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L19 EPILEPTOCHIRURGIA, FARMAKOLOGIA EPILEPSIE

L19-1 Sekundarné generalizované temporalni zachvaty

Rektor |
Univerzitni centrum pro epilepsii a epileptochirurgii, I. neurologicka klinika LF MU a FN u sv. Anny v Brné

Invazivni EEG je nutné jen u malé &asti kandidatl epileptochirurgického zakroku, u kterych jiné metody nebyly dostatecné pro potvr-
zeni hypotézy lokalizace a rozsahu epileptogenni zény, soucasné vsak tato hypotéza nevylucovala moznost resekéniho zékroku. Inva-
zivné explorujeme prostrednictvim elektrod, které byly chirurgicky vpraveny intrakranidlné. Elektricka stimulace implantovanymi elek-
trodami muze provokovat zachvatovou aktivitu a také umozni presnou funkéni diagnostiku kdry, zejména lokalizaci elokventniho
kortexu (kterému se pak pfi operaci musime vyhnout). Existuji dva zakladni pristupy — intracerebralni a subduralni. Pfi prvnim z nich jsou
jemné elektrody s 5 az 18 kontakty stereotakticky vnoreny pfimo do mozkové tkané (stereoelektroencefalografie, SEEG). Exploraci jsou
tak pfistupny témeér viechny oblasti mozku — véetné mozkovych brazd a v hloubce uloZenych struktur. SEEG nevyZaduje kraniotomii,
elektrody jsou vpravovany z malych nédvrtd. Subdurdini elektrody ve formé pruhd anebo mrizek (az 64 kontaktt) jsou kladeny z vétsi
nebo mensi kraniotomie na povrch mozku. Tato metoda je 0 néco méné presna a o néco rizikovéjsi, avsak snazsi. Vétsina pracovist
dnes kombinuje obé metody v zavislosti na cilech, ze kterych se snimd. Vseobecné se za standardni povaZuje SEEG explorace mezio-
temporalnich struktur, zatimco extratemporaini explorace se provadéji subduralné nebo SEEG — v zavislosti na lokalizaci léze, ale také
podle koncepce jednotlivych pracovist. Pfi chronickém sledovani jsou elektrody ponechany intrakranidlné az 1-2 tydny, nez se podafi
ziskat dostatek zachvatovych zaznamu. Iritacni zéna a lokalizace mozkovych funkci je také vysetfovéna akutné, béhem operace, kdy
se snima EEG z povrchu mozku (elektrokortikografie, ECoG). Peroperacni ECoG se vyuziva zejména pro stanoveni rozsahu iritacni zony
(tedy oblasti produkuijici interiktalni epileptiformni aktivitu) zpravidla v pripadech, kdy je lokalizace zony pocatku zachvatu jiz zndma.

L19-2 Moznosti chirurgické Iécby epilepsie u pacientt s tuberézni skler6zou

Marusi¢ P, Tomasek M, Krijtovad H
Centrum pro epilepsie, Neurologicka klinika UK 2. LF a FN Motol, Praha

Uvod: Pacienti s farmakorezistentni epilepsii na podkladé tuberdzni sklerdzy (TS) piedstavuiji relativné malou ¢ast pacientt zvazo-
vanych k chirurgickému feseni, obzvlasté v dospélém véku. Pritomnost mnohocetnych, potenciadlné epileptogennich lézi s moz-
nosti multifokality epilepsie predstavuje specificky diagnosticky problém v pfedoperacnim vysetfovani. Cilem nasi prace bylo re-
trospektivni zhodnoceni charakteristik a vysledku opera¢niho feSeni u dospélych pacientd s TS.

Metodika: V databézi pacientt odoperovanych pro farmakorezistentni epilepsii jsme identifikovali vsechny pacienty s histolo-
gicky potvrzenou diagnézou TS (n = 5) — odpovida 2,5 % vsech operovanych pacientt. Vyhodnotili jsme klinické charakteristiky
(zacatek zachvatd, typ zachvatd, multifokalitu dle semiologie a/nebo EEG, elektroklinicky syndrom), vék v dobé operace, typ vy-
konu a vysledek.

Vysledky: Soubor tvoli pét pacientl — Ctyfi Zeny a jeden muz — operovanych ve veku 20-45 let. Zacatek epilepsie byl u vétSiny
z nich (4/5) v obdobi ¢asného détstvi (0,5 az 4 roky), u dvou z nich zacala epilepsie pod obrazem Westova syndromu. Projevy
multifokality dle semiologie a/nebo EEG jsme zaznamenali u tfech pacientd. Epilepsie vychazela u vétsiny (4/5) pacientt z tem-
porélniho laloku, u jedné pacientky z laloku frontélniho. Invazivni explorace byla predopera¢né nutnd u 3/5 pacientd. U dvou pa-
cientt byla provedena modifikovana anteromedidlni temporalni resekce, u dvou rozsifena lezionektomie v oblasti lateraIni tem-
pordlni a u pacientky s frontaini epilepsii vice¢etna lezionektomie. Tri pacienti jsou s odstupem 1,5 aZ 4 roky od operace bez
zachvatu, jedna pacientka je nezlepsena, u jedné je kratkd doba sledovani.

Zavér: Pacienti s farmakorezistentni epilepsii na podkladu tuberdzni sklerézy mohou profitovat z chirurgického reseni epilepsie
navzdory dlouhému trvani onemocnéni, pfitomnosti mnohocetnych |ézi a projevaim multifokality.

L19-3 Role VNS v terapii refrakterni epilepsie - retrospektivni analyza 10 let po zavedeni metody
do klinické praxe

Brazdil M
Centrum pro epilepsie, I. neurologicka klinika LF MU a FN u sv. Anny v Brné

Dlouhodoba stimulace nervus vagus (VNS) byla zavedena do klinické praxe v druhé poloviné 90. let jako metoda Iécby inope-
rabilnich farmakorezistentnich epileptickych pacientt. V CR se v této indikaci pravidelné pouziva od roku 1999. Jejim princi-
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pem je pfima elektricka stimulace levostranného bloudivého nervu prostfednictvim bipoldrni elektrody, kterd je napojena na im-
plantabilni pulzni generator uloZzeny subkutanné pfi prednim okraji axilarni krajiny. VNS patfi mezi paliativni lé¢ebné postupy,
jejichz cilem je dosahnout vyznamné kontroly onemocnéni a zvyseni kvality zivota nemocnych. Klinickad tGcinnost a bezpecnost
VNS v Iécbé epilepsie byla opakované potvrzena v mnoha kontrolovanych randomizovanych klinickych i naturalistickych studi-
ich. Ve shodé s daty z celosvétového registru epileptickych pacientd lécenych touto metodou je pozorovano vyznamné zlepseni
onemocnéni u cca poloviny lécenych. Procentudlni zastoupeni ,respondérd” (tedy pacientl, u nichz doslo k vice nez 50% re-
dukci zachvatt a jednoznacné profituji z lécby) se po jednom roce od implantace pohybuje v rozmezi 43-63 %. U cca 15 % pa-
cientt pak mazZzeme pozorovat vice nez 90% redukci zachvatt. Typicky pro VNS je postupny narUst Gc¢innosti (v prabéhu cca
dvou let) a setrvaly efekt, dolozitelny studiemi hodnoticimi dlouhodobou Gcinnost VNS. Pfinos terapie VNS je nutno hodnotit
nejen ve vlastni redukci epileptickych zachvatd, ale také ve zvyseni kvality Zivota. Ta byla opakované pozorovéna u vétsiny léce-
nych. V pfednasce budou prezentovany vysledky lécby farmakorezistentni epilepsie metodou VNS na pracovisti autord i v rdmci
celé CR. Zvlastni pozornost bude vénovana indikacim VNS, novinkdm na poli stimula¢nich rezimd a v neposledni fadé také dopo-
rucenf pro terapii pacientd, u nichz VNS neprinesla ocekavany efekt. Zminéna bude pozvolna se rysujici moznost uplatnéni hlu-
boké mozkové stimulace (DBS) v terapii VNS nonrespondéra.

Préce vznikla s podporou vyzkumného zaméru MSMT CR MSM 002 1622404.

L19-4 Soucasné moznosti vagoveé stimulace - literarni prehled a vlastni zkuSenosti

Novak Z', Rektor 12, Ceskova E3, Brazdil M, Chrastina J', Kuba R, Jan&alek R', Prikryl R3, Kasparek T3
LF MU:

"Neurochirurgicka klinika FN u sv. Anny v Brné:

2|. neurologicka klinika FN u sv. Anny v Brné:

3 Psychiatricka klinika FN Brno

Cil: Od roku 1988, kdy byla na zakladé rozsahlych experimentalnich studii uskute¢néna prvni implantace vagového stimuldtoru
u ¢lovéka (Kiefen Penry), bylo v celosvétovém méfitku provedeno jiz 50 000 implantaci vagovych stimulatort, nejcastéji u ne-
mocnych s epilepsii. Zkusenosti ziskané u nemocnych s epilepsii a sou¢asné poznatky o plsobeni vagového stimulatoru, opirajici
se 0 moznosti zobrazovacich technik a experimentalnich studii, prokazuji velmi Siroky rozsah struktur CNS, ovlivnénych vagovou
stimulaci. Tyto poznatky vedou k rozsifeni Gvah o moznosti vagové stimulace na jind onemocnéni. Je nutné zminit se predevsim
o terapii farmakorezistentni deprese, zkusenosti jsou ziskdvany u nemocnych s Alzheimerovou chorobou, anxietou a migrénou.
Ve sdélenf prezentujeme zkusenosti Neurochirurgické kliniky FN u sv. Anny s vagovou stimulaci nej¢astéji u nemocnych s farm-
akorezistentnf epilepsii a novéji u nemocnych s refrakterni depresi.

Soubor a metody: Na Neurochirurgické klinice FN u sv. Anny v Brné byl vagovy stimuldtor poprvé implantovan roku 1999 u ne-
mocného s farmakorezistentni epilepsii. Od tohoto data bylo provedeno celkem 125 primoimplantaci (57 muzi a 68 zeny),
20 vymeén baterie stimuldtoru (11 muzi, 9 Zeny). Roku 2008 byly poprvé implantovany vagové stimulatory u nemocnych s depresi
refrakterni na terapii — jednalo se o tfi nemocné, dva z nich byli primarné referovani z Psychiatrické kliniky FN Brno, dalsi nemocny
byl s depresi po epileptochirurgickém vykonu — resekci temporalniho laloku, kdy se podafilo eliminovat plvodni komplexni par-
cidlni zachvaty, ovsem pretrvavaly aury a u nemocného doslo ke zhorseni jiz pfedoperacné pfitomné depresivni poruchy.
Vysledky: Vysledkem bylo vice nez 90% redukce epileptickych zachvatt u 12,2 % nemocnych, kritéria pro respondéry (50-90%
redukce zachvatl) splfiovalo 46,3 % nemocnych a non-respondért bylo 41,5 %. Vysledky prevysuji obvykle pfijimané priblizné
tvrzeni, Ze 50 % nemocnych ma Sanci na 50% redukci zachvatl. Pro neucinnost v terapii epileptickych zachvatd byla explan-
tace kompletniho systému vcetné helikdlni elektrody provedena u Sesti nemocnych, u jedné nemocné byly ponechany helikalni
elektrody v okoli nervu pro anomalni zilni drendz pres jedinou juguldrni Zilu pravé na levé strané. Z téchto nemocnych bylo po
explantaci stimuldtoru pokracovdno u jednoho nemocného invazivni exploraci, kterd umoznila limitovanou kortikaIni resekci
s pozitivnim efektem. U dalsi non-respondérky vagové stimulace je po explantaci vagového stimuldtoru planovano stereoence-
falografické dosetreni obou frontélnich lalokt s moznosti eventualniho resekéniho vykonu. Hodnoceni nemocnych s refrakterni
depresi je ovlivnéno kratsi dobou sledovani u omezeného souboru, oviem je patrné zlepSeni v oblasti nalady, hédonie, sebevé-
domi, ovSem trva Unava, vyCerpanost, pesimisticky pohled na budoucnost. V soucasné dobé je vagova stimulace Siroce pfijima-
nou moznosti paliativni terapie u nemocnych s farmakorezistentni epilepsii, bez moznosti resekéniho vykonu. Vyuziti u dalsich
onemocnéni se nyni tyka predevsim obtizné |écitelné deprese. Vy3si cenu implantatu vyvazuje z ekonomického hlediska redukce
nakladt na urgentni vysetieni, snizeni doby nutné hospitalizace i nakladd na farmakoterapii.
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L19-5 Dlouhodobé vysledky chirurgické terapie epilepsie a jejich komplikace

Kuba R
Centrum pro epilepsie, I. neurologicka klinika LF MU a FN u sv. Anny v Brné

Chirurgicka terapie epilepsie je indikovana u nékterych pacientl s farmakorezistentni epilepsii. Chirurgické zakroky Ize rozdélit
na zakroky kurativni (resekéni zakroky) a paliativni (zejména stimulace nervus vagus a kalosotomie). V Centru pro epilepsie (Brno)
bylo od roku 1995 operovéno vice nez 400 pacientl s farmakorezistentni epilepsii. V pfednasce prezentujeme aktuaini vysledky
resek¢nich chirurgickych zakrokd u vice nez 200 pacientd s minimalni dobou dvou let od operace.

L19-6 Lacosamid v liecbe farmakorezistentnych parcidlnych a sekundarne generalizovanych
epileptickych zachvatov

Timarova G

Il. Neurologicka klinika LF UK a FNsP Bratislava

Napriek pokrokom v liecbe epilepsie a vyznamnému vzostupu poctu antiepileptik za poslednych 10-15 rokov stéle viac ako Stvr-
tina pacientov s epilepsiou nedosahuje uspokojivi kompenzaciu ochorenia. Nové antiepileptika s novymi mechanizmami Gcinku
a nizkym potencialom k vedlajsim neZiaddcim ucinkom poskytujd moznost uplatnenia v racionalnej polyterapii tazko liecitelnej
epilepsie. V roku 2009 pocas Siestich mesiacov (april — september) som sledovala efektivitu a tolerabilitu lacosamidu v skupine
25 pacientov s nedostato¢ne kompenzovanou epilepsiou v add-on terapii ako druhé, resp. tretie antiepileptikum. Vysledky tohto
sledovania su v zhode s preklinickymi a predmarketingovymi klinickymi skusaniami: 4 z 25 dosiahli pIni kompenzaciu pocas tejto
doby, u 13 sme dosiahli viac ako 50% redukciu epil. zachvatov a u piatich pacientov sme lie¢bu museli ukoncit pre neziaduce
vedlajsie Ucinky (najcastejsie zo strany CNS).

Zaver: Lacosamid je dobre tolerované antiepileptikum, bez zévaznych vedlajsich neziaducich Gcinkov, s dobrym terapeutickym
potencidlom.

L19-7 Pregabalin ako prva pridavna liecba parcialnych epileptickych zachvatov a ucinok na
pridruzené priznaky - vysledky studie v SR

Donath V!, Lipovsky L2
"ll. Neurologicka klinika SZU a FNsP F. D. Roosevelta Banska Bystrica
2|. Neurologicka klinika SZU a FN Bratislava-Ruzinov

Primarne ciele: Overenie Ucinnosti pregabalinu v podmienkach ambulantnej praxe u pacientov s parcidlnymi epileptickymi za-
chvatmi s alebo bez sekundarnej generalizacie, doteraz neuspesne liecenych jednym antiepileptikom (inym ako pregabalin).
Sekundarne ciele: Zhodnotenie vplyvu liecby pregabalinom na Uzkost, depresivne symptémy, poruchy spanku, kognitivne
funkcie a kvalitu Zivota u pacientov s parcidlnymi epileptickymi zachvatmi s alebo bez sekundarnej generalizacie, doteraz ne-
uspesne liecenych jednym antiepileptikom (inym ako pregabalin). Overenie bezpec¢nosti pregabalinu v podmienkach ambulant-
nej praxe u pacientov s parcidlnymi epileptickymi zachvatmi s alebo bez sekundarnej generalizacie, doteraz neuspesne liecenych
jednym antiepileptikom (inym ako pregabalin).

Metodika: Intervencnd, prospektivna, multicentricka, otvorena Studia 256 pacientov s parcialnymi epileptickymi zachvatmi
s alebo bez sekundarnej generalizacie liecenych pregabalinom 150-600 mg/den. Vysledky sledované v 4. v 12. tyzdni a po
Siestich mesiacoch. V sledovani sa pouzil diar pacientov, HAM-A, HAM-D 3skéla, MMSE, QOLIE-10, modifikovany spankovy do-
taznik a CGI-S ako aj PGI-S 3kala.

Vysledky: Zaznamenal sa zretelny vplyv pregabalinu na redukciu epileptickych zachvatov v hodnoteni responder rate, ako aj na
pocet pacientov bez zdchvatov. Zaznamenali sme Statisticky vyznamné zlepsenie porutch spanku a EEG. Priaznivy vystup v hod-
noteni skal (HAM-A, HAM-D, QOLIE, CGI-S, PGIC) dokumentoval celkovy pozitivny Ucinok liecby. Nezaznamenalo sa zhor3enie
kognitivnych funkcii. Neziaduce Gcinky nemali zavaznejsi profil ako u inych randomizovanych studii publikovanych v poslednej
dekade.

Zaver: Pregabalin v pridavnej lie¢be ma priaznivy ucinok na redukciu poctu epileptickych zachvatov. Je spolahlivym preparatom
v hodnoteni bezpec¢nostného profilu. Vykazuje velmi dobri kompliance. Navyse ma priaznivy ucinok aj na Casté sprievodné sym-
ptomy, a tym zlepsuje celkovy stav pacientov s parcialnymi epileptickymi zachvatmi.
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L19-8 Vyznam EEG nalezu pfi posuzovani zpusobilosti k fizeni motorovych vozidel u pacientt
s epilepsii

Marusic P, Krijtova H, Tomasek M
Centrum pro epilepsie, Neurologicka klinika UK 2. LF a FN Motol, Praha

Uvod: Vyhlaska 277/2004 stanovi podminky pro pfiznani zptsobilosti k fizeni motorovych vozidel u pacientd s epilepsii. Pfed-
poklada, Ze si posuzujici Iékar vyzada EEG vySetfeni, nicméné nestanovi ani metodiku tohoto vySetfeni, ani zplsob interpretace
EEG nalezu. Cilem nasi studie bylo zjistit, zda posuzovani pacientl je v takovych pfipadech mezi rznymi neurology jednotné.
Metodika: V rdmci seminafe vénovaného této problematice jsme modelovali typické situace pacientt s fokalni nebo generalizo-
vanou epilepsif, ktefi by splfiovali podminku jednoletého bezzachvatového obdobi a ktefi by méli v EEG urcity nalez — normalni
nalez, nespecifickd abnormita, specifickd abnormita (u generalizovanych vybojd trvani do 1 s, nebo trvani 3 s a vice). Pfitomni
neurologové (dvé nezavislé skupiny, n1 = 30, n2 = 21) byli pozadani o vyjadreni, zda by takového pacienta posoudili jako zpu-
sobilého k fizeni, nezpUsobilého, nebo by si vyzadali posouzeni v centru pro epilepsie. Informace o nazoru pfitomnych byla zis-
kana otevienym hlasovanim. Vysledky ziskané v obou skupinach se vyznamné nelisily, pro vyhodnoceni byla proto pouzita slou-
¢enad data.

Vysledky: V pfipadé normdlniho ndlezu nebo nalezu nespecifické abnormity by naprostd vétsina (90-98 %) neurolog( priznala
zpUsobilost k fizeni. V pripadé nalezu generalizovanych SW vybojd v trvani 3 s a vice by naprosta vétsina (92 %) zpusobilost ne-
priznala. V pfipadé nalezu ostrych vin u fokalni epilepsie nebo generalizovanych SW vybojt v trvani do 1 s u generalizované epi-
lepsie bylo posouzeni nejednotné — zpUsobilost by pfiznalo 47, resp. 45 % dotazanych, nezpUsobilost 24, resp. 35 %, zbytek by
si vyzadal posouzeni ve specializovaném centru.

Zavér: V interpretaci EEG nalezu pfi posuzovani zpUsobilosti k fizeni u pacientt s epilepsii existuje v fadé pfipadd znacna nejed-
notnost, kterd maze vést u nékterych pacientl k nepfiznivému ovlivnéni kvality jejich Zivota. Sjednocenf kritérii pro posuzovani
je z tohoto pohledu zadouci.

L19-9 Psychostimulancia v terapii hyperkinetické poruchy (HKP/ADHD) u déti s komorbidni epilepsii

Cahova P, Oslejskova H, Pej¢ochova J
Klinika détské neurologie LF MU a FN Brno

Hyperkinetickd porucha (HKP)/Attention Deficit Hyperactivity Disorder (ADHD) je neurovyvojova porucha, kterd je charakteri-
rokem Zivota a jejich trvani je delsi nez Sest mésicl. Terminologie hyperkinetické poruchy vychazi z popisu symptomatologie
a behavioralnich pfiznakd. Vyskyt v populaci je 5-10 %. Castéji je zastoupena u chlapcd v poméru 2,5-10 : 1. Casto se vyskytuje
soucasné s diagndzou epilepsie, event. s epileptiformni aktivitou na EEG bez klinickych epileptickych zachvatl. U pacientl s epi-
lepsif jsou symptomy HKP pritomny dle rlznych studii v 8-77 % pripadl. U déti s HKP byla zjisténa epileptiformni abnormita na
EEG v 6-51 %. HKP je porucha prefronto-talamo-striato-kortikalniho okruhu, jez dokazuji ¢etné studie vyuzivajici neurozobra-
zovaci metody, a také studie dopaminergniho a noradrenergniho neurotransmiterového prenosu. Noradrenalin a dopamin jsou
katecholaminy, které jsou do téchto okruhl zapojeny. Pravé hypofunkce kortikalniho dopaminu a hyperfunkce dopaminu stria-
talniho hraji klicovou roli v etiopatogenezi ADHD. Metylfenidat je jednim z Iékd volby v terapii HKP, fadi se do skupiny psychosti-
mulanci. Blokuje zpétné vychytavani dopaminu na presynaptickych zakoncenich, a pfispiva tak k hypofunkdi striatalniho dopami-
nového prenosu a naopak zvysuje jeho aktivitu v kortikalni oblasti, zasahuje i do neurotransmiterového prenosu noradrenalinu.
V soucasné dobé je v3ak kontroverzni indikace metylfenidatu u pacientt s HKP a epilepsii, event. epileptiformni aktivitou na EEG.
Rozpaky s jeho uzitim zapficifiuje fakt, Ze metylfenidat je povazovan za prokonvulzivni, protoze by mél snizovat zachvatovy prah.
Stéle v3ak k tomuto tvrzeni neexistuje jednoznacny dikaz. To zpochybriuje predevsim jeho farmakodynamicky cil. Retrospektivni
studie, open-label studie a kontrolované studie uvadéji signifikantni zlepseni symptom0 HKP bez exacerbace zachvatl ¢i farma-
kokinetickych interakci s antiepileptiky. Vysledky nékterych studii dokonce predkladaji zlepseni EEG u déti s HKP, napf. zrychleni
okcipitalni alfa aktivity. Co muze svédcit proti, je schopnost metylfenidatu interferovat se spankem, a tak vyvolanou spankovou
deprivaci snizovat zachvatovy prah. V neposledni fadé zGstava otdzkou, jak 1écit pacienty s ADHD a epileptiformni aktivitou na
EEG v pfipadé nepfitomnosti klinickych zachvatl. V pripadé epileptické aktivity na EEG je nutno zvaZovat ddlezitost neuropsy-
chologickych symptom. Antiepileptika mohou zlepsit neuropsychologicky deficit nebo alespory zamezit jeho zhorseni a 1é¢ba
symptomU HKP u pacientl s EEG epileptiformni aktivitou je ucinna v 80 % pripadl. Vysledky nasvédcuji tomu, ze skupina pa-
cientd s HKP je z pohledu détského neurologa velmi dulezitéd a multidisciplinarni pfistup v diagnostice HKP mUze byt velmi pfi-
nosny a ovlivnit zasadné jeho terapii.
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L19-10 Klinicky obraz GLUT-1 deficiencie u deti

Sykora P, Kolnikova M, Hudecova R
Klinika detskej neurolégie LF UK a DFNsP v Bratislave

GLUT-1 patri do skupiny transportnych proteinov (SLC2), je hlavnym transportérom glukézy cez HEB do mozgu a jeho aktivitu
reguluje gén na kratkom ramienku chromozdému 1 (1p34.2). Doteraz bolo popisanych vyse 100, prevazne de novo mutéacii toho
génu. V klinickom obraze dominuje oneskorovanie psychomotorického vyvoja, ataxia, hypotonia, epileptické zachvaty, ziskana
mikrocefélia, dystdnia a spasticita. Rozoznéva sa niekolko foriem fenotypu GLUT1 syndrému: a) klasicka forma s dominujuci epi-
leptickymi zachvatmi; b) s priznakmi zavislymi na karbohydréatoch; ¢) s dominujlicou ataxiou alebo dystoniou a d) forma s paroxy-
zmalnymi dyskinézami indukovanymi cvi¢enim. Diagnézu umoziuju typické laboratérne nélezy: hypoglykorhachia pri normainej
glykémii, znizeny pomer glukodzy v sére a likvore, normalny alebo zniZeny laktéat v likvore a zniZenie vychytavanie 3-0-metyl D-glu-
kozy v erytrocytoch. Autori popisuju klinicky obraz, laboratérne nalezy a vysledky liecby Styroch deti s deficitom GLUT1 troch die-
vcat (vo veku 1,5 a dve 6 rokov) a jedného 5-ro¢ného chlapca diagnostikovanych na Klinike detskej neurolégie DFNsP v Brati-
slave. Ochorenie sa manifestovalo u troch deti epileptickymi zachvatmi v doj¢eneckom veku (apnoe s aténou, parc. komplexné
a myoklonické zachvaty), u jedného len ataxiou s retardaciou motorického vyvoja. U jedného dievcata v dalSom priebehu do-
minovala len ataxia bez epileptickych zachvatov. V3etky deti mali typické laboratérne nalezy s hypoglykorhachiou pri normogly-
kémii, znizeny pomer glukozy v likvore a v sére a nezvysené hodnoty laktatu. Zatial u dvoch deti bola diagndza GLUT1 defici-
encie potvrdena DNA vysetrenim ndlezom mutacie GLUT1/SLCA1 génu. Vsetky deti su liecené ketogénnou diétou s AE liecbou
i bez nejs dobrym efektom. Ochorenie nie je az také zriedkavé, treba na neho mysliet, lebo spravna diagnéza umozriuje efek-
tivnu liecbu ketogénnou diétou.
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