabilitacids intézetben kezelik.

Kovetkeztetés: Az eset bemutatasdval arra hivjuk fel a figyelmet, hogy ellentmondasos klinikai kép esetében,
illetve ha a klinikum alapjan a hattérben organikus neuroldgiai torténés lehetésége tovabbra is felmeriil, nem
szabad elfogadnunk a negativ MR leletet. Masodvéleményt, ill. a vizsgalat ismétlését kell kérjik.




ELOADAS OSSZEFOGLALOK - ABSZTRAKTOK

Anti-MOG-asszocialt korképek gyermek és felngttkorban
Ra%'da Cecilia

SZTE Neuroldgiai Klinika, Sclerosis multiplex és Epilepszia Szakambulancia, Szeqed

DR. RAJDA CECILIA
neuroldgus szakorvos, habilitalt egyetemi adjnuktus
A SZTE, Neuroldgiai Klinikajén dolgozik Sclerosis Multiplex és Epilepszia szakambu-

lancian, aliquorbiobank feleldse. The Society for CSF analysis and Clinical Neuroche-
mistry -alapitd tag, Magyar Neuroimmunolégiai Térsasdg és Magyar Epilepszia Liga

u tag. Ot nyelven beszél.

Utravalék

A myelin oligodendrocyta glycoprotein (MOG) olyan transzmembran fehérje, mely az oligodendrociték és
neuronok myelin hiivelyének felszinén expresszalddik, ezaltal célpontként szolgal szamos gyulladassal jaré
demyelinizacios korképben.

Az anti-MOG ellenanyag klinikai jelentgsége:

Gyermek neuroldgidban a szerzett demyelinizaciés betegségek differenciél diagnosztikajaban:
- ADEM (akut disszeminalt encephalimyelitis)

- MDEM (multifézisos disszeminélt encephalomyelitis)

Alegfiatalabb életkorban volt a legmagasabb az anti-MOG szint.

Felndtt neuroldgidban:

-NMO-SD (opticus neuritis, myelitis, encephalomyelitis, agytorzsi encephalitis, ADEM)

- SM (Il-es szdvettani tipus)

JEGYZET
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Hatékony SM terapia gyermekkorban/esetbemutatas

Mer6 Gabriella
Szabolcs-Szatmdr-Bereg Megyei Korhdzak és Egyetemi Oktatokorhdz, Jdsa Andrds Oktatkdrhaz Gyermekosztaly, Nyiregyhdza

P.A.(2004.06.15) 2015.01.15.-én keriilt kérhazi felvételre 2 hete tart6 bal oldali fiilz(igas és hallascskkenés,-
bal testfél zsibbadésa, meglassult pszichomotorium miatt. Idénként kettds képet jelzett, viselkedése meg-
valtozott, iskolai teljesitménye romlott, szédiilt, reggelente hanyingere volt. Edesanyja elmondésa szerint
mozgasa koordindlatlanna is valt, gondolkoddsa ,szétesett". Felvételi statushan eltérés: elkent beszéd meg-
lassult pszichomotorium, Romberg helyzetben imbolyog, enyhén hétradél, vakjaras bizonytalan, széles alap,
de irdnytarto célkisérleteket lassan, kdzel pontosan végzi Az elvégzett vizsgalatok (liquor,labor, EEG, MRI) a
klinikai lefolyds és a beteg életkora alapjan ADEM diagnosis sziiletett, protokoll szerint kezeltiik, j6 ltalanos
allapotban adtuk haza. Két honappal késdbb késziilt kontroll MR felvétel is regressziét mutatott, majd a ré két
honapra fokozddé figyelmetlenség meglassultsag, ,elbambuldsok” teljesitmény romlés jelentkezett. A 2015
jaliusi kontroll MR (mely progressziét mutatott), a klinikum és az anamnesztikus adatok alapjén figyelembe
véve a McDonalds kritériumokat a sclerosis multiplex diagnosist allitottuk fel, masodvéleményeket kértiink,
melyek diagnosisunkat megerdsitették. Elsédleges terviink volt Addm bevonasa a CONNECT study-ba (dime-
til-fumarat vs. interferon beta 1a). 2015. augusztusaban, oktoberében és novemberben is acut shubok miatt
2 alkalommal 16kés steroid terapidban részesiilt, mind neuroldgiai mind kognitiv és pszichés statusa folya-
matosan romlott. A klinikai lefolyast (egy éven beliil 4 shub /3 kezelést igényelt kognitive hanyatlott),és az
MR progressziét (DIT,DIS) is figyelembe véve Adam a ,Highly Active Relapsing Remitting MS" kritériumainak
megfelelt, off label kérelem és egyedi méltanyossagi kérelem sikeres benyujtaséat kovetden 2016 februdrban
szigordan dokumentalt protokoll szerint megkezdtiik a Tysabri kezelést. Adam llapota fokozatosan javult, a
JCV sz(irést protokoll szerint végezziik, negativ, a kontroll MR vizsgélatok is SM protokoll szerint késziltek,
radiolégiai regresszid is kiséri a javuld klinikumot. Esetiink tudomasunk szerint a 3. Tysabrival (natalizumab)
sikeresen kezelt gyermek és a kezelés induldsakor 6 volt a legfiatalabb, aki azonnal masodik vonalbeli betegség
médositd terapiat kapott. Az eldadas célja volt egyrészt, hogy megkdszonjem a neuroimmunoldgidval foglal-
kozd kollégdim onzetlen segitségét, dsszefoglaljam egy ,multicentrikus” csapatmunka eredményét, mésrészt
a kezeléssel szerzett tapasztalatokat szeretném megosztani.

10:50-12:50  SOKSZINU GYERMEKNEUROLOGIA II.

PANDAS, PANS - Kitt a gyermekkori neuropszichiatriai tiinetek utvesztgjébdl?

Pauleczki Annaméria, Cservenyék Judit
Borsod-Abadj- Zemp én Megye Koz />ont/ Korhdz és Egyetem/ Oktatd Korhaz - Velkey LdszIo Gyermekegészségiigyi Kozpont, Onkohaematoldgiai
és Csontveldtranszplantacios Osztaly - Gyermekneuroldgiai Részleg, Miskole

Magyarorszagon évente 10-15 Gj herpes simplex virus (HSV) okozta encephalitisszel szimolhatunk tébbnyire
gyermekeket és iddseket érintve. Foként a temporalis és frontalis lebenyeket érintd nekrotizalo, vérzéses agy-
veldgyulladds salyos motoros és neurokognitiv deficitet, epilepsziat vagy akar haldlos kimenetelt okozhat. Az
acyclovir bevezetése 6ta a HSV encephalitis progndzisa jelentdsen javult, ezért korai felismerése elengedhe-
tetlen a szévddmények elkerilése érdekében. A gyulladas okozta lokalis maradvénytiinetek mellett az utébbi
években a herpes encephalitis lezajlédsa utdn néhany héttel ismételt allapotromlast, choreiform mozgasviha-
rokat figyeltek meg hatterében immunoldgiai eredetet valsziniisitve. KésGbb ezen relapsusok hatterében
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NMDA-receptor ellenes antitesteket mutattak ki; barmely életkorban a limbikus encephalitisnek megfeleld
tipusos tiineteket okozva.

Eldadasomban egy hat éves kislany esetét szeretném bemutatni, aki néhany napja tartd akut infekcié mellett
jelentkezd generalizlt convulsio miatt kerilt Intézetiinkbe. Hyperpyrexia, ismétldd epileptiform gorcs, mé-
lyiil6 tudatzavar hatterében liquor PCR HSV1 encephalitist igazolt. A koponya MR a jobb fronto-temporalis és
bal frontalis teriiletek érintettségét mutatta. Acyclovir és tiineti kezelés mellett allapota kezdeti romlas utan
fokozatos, vérakozason feliili javulasnak indult. Bal oldali hemiparesise Iényegében megsziint, jol kooperdlt. A
tiinetek induldsa utan néhany héttel ismét éllapotromlas, fokozatos beszédvesztés, mélyiil6 tudatzavar alakult
ki, majd oro-facialis-lingualis dyskinesisek jelentek meg. Tiinetei hatterében NMDA-receptor ellenes antiteste-
ket sikertilt igazolni a szérumbdl és liquorbdl is. Ennek megfeleléen kombinalt immunterépiajat - nagy dozisu
[okésszteroid és immunglobulin - kezdtiik; amely mellett lasst, de reménykeltd javulds indult el. Esetiinkkel
szeretnénk felhivni a figyelmet erre a ritka, kezelhetd szévGdményre valamint felmeriild diagnosztikus és terd-
pids dilemméinkra.

Mi volt el6bb a tyuk vagy a tojés? Kalandozasok azimmunrengetegben

Bodd Timea', Constantin Tamés?, Fogarasi Andras'
'Bethesda Gyermekkdrhdz, Neuroldgiai osztdly, Budapest
“Semmelweis Eqyetem . sz. Gyermekgydgyaszati Klinika, Budapest

Bevezetés: Egy 7 éves kisfili esete kapcsédn az ADEM egy nem tipusos kialakulasét és etioldgiai bizonytalansa-
gunkat szeretném bemutatni.

Esetbemutatds: Csongor 7 éves koraban dardzsméreg elleni deszenzibilizaldst kapott. A 19. oltdst kévetden
héemelkedés és fejfdjas mellett térdizileti fajdalom és duzzanat jelentkezett. 2 hétig vezetd panasz a reg-
geli iziileti merevség, mely a nap folyaman gydgytornéra enyhiil, csip6taji fajdalom és a fejfajas, reggelen-
te hdemelkedés és emelkedett We értékek voltak. Reumatoldgiai konzilum sorédn reuma panel negativ lett.
Hélyagiiritési zavar és bal oldali hemitiinetek kialakuldst kovetden koponya MR vizsgalat ADEM-et igazolt, amit
a liquorvizsgalatis megerdsitett. 2 honap HD majd csdkkend steriod addsa és regredialéd MR kép mellett relap-
szus alakult ki, keresztcsonti fajdalma egyre fokozodott, negativ neuroldgiai statusz mellett. Tobbszori reu-
matolégiai vizsgalat mellett sem igazolddott egyértelml immunoldgiai/reumatoldgiai betegség. Az irodalmi
adatok dardzscsipést kovetden szdmoltak be ADEM kialakuldsardl, deszenzibilizaldst kvetéen nem. Relapszus
a steroid elhagyasat kovetéen méar nem jelentkezett, azonban jelentds oszteopordzisa alakult ki.
Kovetkeztetés: Ebben az esethen tovabbra is nyitott kérdés maradt szamunkra, hogy volt e Csongor esetében
kezdeti immunoldgiai/reumatoldgiai betegség, esetleg kdzds immunoldgiai eredet a hattérben, amit valéban
a dardzsallergia elleni deszenzibilizalés vélthatott ki. Taldn az id6 majd vélaszt ad kérdéstinkre.




ELOADAS OSSZEFOGLALOK - ABSZTRAKTOK

Nem minden evészavar az, aminek latszik
Szamosujvari Judit', Rosdy Beata', Kollar Katalin', Méser Judit', Mellar Ménika', Karoliny Anna?,

Markia Baldzs®, Pdlmafy Beatrix®, Kovacs Eva*, Garami Miklds®

'Heim Pl Orszagos Gyermekgydgydszati Intézet, Neuroldgia Osztdly, Budapest

“Heim Pal Orszagos Gyermekgydgyészati Intézet, Gasztroenterologiai és Nefroldgiai Osztaly, Budapest
SOKIT}, Gyermeksebészeti Osztdly, Budapest

“Dél-Pesti Centrumkdrhaz MR Laboratdriuma, Budapest

“Semmelweis Eqyetem Il. sz. Gyermekklinika, Neuro-onkoldgia osztdly, Budapest

Bevezetés: A serdiilGkorban eldforduld evészavarok esetében elsddlegesen az organikus hatteret kell kizar-
ni. Esetismertetés: A 14 éves lanyt tobb hénapja 6ta tartd étvagytalansag, fogyas, fejfajasos panaszok miatt
vizsgaltuk. Statusabél asthenids alkatan kivil kérjelz6 eltérést nem taldltunk. Neuroldgiai statusa is negativ
volt. Szemészeti vizsgalat kérosat nem taldlt. Tobb alkalommal zajlott fejfajéssal, vegetativ tinetekkel, illetve
egy alkalommal dtmeneti zavartsaggal jaro hypoglykaemias epizédja. A fent részletezett tiinetek miatt ko-
ponya MR vizsgalata tértént, amelyen supratentorialisan, a Ill. agykamrat is érint6, 34x33x35mm &tmérdjd,
jol korilirt, inhomogén szerkezeti térfoglalé folyamat dbrazolédott, hydrocephalust okozva. ldegsebészeti
beavatkozésként részleges tumor eltavolitds tortént. Tumormarkerek, és a szovettani vizsgalat alapjan intracra-
nialis csirasejtes daganat (germinoma)igazolddott. Tovabbi kezelését SIOP CNS GCT Il protokoll szerint végzik,
kombinalt hormonpétlassal kiegészitve.

Kovetkeztetés: A kozpontiidegrendszert érintd daganatos folyamatok véltozatos, olykor alattomos modon igen
atipusos klinikai tiineteket okozhatnak, ahogy ez esetiink kapcsan is ldthatd. Amennyiben az evészavar hatte-
rében neuroldgiai folyamat lehetdsége meriil fel elengedhetetlen a koponya MRI vizsgalata.

Igen kissulyu és extrém kissulyu korasziiléttek hosszitavi kdvetése

Beke Anna Méria, Nagy Anett
Semmelweis Egyetem /. sz. Szuilészeti és N6gydgyaszati Klinika, Budapest

Avizsgélat célja: az éretlen korasziilottek késbbi fejlddése és az azt befolydsold tényezdk vizsgalata.

Anyag és médszer: 61 korasziilott longitudinalis vizsgélatat végeztiik. 30 igen kisstlyd: 1500 gramm alatti és
31 extrém kisstilyi 1000 gramm alatti korasziilgttét. Elemeztiik a neonatalis betegségeket, és szévddménye-
ket, az anya sziilészeti és szociokultdrdlis adatait, a rendszeres utanvizsgélatok sordn végzett fejladési tesztek
eredményeit. Korr. 12 honapos kortdl 36 honapos korig a Brunet-Lézine csecsemd fejlgdést tesztet alkalmaz-
tuk, 3 éves kor felett pedig a WPPSI-IV tesztet. A statisztikai feldolgozast SPSS mddszerrel végeztiik. A sziiletési
suly, a gesztacis kor, a perinatalis komplikacidk, a nem és az anyai képzettség fiiggetlen valtozoként szerepel-
tek; a fliggd valtozé a fejldési teszt eredménye volt.

Eredmények: a vizsgélatok &tlagos értéket mutattak a Brunet-Lézine Fejlddési teszt szubtesztjeiben. Korrigalt
két éves korban a nyelvi kvociens bizonyult a legalacsonyabbnak. A két korasziil6tt csoport teszteredményei
kozott nem taldltunk szignifikans kiilonbséget. Harom éves korban, bar normal savban, de alacsony szinten
teljesitettek: FSIQ (M=91.42; SD=14.88); VCI (M=92.38; SD=18.48); VSI (M—~=90.99; SD=12.56); and WMI
(M=97.38; SD=14.36). Szignifikans kiilonbséget talaltunk a két csoport VSI-je kozott. A két éves kori szubtesz-
tek eredménye jobban korreldlt az 1Q-val, mint egy éves korban. Nem talaltunk szignifikans nemi kiilonbséget
a fejlgdési tesztek eredményeiben.
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A Katona médszer effektivitasa (mini evidence based)

Felkai Mdria', Berényi Marianne?, Rudas Gabor®
'Semmelweis Egyetem 1. sz. Gyermekgydgydszati Klinika, Budapest
“Szent Margit Korhdz, Fejlédésneurologiai Osztaly, Budapest
“Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kizpont, Budapest

A mddszer neuroanatdmiai, neurofizioldgiai alapjai didhéjban.

Ujsziilott korban szerzett, kezeletlen ACM stroke-ot kévetden kialakulé hemiparesisek aranya (kiilfldi szak-
irodalom).

AFejlddésneuroldgiai Osztalyon kora csecsemdkortél kezelt 17 ACM stroke-os csecsemd gydgyuldsi aranya.
Ovatos konkldzio.

.Ugyse hiszi el senki maganak, hogy amit lat az tényleg van..."

Laufer Zsofia', Till Agnes?, Zima Judith?, Biiki Andrés®, Szélics Alex?, Hollady Katalin'
'PTEKK Gyermekgydgyaszati Klinika, Neuroldgiai Tanszék, Pécs

PIEKK Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

SPIEKK Idegsebészeti Kiinika, Pécs

Bevezetés: Akér altalanos gyermekorvosi praxisrdl, akdr gyermekneuroldgiai osztalyrdl beszéliink, mindannyi-
an rendszeresen talalkozunk periférias facialis paresissel jelentkezd gyermekkel. A Bell altal a 18. szézadban
leirt féloldali arcbénulds minden 10.000 emberbdl 1-4 f6t érint, az esetek 70 szazalékaban idiopathids, donté
részben jo spontdn gydgyuldsi hajlammal bir.

Esetismertetés: A periférias facialis paresis miatt az osztalyunkra keriilt 13 éves lednynal a protokoll szerint szte-
roid addsat kezdtiik, gydgytorna és ingeraram kezelés mellett. Borrelia fertézés szeroldgiai pozitivitdsa miatt
antibiotikus kezeléshen részesiilt. A megkezdett konzervativ terdpia mellett ényegében semmilyen javuldst
nem észleltiink, emiatt koponya MR vizsgalatot kértiink, melynek soran duralis arterio-venosus (AV) fistula
igazolddott. Belsd fiil MR vizsgalat soran vizualizalhat volt a VII. agyideget komprimald aberrans érkacs. A
képalkotd vizsgalaton latott elvaltozas, a gyermek komplex problémai és a fizikalis statuszaban tallt eltérések
0sszegzésével kozos pontot igyekeztiink taldlni és egy ritka szindromat tudtunk a késébbiekben igazolni.
Kovetkeztetés: Azokban az esetekben, amikor egy gyakori betegség nem a megfelelGen reagal a kezelésre vagy
a gyermek kértdrténetében/stdtuszdban egyéb eltéréseket észleliink, akkor is, ha latszélag nincs kapcsolat,
mindenképpen érdemes részletesebb kivizsgalast végezni, ritkabb betegségekre is gondolni.
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6-18 éves epilepszias gyermekek taplaltsagi dllapotanak, sportolasi szokasainak és kortérs kdzosségbe
illeszkedésének vizsgalata

Takécs Timea', Altmann Anna?, Fogarasi Andrds®, Rosdy Bedta*, Szab¢ Laszl¢'
'Semmelweis Eg{eZem Egeszseg[udomany I Kar Véddnd szakirany, Budapest

“Budai Gyermekkdrhédz Neurologiai Osztdly, Budapest

“Bethesda Gyermekkdrhaz Neuroldgiai Osztaly, Budapest

“Heim Pal Orszagos Gyermekgydgyaszati Intézet Neuroldgiai Osztdly, Budapest

Bevezetés: nemzetkdzi felmérések alapjan az epilepszidval é16 gyermekek és serdiil6k tulsulyosabbak a korosz-
télyukndl, gyengébben teljesitenek afittséget vizsgald teszteken. Az eltéréseket jelentds részben a mozgdssze-
gény életmoddal hozzak kapcsolatba. Részben ebbdl vezetik le az onértékelési problémakat és beilleszkedési
nehézségeket is. Hazankban ilyen felmérés még nem készilt.

Vizsgalat: 116, anonim kérddives felméréssel megkérdezett, 6-18 év kozotti epilepszids gyermek téplaltsagi
allapotat, sportoldsi szokdsait, sportolds kapcsan elszenvedett rohamait/ sériiléseit és kortars kozdsségbe valé
beilleszkedését vizsgaltuk.

Eredmények: a betegek 22%-a sulyfelesleggel él, 4%-a elhizott, 10%-a kérosan elhizott. 82 % korlatozés nél-
kil résztvesz a testnevelés oran, 13% részlegesen felmentett. 13 %-nak zajlott epilepszids rohama sportolas
kapcsan, de csak 1 beteg szorult kdrhdzi kezelésre. 73%-uk rendszeresen sportol tanérakon kiviil. 77%-uk meg-
tanult Gszni, 25 %-uk rendszeresen Uszik. 54%-uk nem érzi magat kirekesztve az osztalykdzosséghal, de csak
20%-uk beszél szivesen betegségérdl az iskoldban.

Kovetkeztetés: eredményeink jobbak, minta nemzetkdzi felmérések adatai. Ezt azzal magyarézzuk, hogy a fel-
mérés lll-s progresszivitasi szint( ellatd helyeken késziilt, ahol az epileptolégusok ismerve a sportolds eldnyeit
buzditjak a betegeket a sportoldsra és nem a korldtozésra helyezik a hangsulyt.

Altatasi komplikaci6 - izomdystrophia elsé jele?
Rada Eva', Kérteszi Judit?, Kalmér Tibor?

'Kanizsai Dorottya Korhdz, Gyermekosztdly, Nagykanizsa

ZMK, Genetikai Laboratorium, Zalaegerszeq

ISZITE, Klinikai Orvostudomanyi Doktori lskola, Szeged

Eutrophidsan fejlédé ,2,5 éves kisdednél gyakori felséléguti hurut miatt ITN-ban arciiregdblités és adenotomia
tortént. Altatas Nalbufin el6készités utdn Sevoflurane inhaldtios anaesthesiaban tortént.Mitét végén nagy-
fokU utdvérzés, extubdcio utani légzésdepresszio lépett fel. Akut ellatdsa soran emelkedett majenzimeket,
extrém magas CK-értéket, myoglobinuriat talaltunk. CK-érték az allapotrendezddés utén is tartésan fennllt.
Sevofluran mellékhatés lehetdsége mellett izombetegségek irdnydba vizsgdlatokat inditottunk, leginkdbb
Duchenne -izomdystrophia gyantja meriilt fel.A kisded egyéni és csaladi kéreldzményébél kezdetben terheld
adatot nem kaptunk, de késébbiekben ismételt,tobbszori rakérdezésre mér gyanijelek sejthetdk voltak latens
izombetegség meglétére. A kisgyermek vizsgalatakor diszkrét faradasos jeleket észleltiink, de a kisgyermek
nem volt panaszos. ENG izomdystrophia jeleit mutatta, elsé genetikai vizsgélata a dystrophin gén MLPA vizs-
galat exon delécid irdnydba negativ eredményt adott. Izombiopsidt programoztuk, de el6tte az irodalmi adatok
alapjan 30%-ban lehetséges pontmutacié kizérasara molekuldris genetikai analizis tortént. Az NSG vizsgalat
stop codont detektalt/p.GIn1035Ter/amely alatémasztotta a klinikai diagnosist. Amennyiben az altatds el6tt
igazolddott volna a kisgyermek izomdystrophiaja, talan elkeriilhetd, vagy minimalisra csokkenthetd lett volna
az altatdsi szovédmény.
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16.15-17.15 NUTRICIA SZIMPOZIUM

Csecsemdkori epilepsziaformak a ketogén terapia szempontjabal

Altmann Anna
Budai Gyermekkdrhdz, Budapest

Eldadasomban szeretném bemutatni a csecsemdkori epilepszia formakat, kiilonos tekintettel azokra, melyekben
a ketogén-terapia vélaszthato terdpids lehetdségnek tekinthetd. Ezek az aldbbiak: epilepszids encephalopéthia
csecsemdkorban, korai mioklénusos encephalopdthia, Ohtahara szindrdma, West szindréma, Dravet szindréma,
Lennox Gastaut szindroma.

A csecsem§ legfontosabb taplaléka az anyatej, melynek minél hosszabban valo megtartasa az elsédleges cél.
Azonban fontos mérlegelni a ketogén-terdpia varhatd eldnyeit és a hatranyokat is, és ezek alapjan javaslatot a
csecsemd téplalasdra a sziil6k szamara. A nemzetkozi tapasztalatok alapjan, eddig 1 éves kor felett javasolhattuk
a ketogén-terapia bevezetését, de most mar rendelkezésiinkre &ll egy nemzetkdzi irdnyelv, melynek segitségével
és annak helyileg vald adaptélésaval elkezdhetd a terdpia, természetesen szoros orvosi feliigyelet mellett. Minden
gyoégyszernek és terdpianak vannak mellékhatdsa. A ketogén-terdpia mellékhatdsai az étrend modositasaval ki-
védhetGek, a dietetikusi segitség és a megfeleld és alapos edukacié elengedhetetlen a sikerhez.

Révid tdvon érdemes lenne a ketogén-terdpia hazai protokolljdnak kidolgozasa, melyben a betegek kivalasztasé-
t6l a terdpia elhagyasdig megfeleld iranymutatast adhatna. a gyermekneurologusok, gyermek-gasztroenterold-
gusok és a dietetikusok szamara.

Sajat tapasztalataim az epilepszia kezelésében

Rosdy Bedta
Heim Pél Orszdgos Gyermekgydgyaszati Intézet Neuroldgiai osztaly, Budapest

El6addsomban sajat tapasztalataimat szeretném megosztani a ketogén-terépia kisgyermekkori alkalmazésardl
terdpia rezisztens epilepszids betegeinknélill. glukéz transzporter zavar esetén. Abemutatasra keriild betegek
mindegyike j6l reagélt a diétas kezelésre. Aroham mentességill. a jelentds rohamszdm cskkenés mellett a ke-
zelés pozitiv hatdsaként a gyermekek fejleszthetébhé valtak, jobban tudtak koncentralni. Hangulatuk kiegyen-
sulyozottabb lett. A sziilék nagyfoku elkdtelezettsége nélkiil nem valdsulhatott volna meg a terapia. Ezen til a
dietetikus segitsége nélkiilozhetetlen, mivel 6 az, aki kiszamolja az életkornak megfeleld fehérjesziikségletet,
valamint a kivanatos tdpanyag ardnyokat és betanitja a diétat. Nem elhanyagolhatd, hogy probléma kapcsén
segiti és tdmogatja a sziil6ket.
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9.00-10.20 DRAVET SZIMPOZIUM a BIOCODEX tamogatasaval
Dravet szindroma - a csecsemékortdl a felnGttkorig BIOCODEX'=

Melyik csecsemd lesz Dravet szindromas? Korai gyanujelek

Siegler Zsuzsa
MRE Bethesda Gyermekkdrhaz, Budapest

Adiagnosztikus lehetdségek, elsGsorban a molekularis genetikai vizsgélatok rendkiviil gyors fejlédése mellett
is a Dravet szindréma diagnézisa a korai klinikai tiineteken nyugszik. A korai diagnézis azért fontos, hogy elke-
riiljiik a rohamprovokald korilményeket, a sziikségtelen, megterheld és sokszor draga vizsgalatokat és a hatés-
talan vagy ellenjavallt gydgyszereket. Mikor gondoljunk Dravet szindromara? Az elsd roham leggyakrabban 4-8
honapos korban lazas vagy laztalan betegség kapcsan, sokszor oltés utan 1ép fel az addig minden szemponthdl
j6l fejladd csecsemdnél. Leginkdbb gyanut keltd a hemiclonusos roham, melynek oldalisdga egy rohamon be-
lil is véltozhat ill. bevonhatja mindkét testfelet. A roham néhdny héten belil ismétigdik. A kezdeti rohamok
jellemzéen igen hosszuak, és sokszor status epilepticusba mennek at. Léz, melegvizes fiirdé ill. meleg kiilsé
hdmérséklet, oltds késébb is rohamprovokald hatdsi. Tovabbi rohamformék (absence-ok, myoclonusok, focalis
rohamok) a 2. életévtdl jelennek meg. A Dravet szindrdma azonban nemcsak egyike az epilepszia szindromak-
nak, hanem komplex betegség. Jelenleg tgy tlinik, hogy az epilepszian kivili tineteket (ataxia, crouching
gait, hdszabalyozési zavar, alvészavar, a pszichomotoros fejlédés elmaradésa) nem elsgsorban az ismétlgdd
rohamok, hanem a génhiba idézi eld.A Dravet szindroma viszonylag magas korai mortalitdsaban nemcsak a
status epilepticusnakill. a SUDEP-nek van szerepe, hanem az eddig kevéssé ismert ,akut encephalopathia lazas
status epilepticus utdn” entitasnakis. A Dravet szindrémés betegek 70-80%-&ban az SCN1A gén mutécidja vagy
géndtrendezddése all a betegség hétterében. Tudni kell azonban, hogy az SCN1A génben észlelt eltérések
nemcsak Dravet szindréméhoz térsulnakill. Dravet szindréménak megfeleld vagy ahhoz hasonld tiineteket mas
génhibék is okozhatnak.

Segit-e az EEG a Dravet szindroma klinikai diagndzisanak felallitasaban, a betegek terapias kovetésé-
ben, a prognézis meghatarozasaban?

Rosdy Beata, Melldr Monika
Heim Pal Orszagos Gyermekgydgydszati Intézet, Budapest

Bevezetés: napjainkban Magyarorszdgon a Dravet szindrdma megalapozott klinikai gyantja esetén is 1-1,5 évet
kell varni annak genetikai megerdsitésére. Ezértlenne segitség a klinikum mellett mas diagnosztikus tampontok-
ra is timaszkodni. A diagnézis felallitdsa tobb szempontbdl siirgetd: egyike ezeknek, hogy a striripentol kezelés
bevezetése 3 éves életkor el6tt csak bizonyitott diagnézis esetén engedélyezett.

Targyalds: a betegség kezdeti hénapjaiban az interictalis EEG mind ébren, mind alvésban eltérés nélkiili. 2-5 éves
életkor kdzdtt a betegség klinikai progressziéjaval szinkron mind interictalis, mind pedig ictalis EEG eltérések is
megjelennek és a gyermekek egy részénél megjelenik a foto vagy minta szenzitivitas is. Interictalisan 2,5 Hz feletti
tiiske-lassu 6sszetevdk kovethetdek izolaltan vagy csoportokban néha valtoz terileti amplittdd talsalyt mutat-
va. Ezeket a lasst hullamu alvds aktivalja. Segit az EEG a gyakori elektroklinikai rohamok rdgzitésében, az ictalis
és a nem epilepszias természetd myoclonusok elkiilonitésében is. Az epilepszids eredet(i myoclonusokkal szink-
ron generalizalt vagy fokalis 2-3.5 Hz tiiske-hullam 6sszetevék vagy magas fesziiltségi 2-3 Hz lassd hulldmok
kévethetdek. A nem epilepszids u.n. erratikus myoclonusokat nem kiséri EEG eltérés. Mivel a klinikum alapjan
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a két jelenség elkiilonitése lehetetlen a kezelés effektivitasat tudjuk ilyenkor EEG segitségével monitorozni. Az
obtundans status epilepticus diagnozisanak felallitasaban is elengedhetetlen az EEG vizsgalat.

5 éves életkor felett a hattéraktivitds egyes betegeknél lassabb az életkori atlagndl, és a centralis régiokban 5-6
Hz theta ritmus is elfordulhat,

Fiatal felngttkorban, amikor egyes betegeknél rovid éjszakai fokalitassal is kisért tonusos-klonusos rohamok je-
lentkezhetnek rigzitettek egy ritka mintazatot. Ebrenlétben frontalis lasst bi vagy trifézisos tiiske komponenseket
lasst hulldm kdvet, majd a lasst hulldmu alvas alatt 5-10 sec-on &t 8-9 Hz-s tiiske sorozatok rdgzithetdek, amelye-
ket nem kisér klinikum.

Kovetkeztetés: 0,5 és 2 éves életkor kozott sajnos sem az ébrenléti sem azalvdsos EEG vizsgalat nem segiti a Dravet
szindroma klinikai diagndzisdnak megerdsitését. 2 éves életkor felett az interictalis EEG eltérések jellemzébben és
ritkdn a lasst hullam alvashan jelentkeznek, viszont ébrenlétben az elektroklinikai rohamoknak roham, de nem
szindroma specifikus EEG eltérései konnyen azonosithatoak.A terapids hatds is kovethetd a video EEG monitoro-
zéssal. Osszességében a remélt segitségnél kevesebbet nydjtaz EEG e ritka genetikusan meghatarozott epilepszia
szindroma diagnézisanak felallitdsahoz.

A Dravet szindroma genetikai hattere

Hadzsiev Kinga
PTE KK Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

Afesziiltség-fiiggd Na csatorna gén (SCN1A) mutécidi az epilepszia szindrémék széles spektrumét okozhatjék,
az egyszer(i lazgorestdl a stlyos csecsemdkori myoclonus epilepszidig (SMEI) vagy més néven Dravet szindré-
maig (DS). A DS betegek kdzel 95%-ban de novo heterozigéta mutécio észlelhetd, azonban az SCN1A mutécid
5%-ban enyhébb epilepszia fenotipust mutatd csalddtagokban is kimutathaté. Ezek a megfigyelések valdszind-
sitik, hogy egyéb tényezdk, pl. genetikai modifikalo faktorok is szerepet jatszanak a betegség stlyossagaban.
Az el6adasban egyrészt az SCN1A mutdcid pozitiv betegeknél észlelhetd genotipus- fenotipus asszociaciét is-
mertetném, masrészt egy rovid dsszefoglalét adnék a DS fenotipusos heterogenitasat okozd genetikai modifi-
kal6 tényezdkrdl.

A Dravet szindromaval élk felnétt epileptoldgiai/neuroldgiai gondozasha valé dtadasanak hazai gya-
korlata vagy ,gyakorlatlansaga” (szempontok, buktatok, javaslatok, feladatok)

Jerney Judit
Budai Gyermekkdrhdz, Budapest

Az életszakaszokon ativeld epilepsziak sajatos diagnosztikus, terapids és gondozasi feladatok elé allitjdk az
érintetteket gondozo gyermek és felndtt neuroldgusokat, egészségiigyi szakszemélyzetet, terapeutdkat és a
szocidlis, jogi, stb. kérdésekkel foglalkozo szakembereket.

A csecsemdkorban induld stlyos epilepszidk egyik forméja, a SMEI 40 évvel ezel6tt, 1978-ben keriilt leirdsra
Charlotte Dravet dltal, akirdl a szindroma késébb a nevét kapta, igy az érintettek jelentds része mar felngtt
kord. Egy részik még most is gyermekneuroldgiai elldtdsban van, de a jelenlegi gyermekek és serdiil6k is
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majdan a felndtt neuroldgiai elldtasba kerilnek at.

A kérkép sajatossagai (korral valtoz tiinettan, az antiepileptikumok és a ketogén diéta hosszli tavi hatdsa,
specialis fejlesztési és gondozasi/szocialis feladatok), az idGkozben modosult géndiagnosztikai és terapias le-
hetdségek az dtadas gondos megtervezését és a multidiszciplindris egylttmikddést teszik sziikségessé.

Az atadas kalfoldi gyakorlati példai és a hazai gyakorlat kialakitdsara vagy mddositaséra vonatkozd javaslatok
keriilnek ismertetésre és megbeszélésre.

JEGYZET
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10.50-11.50  LIPOFUSCINOSIS SZIMPOZIUM a Biomarin tamogatasaval

Early diagnosis and treatment of CLN2-disease

Miriam Nickel
University Medical Center, Hamburg

MIRIAM NICKEL, MD

Miriam Nickel, MD is a Consultant Palliative Care Pediatrician specialized in rare
neurodegenerative brain diseases, especially neuronal ceroid lipofuscinosis (NCL). She
received her medical degree from the University of Hamburg in 2003 and obtained
board certification in pediatrics and clinical specialization in pediatric palliative care as
well as pediatric pain management in 2011. Her main clinical and research focus for
the past 12 years has been pediatric neurology and neurodegeneration. Together with
the Head of the research group for childhood neurodegenerative diseases Dr. Angela
Schulz, she conducts the international DEM-CHILD NCL-Database to capture the natural
history course for all types of NCLs. Over the past 10 years they established the Speci-
alty Clinic for Degenerative Brain Disorders in Children and Adolescents, a Center of
Excellence for NCL Disorders at the Children's Hospital of the University Medical Center
Hamburg-Eppendorf (UKE) in Hamburg, Germany. She is a co-investigator on the clini-
cal trial of intracerebroventricular enzyme replacement therapy (ERT) for late-infantile
CLN2 disease as well as in patients with mucopolysaccharidosis (MPS). She is also part
of the clinical work packages of the European Horizon 2020 project BATCure and the
BMBF-funded National Research consortium NCL2TREAT.

CLN2 disease is a lysosomal storage disorder and is caused by a deficiency of the enzyme TPP1.

The late-infantile phenotype is characterized by a an apparently normal initial development, which is then fol-
lowed by a language developmental delay and an onset of epilepsy at the age of 3 years. This is then followed
by a rapid psychomotor decline with loss of all motor function within 30 months, onset of dementia and vision
loss with an early death at the ages of 10 years. Diagnosis of this devastating disease was usually delayed two
or more years after the onset of first striking symptoms (epilepsy and ataxia).

International collaboration is important to collect natural history data for better understanding of the disease,
treatment and diagnosis. This results in evaluation tools and outcome measures for experimental therapies.
Diagnosis can be made by detecting TPP1 activity in the blood or genetically. Clinical characteristics can be
found in the EEG by showing occipital spike responses to slow flash stimulation (PPR) and in the MRI by de-
monstrating progressive cerebral atrophy predominant in the infratentorial region.

Since there is an intraventricular enzyme replacement treatment available, children should be diagnosed as
early as possible to avoid onset of additional symptoms and rapid decline.The availability of a simple enzymatic
dry blood spot test helps clarifying a suspicion of this severe genetic disease fast and affordable.

G=ala=als
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Az NCL fenotipusa egy betegiink kapcsan

Till Agnes', Herbert Zsuzsa?, Hollédy Katalin®, Hadzsiev Kinga'
'PTEKK Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

PTEAOK Radioldgia Klinika, Pécs

SPTEKK Gyermekgydgyaszati Klinika, Neuroldgiai Tanszek, Pécs

A negativ csaladi és perinatélis anamnézisi betegiink korai pszichomotoros fejlédése j6 iitemben zajlott. A
gyermek mozgas és nyelvi fejlddésében észlelhetd regresszio, a jars ataxiassa valdsa a sziilok szdmara 3 éves
kor kordl valt egyértelm(ivé. Ekkor a mozgés kozben észlelt megrekedések hatterében EEG vizsgélat genera-
lizalt epilepszids mikodészavart igazolt. A klinikai kép és a koponya MR vizsgalaton észlelt cerebrdlis atrofia
alapjan a neuronalis ceroid lipofuscinosis 2-es, késéi infantilis tipusanak gyandja meriilt fel, ezért eziranyu
genetikai vizsgalatot inditottunk kiilf6ldi laboratériumban. Az NCL2 egy olyan ritka autoszomélis recessziv li-
zoszémélis tarolasi betegség, mely a TPP1 enzim csékkent aktivitdsa kovetkeztében alakul ki, intralizoszomalis
autofluoreszcens anyag felszaporodésahoz, kdvetkezményes idegsejt vesztéshez vezet. A kezelés nélkil koran
halalhoz vezet§ neurodegenerativ betegség korai felismerésével ma mar lehetdség nyilhat enzimpdtlé kezelés
megkezdésére.

Neuronalis ceroid lipofuscinosis 2 - esetismertetés

Csiillog Zsuzsanna, Molnar Bernadett
52:52-B. Megyei Kdrhazak és Egyetemi Oktatdkdrhdz Josa Andirds Kdrhaza, Gyermekosztaly, Nyiregyhdza

Haroméves beteglinknek varicella idején 24 dran beliil két convulsidja zajlott. MR és liquor lelete negativ volt,
EEG-n diffdz meglassulast lttunk. A tudatéllapot rendezddésekor ataxias jarast észleltiink, mely lassan eny-
hiilt. Lassult beszédfejl6dés miatt fejlesztd foglalkozasokra iranyitottuk. Hirom hénappal késébb djabb rosz-
szullétek jelentkeztek, szillei hullamzo mértékd jaraszavarrdl illetve a varicella el6tti 2 honapban mar észlelt
rovid jardsbizonytalansagrél, pillanatnyi felfelé fixalasokrél szamoltak be. Kombinalt kezelés ellenére rosszul-
|étei szaporodtak, a korabbi generalizaltak helyett atonids illetve myoclonus rohamok valtak jellemzévé. Jara-
szavara hulldamz6 volt, de egyértelmien progredialt. Székincse stagnalt, non-verbélis kommunikéaciéja nem
romlott. Kontroll koponya MR-n enyhe cerebralis, cerebellaris atrophiat irtak le. A kérlefolyds és az MR eltérés
alapjan neuronalis ceroid lipofuscinosis 2 meriilt fel, melyet az elvégzett genetikai vizsgalat igazolt.

Késdn érkezett az uj kezelés lehetdsége

Rosd% Bedta, Mdser Judit, Melldr Mdnika, Kolldr Katalin, Cserhéti Helga, Szamosujvari Judit, Solymar Natélia
Heim Pal Orszdgos Gyermekgydgydszati Intézet, Budapest

Bevezetés: 2017 szét6l hazédnkban is elérhetdvé valt a neuronalis ceroid lipofuscinosis II-s tipusanak, a CLN2
betegségnek genetikai és enzim diagnosztikdja és kozelségbe kerilta kezelés lehetdsége is. Vannak betegeink
akiknek ez a lehetdség mér késén érkezett.

Esetismertetés: (0.G.T. 2012.01.) Csalddi anamnézishél édesapja halldssériilése, mentalis elmaraddsa emelen-
dé ki. Perinatalis anamnézis negativ. Motoros fejl6dése rendben haladt. 4 évesen még nem beszélt. 2015.09.
héban g.m. rohamokkal jaré epilepszia indult. Carbamazepin provokalt. Myoclonussal bevezetett gyakori g.m.
rohamok jelentek meg. Valproat par honapos mentességet hozott, de beszédfejlédése nem indult meg.
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A myoclonusok recidivéltak, terapia rezisztensek. 2016.01.-ban mentalisan is hanyatlani kezdett, par hénap
mulva torzsataxia, tetraparesis alakult ki, onalloan mar nem tudott jarni. Latasfigyelme is romlott. 2016 07.hé6-
ban PEG beiiltetés tortént. Koponya MRI vizsgélata és a bérbiopszia is alatdmasztotta a neuronalis ceroid lipo-
fuscinosis lehetdségét. Genetikai vizsgélata 2016 novembere 6ta folyamatban van. Szébeli kozléssel az exom
szekvendlas CLN2 mutdciot talalt.

Kovetkeztetés: 2-4 éves életkor kdzott induld ismeretlen etiolgidju terdpia rezisztens epilepszia esetében,
nagy segitséget nydjthat a diagndzis gyors feldllitdsaban a multiplex epilepszia gén panel vizsgélat.

JEGYZET
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11.50-12.20  EWOPHARMA SZIMPOZIUM

+Melyiket valasszam? Az intelligens antiepileptikum valasztas"”

Altmann Anna
Budai Gyermekkdrhdz, Budapest

DR. ALTMANN ANNA

1987-ben a Jahn Ferenc Kérhéz korasziilott és patholdgids Gjsziilott osztélyan kezd-
tem dolgozni.1990-ben étkeriiltem a Bethesda Gyermekkérhéz neurolégiai osztalyd-
ra. Az osztaly elsGsorban epilepszids gyermekek ellétasaval foglalkozott. 1993-ban a
kérhdz dtszervezése miatt a Heim Pél Gyermekkérhaz Mentalhygiénia és Epilepszia
Osztalyan folytattam munkamat, ahol elsésorban az epilepszids gyermekek komplex
ellatasavolta feladatom. 1992-ben szereztem meg a csecsemd és gyermekgyogyasz,
1994-bena gyermekneuroldgiai szakvizsgdmat. 2005. méjusétél a Heim Pl Kérhaz
Epilepszia Centrum jogutédjaként miikodg Szent Janos Korhéz és Eszak-budai Eqye-
sitett Kérhazakhoz tartoz Budai Gyermekkérhaz Gyermek Epilepszia- és Neuroldgiai
Szakambulancidjat vezetem, mely orszagos ellatast biztosit a betegek szdmara. Mun-
kdm sorén sarkalatos pontnak tekintem, hogy minden esetben a gyermek adottséga-
it és képességeit térképezziik fel és bontakoztassuk ki, ne azt tudatositsuk benniik,
hogy mire nem képesek.

A2.3. generdcids antiepileptikumok hatékonysaga legtobbszor ényegesen nem kiilonbozik a régebbi készitmé-
nyektdl.. A megfeleld antiepileptikum kivélasztasédnal az egyik legfontosabb szempont, hogy ismerjiik a gydgy-
szer hatékonysaga mellett a varhaté mellékhatésokat is. Azzal is tisztdban kell lenniink, hogy ezen mellékhaté-
sok kozil, az adott gyermeknél melyek azok amelyek ronthatjék a gyermek éllapotat, melyek azok, amik esetleg
eldnydsen kihasznélhatdak. Példaul egy kovér gyermeknél, ha a gyégyszer étvagytalansagot okoz, akkor az akar
eldnyds is lehet. Mds gydgyszerek csak olyan gyermekeknél okoznak viselkedés zavart, akiknél ez a probléma
korabban is fennallt. Bizonyos gydgyszerek a kiilinbdzd hormonélis szabalyozasha avatkozhatnak bele.
Eldaddsomban a gydgyszerek vrhatd mellékhatdsaira hivom fel a figyelmet, hogy ezzel is segitsek a megfeleld
antiepilepikum kivalasztasaban

JEGYZET
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13.20-14.30  BIOGEN SZIMPOZIUM
Spinraza - az elsé betegségmaddositd kezelés spinalis izomatrofias
(SMA) betegek szamara

Ujabb lehetdségek az izombetegségek terapiaban. Hazai helyzetkép

Herczegfalvi Agnes
Semmelweis Egyetem, Il. sz. Gyermekgydgydszati Klinika, Budapest

HERCZEGFALVI AGNES

Az elmdlt évtizedben szémos 6roklédd betegség molekularis patoldgiai hatterét sikeriilt megismerni, ami ha-
talmas vilagméret(i kutatést inditott el az ismert genetikai defektusok terépidjara iranyéban, két legsulyosabb
gyermekkori izombetegségben a Duchenne izomdystrophidban (DMD) és spinalis izomatrophidban (SMA).
DMD- ben jelentds elérelépés tapasztalhatd antisense oligonucleotid (AON) terépidval, ami megvaltoztatta a
betegség természetes lefolydsat, jobb életmindséget és életkildtasokat teremtve a betegek szdmara. SMA-ban
végzett kutatasok igazoltdk, hogy az SMN fehérje ndvelése protektiv hatésu. A terépiak fejlesztésének f6 irany-
vonala az SMN2 gén dltal termelt SMN fehérje novelése az SMN2 transzkripcié/splicing mddositasaval, ami
lehetséges antisens oligonucleotidok (ASOs) alkalmazésaval, vagy génterdpiaval, vagy egyéb, SMN fehérjeno-
velésttdmogatd terapidval. Az SMN2 gén fehérjetermelését fokozd ASO terépia a Spinraza (nusinersen), melyet
2016 decemberében az FDA, és 2017-ben az EMA (EU) is befogadott, ill. a neuroprotektiv terapia (Olesoxime),
mely az USA-ban orphan drug-ként mér alanyi jogon elérhetd. 2018. mérciustol Magyarorszagon is kezelheték
a betegek az SMA I-1I-111 tipuséban.

Utravalé: SMA kezelés kérelmének feltételei:

o jellegzetes klinikai tiinetek

e genetikailag igazolt SMA (SMN1 gén deléciéja)
® SMN2 képiaszdm meghatérozas

o megfeleld életkor

e a terdpia része a multidiszciplinris gondozas

® a vakcinacié forszirozdsa az infekciok kivédésére
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Nusinersen, hatdasmechanizmustdl a klinikai hatékonysagig

Szabd Léna
Semmelweis Egyetem, Il sz. Gyermekgydgydszati Klinika, Budapest

DR. SZABO LENA PHD.
gyermekgydgyasz, gyermekneurolégus

A Semmelweis Egyetem 2. Sz. Gyermekgy6gyaszati Klinikdjan dolgozik gyermekneurolégusként. Erdekls-
désének fokuszaban a neuromuszkularis betegek diagnosztikaja, ellatasa és gondozasa all. Munkahelye
egyike a Magyarorszagon jelenleg mikaod két SMA terdpids kozpontnak, részt vesz a nusinersen terépia
magyarorszagi elinditasaban.

Utravalé-tudnivalé

- A nusinersen egy antisens oligonucleotid mely az SMN2 génen hatva elGsegiti a bioldgiailag hatékony SMN
fehérje termelddését, mely nélkiilézhetetlen a mellsé szarvi motoneuronok taléléséhez. Természetes koriil-
mények kozott az SMN2 gén étirdsa soran a 7-es exon kivagasra kertil, igy egy révidebb, bioldgiailag csokkent
hatast fehérje keletkezik. A nusinersen pre-mRNS szinten kétddve a 7-es exon kivdgasat megakadalyozza, igy
atermelddd fehérje teljes értékd lesz.

- Az ENDEAR klinikai vizsgélat SMA I. tipust betegek esetében igazolta a nusinersen terdpia biztonsagossagat,
toleralhatéségat és hatékonysdgat. 13 hénap kovetés utdn a nusinersennel kezelt betegek 51%-aban észleltek
javulast a mozgasteljesitményben, mig a placebo csoportban egyetlen betegnél sem.

- CHERISH klinikai vizsgalat SMAI. tipus betegek esetében igazolta a nusinersen terapia biztonsagossagat, és
hatékonysagat. 15 hdnapos kdvetés utan a nusinersennel kezelt betegek atlagosan 4 pontos javulast mutattak
az alkalmazott mozgaskkalan (HFMSE), mig a placebo csoportban atlagosan 2 pontos romlds volt észlelhetd.

- Anusunersen terdpia a klinikai tiineteket még nem mutaté, de genetikailag igazolt SMA diagnézist gyerme-
kek (SMN2 képiaszam 2-3) estében is hatékonynak és biztonsagosnak bizonyult. 5-26 hénapnyi nusinersen
terapiat kovetGen egyetlen beteg sem igényelt folyamatos Iélegeztetést, minden gyermek megtanult tilni és a
megfeleld kort gyermekek 62 % megtanult 6nélldan jani.

JEGYZET
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SMA betegek komplex rehabilitaciéja

Medveczky Erika
Szent Janos Korhdz és Eszak-budai Eqyesitett Krhazak, Gyermekgydgyaszati Rehabilitacics Osztaly, Budapest

DR. MEDVECZKY ERIKA PHD.

Szakteriilete: csecsemé és gyermekgydgydszat, gyermek-ideggydgydszat, rehabili-
tdcids orvoslas és mozgdsszervi rehabilitacié

Palyafutasanak meghatarozd részében a cerebralis parézis tanulds alapu, akaratlagos
mozgasvezérlése allt, ezért a Petd Intézetben Neurorehabilitdciés Tanszéket hozott
|étre, melyet vezetett. Szakmai érdeklddése elsésorban azon neuroldgiai és ritka kér-
képek, melyeknél a komplex (neuro)rehabilitacié jobb életmindséget és maximalis
funkcionalis javuldst eredményezhet.

Az SDR hazai bevezetésének egyik kezdeményez6je volt. Hazdnkban elséként alkal-
mazta gyermekkorban a funkcionélis elektromos stimuldlast, neuroterdpiat, balance
modul alapt kombindlt egyensilyterdpidt, elektromos motor résegitéssel mikodd
kéz-és Iab mozgatogépet. Bevezette a korhazi elldtasban a neuro-hidroterapia kddas
programjdt és az éllatasszisztalt terdpiat. Kezdeményezte a szenzomotoros testorté-
zis hazai bevezetését és elséként alkalmazta generalizdlt hypotonia, ataxia, hemipa-
resis esetén. Neuromuszkuldris kérképekben az allapotvéltozés kovetésének objektiv
mérésére komplex vizsgdlatsorozatot vezetett be.

Az 3ltala vezetett csalddkdzpontd gyermekgydgyaszati rehabilitacids osztaly, - egy-
ben SDR Kollaborativ Team, és Neuromuszkuldris Rehabilitaciés Centrum,- az orszdg
egész teriiletérdl fogadja a betegeket.

Szakmai ,Gtravalg"

e Agydgyszeres terapia hatékonysaga komplex rehabilitaciéval névelhetd.

e A diagnézis feldllitasat kovetGen azonnal meg kell kezdeni a komplex rehabilitaciot izombetegségek, igy
kiiléndsen SMA esetén.

e Csak multidiszciplindris alapon, a szakemberek szoros kooperéciéjaban lehet eredményes az ellatds.

* A gyermeken kiviil a csaladot is be kell vonni a rehabilitacidba, fel kell vildgositani és edukalni kell a sziilGket.
o Ateam- alapu komplex rehabilitacié minden eleme egyarant fontos a beteg allapotanak javuldsa érdekében.
e Rendszeres allapotfelmérés, egyéni rovid- és hosszii tavu célkitiizés, egyedi megoldasok segitik a jobb élet-
mingség elérését.

e Mindent meg kell tenni annak érdekében, hogy ne izoldlédjon az izombeteg gyerek és csalddja.
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