Onemocnéni se da rozpoznat

ve tfetim trimestru téhotenstvi.

Nejcastéji je nemoc diagnostiko-

vana okolo tfetiho mésice Zivota.

Lécba se odviji od diagnozy, je
vice druhl. Mezi nejcastéjsi dia-
gnozy patfi nedostatek vitaminu
B6 nebo mutacemi v genu
CDKL5®).

Nedostatek vitaminu B6 se da

vyfesSit jeho doplnovanim.

CDKLS5 je rezistentni vici I1écent.

1) CDKL5 je gen, ktery
poskytuje pokyny pro vyro-
bu proteinu nezbytného pro

normalni vyvoj a funkci

DEDICNOST

Casna infantilni epilepticka encefalopatie patfi

mezi vzacna dédicna onemocnéni, ktera
postihuje divky a chlapce ve stejné mire.

Diky molekularni diagnéze zjistime predispozice
jedince k tomuto onemocnéni.

Mutace genu CDKL5 vede ke Spatné funkci
cyklin-dependentni kinazy 5, coZ je protein,
ktery ovliviuje vyvoj a funkci mozku.

I Testovani muze trvat tydny
I_ I' aZ mésice.

® Testovani jsou oba rodice
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Je jedno z nejcastéjsSich neurologickych

onemocneéni.

Je soubor chorob projevujicich se epileptic-

kym zachvatem.

Epileptickym zachvatem rozumime nahle
vznikajici a vétsinou i nahle kongcici poru-
chou védomi ¢i chovani, ktera je podminé-

na epileptickym vybojem v mozku.

Faktory vyvolavajici zachvat jsou napfr.
blikajici svétlo, nedostatek spanku, stres,

drogy, alkohol a u Zen obdobi menstruace.

Epileptické loZisko je misto v Sedé kure
mozkové se Spatnou elektrickou aktivitou
neurond. V loZisku dochazi k abnormalnim
vybojum, které zpusobuji epilepticky za-

chvat.

Epilepticky zachvat se bud Sifi z jednoho
mista (loZisko) a postihuje obé mozkové
hemisféry zaroven, nebo postihuje pouze

jeho Gast a tou je nejcastéji spankovy lalok,

coz vede ke ztraté védomi.
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Téz znamy jako Casna infantilni epilepticka

encefalopatie.

Toto onemocnéni postihuje novorozence a
kojence a bez ¢asné diagnozy je vysoké
procento Umrtnosti (cca 75 %).

Projevuje se poruchami chovani a pohybu,

autismem a celkovym opozdénim.

Encefalopatie postihuji 3 novorozence
z 1000 zivé narozenych pokud je dité naro-

zeno predcasné Sance jsou az 20x vySsi.

Tyka se epileptického zachvatu jako tako-

vého i toho, ktery doprovazi Ohtahartv

syndrom.

1)  Odstranit véci z okoli postizeného

2)  Nic nevkladat do Gst (hrozi vdechnuti)
3) Pockat, dokud neskonci zachvat

4)  Po zachvatu zlstat s postizenym

Pokud trva zachvat vice jak 10
minut tak zavolat zachranou
sluzbu (155).



