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BALAZSKA LY
2 ho: epilepszids gorcsok— AE kezelés nh.
honapig

5 ho (2012.nov.): infekcio— akut
encephalopathia (LADEM")—

MR: szimm. thalamus teriileti jelzavar+vérzés






6-18 ho: jé fejlc'idés BALAZSKA

18 ho (dec.): hanyds-hasmenés-ldz,

paracetamol— kh.: rossz dlt. éll.— 3§

PCT 114.2, GOT 13310, GPT 5860, LDH 17643
NH, norm.  Drogteszt neg.

Hasi UH hepatitis Hepatotrdp virusok neg.

Fokozatos javulas— gydgyul (paracetamol
intox.?)



BALAZSKA

1.5-2.5 év: jo fejlodés, panaszmen e

2.5 év (2015.jan.): hanyds-hasmenés-ldz,

Erk.: szeddlds, gépi lél., neurol. gécjel @
Ujabb gorcsok
Fvs 2.4 G/L CRP 1 mg/L majf. norm.

li-feh. 1.67 g/L li-ssz. 9/pL







BALAZSKA

Kiterjesztett anyagcsere screening: heg.
18 nap dpolds— haza
Alsé végtagi spasticitas, enyhe ataxia

3 é— fokdlis rohamok— EEG: j.o. f-t tliskék—
CBZ






I
ZOLIKA R

Balazska anyai féltestvére -

Zavartalan perinatalis szak és fejlédés
7 € (2016.marc.): laz, viralis légati hurut

2. nap: hdnyads, szédiilés, aluszékonysdg,
bdgyadtsdg, este 30"-es j.o. gércsroham— [:]

lassu, zavart, dezorientalt, beszéd|, kontaktus

/7 . = . <\ &/y -
@, ujabb gorcsok— K EEm,




ZOLIKA

Baiski mko.+
Fvs 6.2 G/L CRP 12 mg/L

li-feh. 1.09 g/L li-ssz. 6/4L

Mikrobiol. 23 anyagcsere screening neg.
Baldzska djabb epizddja

MRI: szimm.: caps. ext., putamen, cella
media mentén, temp. szarvak folott,
kisagy-hidkarok, corp. mamill.












Akut nekrotizdlo encephalopathia (ANE)

9
Elsé leirds: mizuguchi et al. 1995 ‘/
Kezdetben féleg japdn és tajvani esetek

Kor: <4 év
Sporadikus > rekurralo/familiaris

Rekurralo/familiaris (ANE1): Neilson et al. 2003
* AD, inkomplett penetrancia
- 2q13
* RANBP2 (75%): RAN binding protein gén



. /e
Pa‘l'omeChClnlszlS (Wu et al. 2016) /:j\/

Valészinlileg immunmedialt (parainfekcios)
Virusinf.— triggereli
+egyéni fogékonysdg, génmutdciok

Excessziv citokin termelés: “citokin vihar”
infekcido— proinfl. citokinekt— SIRS—
szisztémads tinetek: maj-,
vese-elégtelenség, sokk, DIC

KIR: érfal perm.t— oedema, necrosis, agyi
kdrosodds



ANE1 ;K’QC\

(Neilson et al. 2009, Wu et al. 2016)
RANBP2 feh. (,nuclear pore component™)—

fehérje transzport

mt. intracell. Trafficking

mt. p-oxidacio

energetikai szerep neuronokban

ATP képzés agyi microvasc. endothelben
virusok belépését gdtolja

VAG integritdsa



KLINIKAI KéP (Wu et al. 2015)

influenza, HHV,, PIV
entero-, rotavirus, DPTw

£

Prodroma

laz, léguti,
enteralis, kilités,
SIRS, MOF, DIC

Encephalopathia

gorcs, tudatzavar,
foc. deficit, stb.
enyhe — fulmindns

Gyogyulas

maradvany +

‘EEG: diffdz lassulds

‘ Liquor-feh.11

-sejtszdm @

‘Se-’rranszaminézok i




MRI (Wu et al. 2015)

szimmetrikus, multifokalis laesiok: Tli/TZT
fehérdllomany + sziirkedllomadny:

» THALAMUSok

* putamen

- fehérdllomany (periventr., caps. int.)

* agytorzs

» cerebellum

» gerincvel6 ritkan

halmozas kezdetben + («VAG diszfunkcio)




MRI (Wu et al. 2015)

Dinamika: oedema— petechiadk— necrosis
3 réteg (thal.):

a) haemorrhagia-necrosis
b) citotox. oedema

P
N
C) vasogen oedema
KEsOBB <.
N 4

d) tejes regresszio

e) részleges regresszio

f) atrophia, hemosziderin depozicio,
fehérdllomadnyi cisztak




(Mizuguchiet al. 1995, 1997, Singh et al. 2015)

DG6. KRITERIUMOK /A -
/\@‘:

ac. encephalopathia 1-3 nappal lazas
virusinf. kezdete utdn

li-feh.7, pleiocytosis &
jellegzetes MRT
se-transzaminazok kil. mérteki’

hasonlé betegségek kizarasa



DG. KRITERIUMOK - ANEl

(Singh et al. 2015)

» encephalopathia + (poli)fokdlis tiinetek
» fdmogato kritériumok:

* poz. csaladi anamnézis

* rekurralé események

* megel6z6 lazas betegség

* gorcsok

» li-feh. 1, pleiocytosis @

* MRI eltérések: szimm./aszimm. MTL,

insularis cortex, agytoérzs, caps. externa,

és/vagy mk. thalamus




DIFF. DG. ?

(Mizuguchiet al. 1995, 1997, Singh et al. 2015)

klinikailag: TSS, HUS, Reye sy, haemorrh.
sokk + encephalopathia, hoguta

radiologiailag (vagy patologiailag):

- ADEM, AHLE

* M. Leigh, glutaric acidemia, MMA, IBSN

» Wernicke encephalopathia

- infarktus, sulyos hypoxia, trauma

* mérgezések

» osmoticus myelinolysis

» elhdzodd hypotensio

» Canavan, M. Wilson, juv. HD, striatonigr.
degeneracio, NBIA




TERAPIA

(Okumura et al. 2009, Wu et al. 2016)

-Spec. @

*Tuneti th.,, ITO
+Szteroid, IVIG, PEX???— citokin vihar]

‘Hypothermia???



Te
Ha

(Bassuk et al. 2003, Singh et al. 2015, Wu et al. 2016)

KIMENETEL

jes gyodgyulas: 10-30%

alozds: 10-30%

Neurokognitiv deficit: 60%

J6 progn. : >4 év, 1/norm. li-feh., egyoldali
thalamus érintettség, komplett radiol.

rezollcio

Rossz

progn. : <1 év, delirium (agytorzsi

érintettség), transzamindzok?, li-feh.11,

Uregképzodés, fehérdll. érintettség






BALAZSKA )

RANBP2 gén szekvendlds:
c.1966A>G (p.Ile656Val) heterozigota

ZOLIKA: folyamatban
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HAJNIKA
10 hé (2000.mdrc.): ldz, kohogés— hdnyds, Je
apathia, aluszékonysag, kdma— [:]

li-feh. 4.6 g/Lli-ssz. 7/4

2 év (2001.mdj.): Idz, laryngitis— étvdgytalan,
aluszékony, tremor, koma— [:]

li-feh. 3.64 g/L li-ssz. 9/uL

17 év: ataxia, IQ 58
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8.5 ev

li-feh. 4.5 g/L li-ssz. O

10 ho
2 ev



HAJNIKA JLO )

RANBP2 gén szekvendlds:

c.1966A>G (p.Ile656Val) heterozigota

apa, nagymama: folyamatban






OSSZEFOGLALAS

» Ritka encephalopathia: posztinf.,
immunmedialt

- Jellegtelen klinikum: gorcs, encephalopathia
» Liquor: feh.t, sejtsz. @

+ Jellemzo MRI

- Diff. dg.: ADEM..

- Familiaris/rekurralo forma: «—RANBP2
mutdcid (AD, inkompl. penetrancia)






