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) PREHLEDOVE CLANKY
DRAVETOVE SYNDROM V DOSPELOSTI

Obr. 1. Crouch gait

DS existuje shoda na vhodnosti informovat
pecujici o tomto zvyseném riziku (Cardenal-
-Mufoz et al., 2022; Sullivan et Wirrell, 2023).
Pomocné vysetfovaci metody, EEG a mag-
netickd rezonance (MRI), jsou necharakteris-
tické, pro diagnostiku vlastniho onemocnéni
neptinosné. V EEG nachazime zpomaleni za-
kladni aktivity a interiktalni epileptiformni
vyboje (IEDs), tyto mohou byt generalizované,
fokalni nebo multifokalni. MRl zobrazeni moz-
ku mize byt hodnoceno jako normalni, mlze
byt pfitomna mozkova atrofie ¢i hipokampalni
skleréza (HS) (Sullivan et Wirrell, 2023).

Opozdéni kognitivniho vyvoje
a poruchy chovani

Intelekt se u pacientl s DS zhorsuje
s narUstajicim vékem, pfiblizné 70-80 %
pacientl v dospélosti dosahuje pasma stied-
né tézké az tézké mentalni retardace. Vyskytuji
se rovnéz behavioralni poruchy, hyperaktivita
nebo poruchy autistického spektra.

U vsech pacientl s DS je ovlivnén i vyvoj
feci, ktery odpovida drovni mentélniho posti-
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Zeni, nicméné je narusena artikulace, prosodie
a ostatni slozky redi.

Do souvislosti s tizi mentélIni retardace
byvaji davany nasledujici faktory (1) frek-
vence, typ a tize epileptickych zachvatd,
(2) vliv ,zakdzané medikace” (predevsim
blokatord natriovych kanald, viz dale), (3)
typ a charakter mutace (Brown et al., 2020;
Cardenal-Munoz et al., 2022).

Motorické poruchy

Motorické poruchy v dospélosti predsta-
vuji vyznamny problém. Ke zhorsovani chlize
dochazi cca od 4 az 7 let véku, vyznamna ¢ast
pacient( je v dospélosti upoutana na invalidni
vozik.

U déti se od 4 let véku zacina objevovat
tzv. crouch gait (prikréena) chlize (Obr. 1). Jedna
se 0 komplexni poruchu stoje a chiize. Hlavnimi
rysy jsou zvyseni flexe v kycelnich a kolennich
kloubech, v kotnicich je pfitomna dorziflexe
(Aljaafari et al., 2017).

Postupné se pfidava mozeckovy syndrom
a parkinsonismus. Mozec¢kovy syndrom se ob-

jevuje od utlého détstvi. Parkinsonsky syndrom
se u pacientd s DS rozviji od dospélosti (19 let je
udavano jako dolnivékova hranice). Pro pacien-
ta mUze byt zcela imobilizujici, v malé skupiné
pacientl byl popsan dobry efekt L-DOPA. Po
podani L-DOPA doslo k obnoveni schopnosti
chuize u nékolika imobilnich pacientd, coz ma-
ze byt pro rodice zcela zasadni (Fasano et al.,
2014; Aljaafari et al., 2017).

Ve vyssim véku se u pacient( s DS setkava-
me rovnéz s abnormitami pii drzeni téla, kon-
krétné s antecollis, chin on chest phenomena
(hlava je drzena v predklonu a ma tendenci
dotykat se hrudniku) a kamptokormii (flexe
v thorakolumbalni oblasti vyrazna pfi stoji
a chlizi) (Obr. 2) (Fasano et al., 2014).

Motorické projevy pfitomné u DS nejsou
pravdépodobné podminény ,pouze” frek-
ventnimi epileptickymi zachvaty a uzivanou
ASM. Na jejich vzniku se z velké ¢asti podili
i charakter SCNTA mutace, tento gen je totiz
exprimovan i v oblasti bazalnich ganglii, zde
ovliviiuje fungovani extrapyramidovych okru-
ha (Aljaafari et al., 2017).

Poruchy spanku

Poruchy spanku rovnéz doprovazi DS
v dospélém véku. Dospéli pacienti s DS maji
poruchy spanku, obtizné usinaji a spanek
je pferusovany. Rodici je popisovéana $pat-
na kvalita spanku. Existuje randomizovana
kontrolovana studie studujici efekt melato-
ninu na spanek u DS. Po podani melatoninu
nebylo zjisténo zvysené mnozZstvi hodin
spanku, nicméné ukazuji se jisté klinické pfi-
nosy. Konkrétné se jednalo o zlepSeni spanko-
vého vzorce (pacienti usinali a probouzeli se
v pravidelném case; doslo ke snizeni ,excesl”,
kdy pacienti usinali ve velmi pozdnich hodi-
nach) (Selvarajah et al., 2021).

Kardialni abnormity

Gen SCN1A, jehoz mutace je spojena
s DS, je zodpovédny za fungovani sodikové-
ho kanalu, ktery nachazime jak v mozku, tak
i v srdci. Pravé alterace tohoto kanalu souvisi
se zménami srdecni excitability zplUsobuiji-
cim kardidlni abnormality (Frasier et al., 2018).
V rdmci DS se setkdvame s abnormitami ve
funkci pfevodniho systému srdce, vautonom-
ni regulaci, v regulaci srde¢ni frekvence nebo

s peri-iktalnim prodlouzenim QT intervalu.
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