Graf 1. Vyvojklinickych obtizi u pacienta se syndromem Dravetové (modifikovdno dle Cardenal-Munoz

a spoluautofi, 2021)
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Kojenci a déti Dospéli

AA - atypické absence; AE — akutni encefalopatie; BD — poruchy chovdni; CG - crouch gait (pfikrcend chize);
DD - opozdény vyvoj; FOSIA - fokdIni zdchvaty s poruchou védomi; FSz — febrilni zdchvaty; HS — senzitivita k hyper-
termii; ID — postizeni intelektu; MGOS — motorické generalizované zdchvaty; MSz — myoklonické zdachvaty;

OS - status epilepticus atypickych absenci; SD — poruchy spdnku; CSE - konvulzivni status epilepticus;

SUDEP — ndhld neocekdvand smrt u epilepsie

Uvod

Tradi¢né je Dravetové syndrom (DS) vni-
man jako détské onemocnéni. Je pravdou, ze
DS zacina v détském véku, konkrétné v prvnim
roce Zivota, nicméné se jednd o onemocnéni
celozivotni. Diagnéza DS je u déti typicky stano-
vena na zékladé klinickych projev(i a nasledné-
ho genetického vy3etfeni. Genetické vysetieni
vétsinou prokazuje mutaci alfal podjednotky
sodikového kanalu (SCN1A) (Steel et al., 2017).

Je vsak nutné zdlraznit, Ze u ¢asti dospé-
lych pacientl nebyl v minulosti DS spravné
rozpozndn, coz bylo podminéno jak nasimi
omezenymi znalostmi, tak i moznostmi ge-
netického vysetteni. V ramci Ceské republi-
ky bylo genetické testovani zahajeno v roce
2010 v Centru molekularni biologie a genové
terapie Interni hematologické a onkologické
kliniky Lékarské fakulty Masarykovy univerzity
a Fakultni nemocnice Brno. V témze roce bylo
testovani zahdjenoi v rdmci FN Motol. Dospéli
pacienti s DS se v klinické praxi ¢asto ,schova-
vaji” pod rdznymi diagnézami (multifokalni
epilepsie, Lennox-Gastautdv syndrom [LGS],
epilepsie s mentalni retardaci atd.). Vzhledem
k dostupnosti specifickych lécebnych piipravkd
urcenych k farmakoterapii tohoto syndromu

(stiripentol [Diacomit], fenfluramin [Fintepla],
kanabidiol [CBD, Epidyolex]'), bychom se méli
snazit pacienty s DS identifikovat i v dospélém
véku (Wirrell et al., 2022). Navic spravné urceni
diagn6zy ma vyznam i pro rodinu. Tradi¢né je
popisovan pocit sejmuti viny z rodicl, zvlasté
zmatky, mdze vSak mit i ryze prakticky vyznam
v pfipadé planovaného dalsiho téhotenstvi
rodicl ¢i sourozencl pacienta s DS.

Klinické projevy pacientt s DS

Manifestace DS v dospélém véku se lisi
od projev v détstvi. Détsti neurologové jsou
s timto syndromem obecné velmi dobfe obe-
znameni, diagndza je vétsinou postavena na
klinickych projevech, nasledné je potvrzena
vysledky genetického vysetieni (Cardenal-
-Mufoz et al., 2022).

V dospélosti je situace vyrazné kompliko-
vanéjsi. Neurologové maji podstatné mensi
znalosti o DS, historie onemocnéni je vétsinou
méné jasna, protoze si rodice nékteré dulezi-
té udaje nepamatuji, dokumentace casto jiz
chybi, navic jsou projevy méné charakteristic-
ké. | u dospélych pacientt s DS se vyskytuje
epilepsie a epileptické zachvaty, nicméné do
popfredi vstupuji dalsi obtize, zejména kogni-
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tivni deteriorace, poruchy chovani, motorické
obtize ¢i obtize se spankem (Graf 1) (Cardenal-
-Muhoz et al., 2022; Wirrell et al., 2022).

Epileptické zachvaty u DS
v dospélém véku

Epileptické zachvaty zacinaji v kojenec-
kém véku, jedna se ¢asto o prolongované
febrilni zachvaty, typicky je vyskyt febrilni-
ho konvulzivniho/hemikonvulzivniho status
epilepticus. Poté nastava obdobi klidu, které
je rizné dlouhé. V batolecim véku se objevuji
nové typy zachvatu, konkrétné se jedna o myo-
klonické zachvaty, atypické absence, tonicko-
-klonické zachvaty a fokalni klonické zachvaty.
Frekvence zachvatu je na pocatku onemocnéni
vysokd, kulminuje ve véku 1-4 roky. Zachvaty
maji v détstvi tendenci k dlouhému trvéni, ¢asto
se setkdvdme rovnéz se status epilepticus. Kvy-
volani zachvatl mlze vést zvyseni télesné tep-
loty pfi hore¢natych onemocnénich ¢i v ramci
zvysené fyzické aktivity. Z dalsich provokacnich
faktord se uplatriuji jak negativni, tak i pozitivni
emoce (napf. radost z Vanoc, narozeninového
dortu, nové hracky) (Cardenal-Murioz et al.,
2022; Sullivan and Wirrell, 2023).

V dospélosti jsou dominujicim zachva-
tovitym typem konvulzivni zachvaty (gene-
ralizované tonicko-klonické, tonické nebo
fokalni zachvaty s prechodem do bilateralné
tonicko-klonickych zachvatu), které se vysky-
tuji u 90-100 % dospélych pacientl s DS.
Ostatni typy zachvatd mohou byt pfitomny,
ale jsou vyrazné méné casté nez v détstvi.
Myoklonické zachvaty, atypické absence ¢i
fokalni zachvaty jsou v dospélosti popisovény
jen u 20 % pacientu. Zachvaty maji tendenci
ke krat$imu trvani, status epilepticus je v do-
spélosti méné casty (Cardenal-Mufoz et al.,
2022; Sullivan et Wirrell, 2023).

K rozvoji zachvatl dochazi typicky ve
spanku a byvaji vyvolény, stejné jako u déti,
zvy$enim télesné teploty (horeckou, zvyse-
nou teplotou okoli). Nicméné u dospélych
muze byt nizsi nachylnost k témto provokac-
nim faktorim nez u déti. | u dospélych s DS
je zvysené riziko mortality, v¢etné SUDEP
(Sudden Unexpected Death in Epilepsy, na-
hlé neocekavané umrti u epilepsie). V rdmci

'V textu budeme pouzivat firemni nazev Epidyolex. Toto rozhodnuti bylo u¢inéno z diivodu mozné zamény s CBD, které je prodavano v CBD obchodech. Jedna
se o vyrazné odlisné formy CBD, coz vysvétlime v pfislusné podkapitole.
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