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Kedves Vendégeink! Kedves Kollégak !

Nagy 6rom ¢és megtiszteltetés szamunkra, hogy idén a Zala Megyei Korhaz Gyer-
mekosztalya rendezheti a Magyar Gyermekneurologiai Téarsasag 1. kongresszusat.
Izgalommal és 6rommel vartuk ezt a napot, hogy ismét talalkozhassunk kolléga-
inkkal, baratainkkal, hogy elmondhassuk egymasnak tanulsagos eseteinket, ered-
ményeinket, kicserélhessiik tapasztalatainkat.

Zala varmegye, mely Magyarorszag egyik elsé varmegyéje volt, jelenleg szétda-
rabolva Zala megyében, Veszprém megyében (Balatonfiired), Horvatorszagban
(Csaktornya), Szlovénidban (Muraszombat) teriil el. Ez a megye, mely egykoron a
legnagyobb Balaton parttal rendelkezett, jelenleg a legkisebb, de legszebb és legér-
tékesebb részét birtokolja a ,,magyar tengernek”.

Keszthely a ,,Balaton fovarosa” cimet nem az ujkori épitkezéseknek koszonheti,
hanem olyan hagyomanyoknak, mint a Festetics csalad altal el6szor 1817- ben
megrendezett Helikoni Unnepségek - melyen napjainkban is tobb ezer kozépisko-
las és egyetemista vesz részt -, az 1797-ben alapitott Georgikon, mely Eurdpa elso
fels6foku mezégazdasagi iskoldja-jelenleg is az orszag egyik vezetd agrartudoma-
nyi egyeteme-, vagy a Phoenix galya, mely a Balaton elsé hajoja volt. Es természe-
tesen a Festetics kastélynak, mely hazank legszebb fouri kastélya.




A zalaiak a multjukbol biiszkék arra, hogy olyan allamférfiakat adtak egykoron
az orszagnak, mint Zrinyi Miklos és Dedk Ferenc. Napjainkban a ,kis” Zala me-
gyének a politikai, és a gazdasagi potencialja elmarad a régmulthoz képest, de az
itt €16k nagyon biiszkék igy is a gyonyort kornyezetre, a gocseji tajra, a szegek
dombvidéke mellett az olyan természeti kincsekre, mint példaul a Hévizi t6. Ez a to
kiilonleges képz6dmény, hiszen ellentétben a tobbi meleg vizes toval - melyek alta-
laban vulkanikus eredetli helyeken vannak — tozegmedrii forrasto. Kiilonlegességét
noveli még a paratlan természeti latvany, a park kdzepén elhelyezkedd csillogo viz,
a vizfelszint boritd pararéteg és az egész toban mindenhol fellelhetd indiai vorods
tiindérrozsa.

Az itt ¢lok a természeti értékek mellett pedig biiszkék az olyan emberi értékekre,
mint példaul a zalai emberek nyiltsaga, tartdsa és vendégszeretete.

A kongresszus szervezoi oOriilnének, ha a vendégeink, kollégaink ebbdl a vendég-
szeretetbdl valamit megéreznének és élményekben gazdag napokat toltenének el itt
nalunk Zalaban.

Remeéljiik, hogy minden kedves vendégiink tudasban, tapasztalatban gazdagodva
megy haza, és nemsokara tijra visszajon ebbe a vendégeit mindig drommel varo és
fogad6 dunantuli megyébe.

A szervezobizottsag nevében:

Dr. Gardos Laszld6 Dr. Elmont Beatrix
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Névkitiizo

Az eldadasok, ill. a kiallitas csak névkitiizével latogathatok!

Felhivjuk a regisztralt résztvevok figyelmét, hogy a regisztraciokor kapott névki-
tlizot feltétleniil 6rizzék meg ¢és tartsak maguknal, mert a Festetics Kastélyba és a
vacsorara ez lesz a belépd!

Kiallitas
A konferencia teljes ideje alatt gyogyszer- gyogyaszati segédeszkoz gyartd cégek

kiallitasa tekinthetd meg.

Tarsasagi programok

04.11-én:

17:00 — 18:30 Kozgytilés

20:00 — Borvacsora Bordalnokokkal
04.12-én:

16:45 — 18:45 Kosztiimds tarlatvezetés a Festetics Kastélyban
Musica Antiqua koncert

20:00 — tol Fogadas

A rendezvény helyszine:
Kolping Hotel Képolna

Eléadasok:
Az el6adas id6tartama 10 perc, amit 5 perc diszkusszio kovet.
Kérjiik az el6adokat az el6adasok idejének pontos betartasara!

Igénybe veheto technikai eszk6zok:

Szamitogép, szamitogépes kivetités, laser pointer.

Ettol eltérd igényt kérjiik kiilon a szervezoknél jelezni.

Videofilm: el6zetes megbeszélés sziikseges!

A helyszinen a szakmai blokk kezdd idépontja eldtt 20 perccel lesz lehetdség az
eldadasok betoltésére €s a vetités kiprobalasara.



RESZLETES PROGRAM

2013. aprilis 11., csiitortok

Regisztracié 9-17 oraig

10:30

11.00-13.00
13:00 — 14:30
14:30 — 16:30

MEGNYITO
LAZAS CONVULSIO — KEREKASZTAL
Uléselnok: Kassay Maria, Liptai Zoltin

A lazas konvulzié patomechanizmusa, klinikuma és differen-
cial diagnosztikaja

Liptai Zoltan

Egyesitett Szent Istvan és Szent Laszl6 Korhaz,
Gyermekinfektologiai Osztaly, Budapest

A lazas konvulzio jelenlegi terapias szemlélete

Kassay Maria

Szt. Janos Koérhaz, Budai Gyermekkorhaz telephely, Epilepszia-
Neurolégiai Szakambulancia, Budapest

Lazgorcs helyszini ellatasa

Krivacsy Péter

Orszagos Mentdszolgalat, Budapest

A lazgorces helyszini ellatasa, a debreceni Gyermek MOK elsé
3 éves miikodésének tapasztalatai

Juhasz Eva, Kovécs Krisztina o.h.

Szent Marton Gyermekment6 Szolgalat, Gyermek MOK, Debrecen
EBED

EPILEPSZIA

Uléselnik: Hollody Katalin, Clemens Béla



16:30 —

17:00 —

20:00 —

Hogyan gyégyul meg az epilepszia?

Clemens Béla, Emri Miklos*

Kenézy Korhaz Nonprofit Kft, Neuroldgiai Osztaly, DE Nuklearis
Medicina Kozpont*, Debrecen

Hogyan kezdédik az epilepszia? Ujsziilottkori convulsiék
Hollody Katalin
PTE KK Gyermekgyogyaszati Klinika, Pécs

Pathognomikus EEG mintik gyermekkorban

Siegler Zsuzsa, Hegyi Marta, Jakus Rita, Neuwirth Magda,
Paraicz Eva, Fogarasi Andras

MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Neurologiai Osztaly, Budapest

Az ESES EEG képét mutatd betegeink klinikuma

Hegyi Marta, Siegler Zsuzsa, Jakus Rita, Neuwirth Magda,
Paraicz Eva, Fogarasi Andras

MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Neurologiai Osztaly, Budapest

A sokszinii sclerosis tuberosa

Simon Gabor, Csorba Eszter*, Szabé Tamas

Kaposi Mor Oktaté Korhaz, Csecsemd- €s Gyermekosztaly, Ka-
posi Moér Oktaté Korhaz, Neurologia*, Kaposvar

Sclerosis tuberosa molekularis genetikai vizsgalata soran szerzett
els6 eredményeink bemutatasa

Hadzsiev Kinga, Kovesdi Erzsébet, Komlosi Katalin, Kassay
Maria*, Melegh Béla

PTE KK Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

*Budai Gyermekkorhédz, Epilepszia-Neurologia Szakambulancia,
Budapest

Ketogén terapia (20 perc)

Havasi Aniko

Nutricia, Brand Manager, dietetikus
BUFE

KOZGYULES

VACSORA



2013. aprilis 12., péntek

Regisztracio 8-15 oraig

8:30-10:30

A KOZPONTI IDEGRENDSZER TRAUMALI
Uléselndk: Szever Zsuzsa, Rosdy Beata

A gyermekkori fejsériilések kockazat megitélése, a konnyi
fejsériiltek obszervacidja (30 perc)

Kassai Tamas

Péterfy Sandor utcai u. Kérhaz/Rendeldintézet és Baleseti Koz-
pont,

Gyermek-traumatologia, Budapest

Neurotraumak csecsemd- és gyermekkorban (30 perc)
Ezer Erzsébet
PTE KK AITI/Idegsebészeti Klinika ITO, Pécs

Koponyatorés és traumas sinus thrombosis

Rosdy Beata (1), Kollar Katalin (1), Moser Judit (1), Mellar Mo-
nika (1), Kovécs E. (2), Varallyay Gorgy (3)

1 - Heim Pal Gyermekkorhaz, Neuroldgia, Budapest

2 - Heim Pal Gyermekkorhaz CT és Intervencios Radiologia,
Budapest

3 - SE MR Kutaté Kézpont, Budapest

Gyermekkori angiomak és cavernomak ellatasaval szerzett
tapasztalataink

Bognar Laszlo, Kiss Maté, Novak Laszlo, Fedorcsak Imre, Sziko-
ra Istvan, Mezey Géza

DE OEC (Debreceni Egyetem Orvos és Egészségtudomanyi
Centrum), Idegsebészeti Klinika, Debrecen

Erett siilyti agyvérzettek thrombophilia iranyn vizsgalatai
(TAMOP-4.2.2.A-11/1/KONV-2012-0045)

Novak Laszlo, Bereczki Zsuzsa, Patak Istvan, Bognar Laszlo,
Balla Gyorgy, Nagy Andrea

DE OEC (Debreceni Egyetem Orvos és Egészségtudomanyi
Centrum), Idegsebészeti Klinika,

Debrecen



10:30 - 11:00

11:00 — 12:30

12:30 - 13:30

13:30 — 15:30

SZUNET
NEUROREHABILITACIO 1.
Uléselnok: Vekerdy-Nagy Zsuzsanna, Bogndr Lészlé

A spaszticitas kezelés legiijabb médszerei gyermekkorban
Vekerdy-Nagy Zsuzsanna

DE OEC (Debreceni Egyetem Orvos és Egészségtudomanyi
Centrum), Orvosi

Rehabilitacid és Fizikalis Medicina Tanszék, Debrecen

A BOTOXR kezelés szerepe a cerebralis paresisben
Vekerdy-Nagy Zsuzsanna

DE OEC (Debreceni Egyetem Orvos és Egészségtudomanyi
Centrum), Orvosi

Rehabilitacio és Fizikalis Medicina Tanszék, Debrecen

A selectiv dorsalis rhizotomia (SDR) szerepe a spasztikus agyi
bénulas kovetkezményeinek kezelésében

Bognar Laszlo, Vekerdy Zsuzsa, Fekete Gabor, Novak Laszlo

DE OEC (Debreceni Egyetem Orvos és Egészségtudomanyi
Centrum), [degsebészeti Klinika, Orvosi Rehabilitacio és Fizikalis
Medicina Tanszék, Debrecen

Cerebralparetikus gyermekek konzervativ ortopédiai ellatasa,
azaz meddig ne, és mikortél operiljunk! Dilemmak a CP
sebészeti ellatasaban

Mez6 Robert

Dél-pesti Korhaz. Kozponti Rehabilitacios Osztaly, Budapest

EBED
NEUROREHABILITACIO 1L
Uléselndk: Elmont Beatrix, Paraicz Eva

Mérési lehetoségek és eredmények a cerebral paresis
komplex rehabilitaciéjaban

Fekete Eniko, Ekler Katalin, Kapocsi Nikolett, Tormassy Mari-
ann, Pappné Kerkai Bernadett, B6dor Zsuzsanna,* Miiller Flora,
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16:45 —

20:00 —
10

Elmont Beatrix

Zala Megyei Korhaz, Csecsemo-¢és Gyermekosztaly,
Gyermekrehabilitacios Részleg

*PTE-ETK, Zalaegerszeg

ICP-ben szenvedé gyermekek kézfunkcidjanak osztilyozasa
Paraicz Eva (1), Palmafy Beatrix (2), Bartos Adél (2), Mészaros
Edit (1), Szaak Moénika (1)

1 - MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Mozgasszervi Rehabilitacios
Osztaly,

2 - Mozgasjavito Altalanos Iskola, Szakkozépiskola, EGYMI és
Kollégium, Budapest

A szondataplalas gyakorlati megvaldsitisa csecsemé és
gyermekkorban

Sterczné Berényi Tiinde

Nutricia Otthonapolas vezetdje, diplomas apolo

Stulyos koponya agysériilt gyermekek rehabilitacidja
Csohany Agnes, Paraicz Eva
MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Rehabilitacios Osztaly, Budapest

Tarsszakmak kozti egyiittmiikodés gyakorlati megvalosulisa
a neurorehabilitacioban

Emmerné Sorompo Anett

MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Rehabilitacios osztaly, Budapest

Frontalis karosodasok pszichorehabilitaciés vonatkozasai
Szegleti Gabriella

MRE Bethesda Gyermekkorhaza, Rehabilitacios osztaly, Buda-
pest

Logopédiai, gyogypedagogiai munka agysériilt gyermekek
rehabilitaciojaban
Doczyné Nagy Veronika, Szrenka Melinda Maria

MRE Bethesda Gyermekkorhaza, Rehabilitacios osztaly, Buda-
pest

LATOGATAS A FESTETICS KASTELYBA

FOGADAS



2013. aprilis 13. szombat

Regisztracio: 8.30 — 11 oraig

9.00 — 10:45

SZINES GYERMEKNEUROLOGIA 1.
Uléselnok: Kollar Katalin, Princzinger Agota

Habituacié és fesziiltség a magzat életében

Jakobovits Akos PhD

Toldy Ferenc Korhaz RI, Sziilészeti és Nogyodgyaszati Osztaly,
Cegléd

Guillain Barré szindroma? - CIDP gyermekkorban

Kollar Katalin (1), Rosdy Beata (1), Moser Judit (1), Mellar Mo6-
nika (1), Liptai Zoltan (2), Pfund Zoltan (3)

1 - Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia

2 - Szent Laszl6 Korhaz, Budapest

3 - PTE KKNeurologiai Klinika, Pécs

Terapias lehet6ségek opsoclonus-myoclonus szindromaban
Moser Judit, Kollar Katalin, Mellar Monika, Rosdy Beata
Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

Dystrophia myotonica (DM1). Terapias lehetoségek RNS
toxicitasban

Maté Adrienn (1), Karcagi Veronika (2), Gergev Gyurgyinka
(3,4), Sztriha Laszl6 (4)

1 - SZTE Idegsebészeti Klinika

2 - Orszagos Kornyezetegészségiigyi Intézet, Molekuléaris Geneti-
kai és Diagnosztikai Osztaly

3 - SOTE Il.sz. Gyermekgyogyaszati Klinika

4 - SZTE Gyermekgyogyaszati Klinika

Osszetett agyi fejlodési rendellenesség és ismétlodo
intracraniilis nyomasfokozodasok. Esetismertetés.
Fejes Melinda (1), Deak Maria (2), Papp Attila (3), Demeter Béla
(3), Novak Laszlo6 (4), Nagy Andrea (5), Velkey Imre (6), Sziics
I1diko6 (1)
1 - Borsod A. Z.Megyei Koérhaz és Egyetemi Oktatdé Korhaz Ko-
rasziilott és Ujsziilttpatologiai Osztaly

1



10:45 - 11:15

11:15-12:30

12

2 - Gyermekradiologiai Osztaly

3 - Idegsebészeti Osztaly

4 - DEOEC Idegsebészeti Klinika

5 - Gyermeklinika, Borsod A.Z.Megyei Korhaz és Egyetemi
Oktato Korhaz

6 - Gyermek-onkoheamatologiai Osztaly és csontveld transzplan-
tacios egység, Miskolc

Szokatlan tiinetegyiittessel jaro gerincvel6i tumor

Mellar Monika (1), Kollar Katalin (1), Méser Judit (1), Rosdy
Bedta (1), Varallyay Gyorgy (2)

1 - Heim Pal Gyermekkorhaz

2 - SE MR Kutatokozpont, Budapest

Serdiilokori cluster fejfajas klinikai jellemz6i

Szeifert Lilla, Farkas M. Kristof, Farkas Viktor

1. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, Semmelweis Egyetem, Buda-
pest

SZUNET
SZINES GYERMEKNEUROLOGIA 1I.
Uléselndk: Csiillog Zsuzsanna, Rada Eva

Ez ritka betegség: Niemann-Pick C
Boczan Judit
DEOEC Neurolégiai Klinika, Debrecen

Csecsemokori Pompe — kor
Elmont Beatrix, Németh Gyongyi, Harmath Vera, Gardos Laszlo
Zala Megyei Korhaz, Gyermekintenziv részleg, Zalaegerszeg

Csecsemokorban diagnosztizalt B12 vitaminhidny

Csiillog Zsuzsanna, Molnar Bernadett

Josa Andras Oktatokorhaz Nonprofit Kft. Gyermekosztalya, Nyir-
egyhaza

Lass a felszin ala! /E-621/
Rada Eva
Kanizsai Dorottya Korhaz, Gyermekosztaly, Nagykanizsa



12.30 -

Neuropszicholégiai vizsgalat facioscapulohumeralis
izomdisztréfiaban

Gergev Gyurgyinka (1,2), Herczegfalvi Agnes (1), Sztriha Laszlo
)

1 - SE II. sz. Gyermekgyodgyaszati Klinika, Budapest

2 - SZTE Gyermekgyogyaszati Klinika és Gyermek Egészségiigyi
Kozpont, Szeged

A KONGRESSZUS ZARASA
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ABSZTRAKTOK

Lazgorces helyszini ellatasa
referatum

Krivacsy Péter - Orszdagos Mentdszolgdlat,
Gesztes Eva — Magyar Gyermekmento Alapitvany,
Goschler Adam — Szent Mdarton Gyermekmenté Szolgalat Alapitvany

A gyermekkori gorcsallapotok, ezen beliil a lazgores az egyik leggyakoribb fel-
adata a ment6ellatasnak gyermekkorban a 1éguti problémak ¢€s a balesetek mellett.
Az esetek nagy tobbségében az elsd szakellaté mar vitalisan stabil beteget lat és
semmilyen komolyabb beavatkozast nem végez. Azonban a komplikalt 1azgorcs
eseteinél a gyogyszeres gorcsgatlas mellett mesterséges 1égutbiztositas, 1élegeztetés
€s mas invaziv technikak is sziikségesek lehetnek a beteg stabilizalasa ¢s a szovod-
mények elharitasa érdekében. Milyen koriilmények, tiinetek, értékek befolyasoljak
az els6 ellatod dontését, hogy a sziikséges és elégséges terapias 1épéseket megtegye?
Mikor jar jobban a gorcsolé gyermek? A referatumban ismertetésre keriilnek a 14z-
gorcs silirgdsségi ellatasanak fontosabb elvei, gyakorlata. Roviden emlitésre keriil a
siirg6sségi ellatas alapelvei, amely alapjan a sulyosan beteg gyermekek biztonsag-
gal lathatok el, igy a komplikalt 1azgores esetei is. Elemezziik a hazai prehospitalis
adatokat, kitérve a kiilonbozd specidlis gyermekmentd-egységek gyakorlatara

is. Felvazoljuk azokat a kérdéseket, eljarasokat, amelyek problémat, esetenként
veszélyt jelentenek a beteg szamara az els6 ellatas sordn, mint pl. a hiités vagy a
1élegeztetés. Jelenleg orszagosan évente 120-130 ezer 18 év alatti beteg vagy sériilt
kertil ellatasra az Orszdgos Mentdszolgalat statisztikai szerint. Specialis gyermek-
mentd egység Ot telepiilésen teljesit szolgalatot, Budapesten kettd. Mivel a lazgores
az egyik tipikus gyermekstirgdsségi korkép, ezért sziikségesnek latjuk az ellatas el-
veinek, gyakorlatanak k6zos nevezore hozasat a prehospitalis €s a korhazi oldalrol.

A lazgorecs helyszini ellatasa, a debreceni Gyermek MOK
elso 3 éves mitkodésének tapasztalatai

Dr. Juhdsz Eva, Kovdcs Krisztina o.h.
Szent Marton Gyermekmento Szolgalat Gyermek MOK Debrecen

A debreceni gyermek MOK miikddésének megkezdése 6ta kozel 2000 alkalommal
riasztottak benniinket kiilonb6z0 siirgdsségi ellatast igényld betegekhez, ezen beliil
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tobb mint 1500 esetben 18 éven aluli beteghez. Jelen munka célja a 14zgoresos
eseteink bemutatéasa, retrospektiv adatgytijtés ¢€s feldolgozas modszerével, internetes
adatbazisunk, az Ambudata felhasznalasaval. A vizsgalat iddszak a debreceni gyer-
mek MOK miikodésének elsé 3 éve, azaz 2010. januar 15. és 2012. december 31.
kozti idoszak. Elemeztiik a kdzel 100 riasztdshoz kapcesolodd bejelentés szovegét, a
végleges diagnozist, a betegek életkorat, nem szerinti megoszlasat, a lazgdres szezo-
nalis, és napszaki eléfordulasat, az ismételt 1azgores gyakorisagat, a pozitiv egyéni
¢s csaladi anamnesztikus adatokat, a gorcs idOtartamat, formajat, annak kapcsan
mért hdmérsékletet, fizikalis statusz eltéréseit, a laikus els6segélyt. Vizsgaltuk, hogy
kiérkezéskor betegeink enyhe, sulyos, vagy kritikus allapotinak voltak tekinthetdk.
Elemeztiik hogy a betegek milyen ellatasat kaptak, a helyszinen intenziv osztalyos
ellatassal ekvivalens kezelés tortént-e. Terdpias ténykedéseink soran észlelt megalla-
pitasainkat kdvetden, az ellatas 1épéseit, a gydgyszerelés, beavatkozasok sziikséges-
ségét az irodalmi adatok, és javaslatok alapjan végezetiil terapias ellatdsi algoritmus-
ban foglaltuk dssze.

A lazgores, mint gyakran el6fordulo korkép észlelése és ellatdsa kapcsan tapasztalt
érdekes Osszefliggésekre vilagit rd eldadasunk, a helyszini, siirgsségi teendoket
algoritmusban &sszegezve.

Hogyan gyogyul meg az epilepszia?

Clemens Béla (Kenézy Korhaz Nonprofit Kft, Neurologiai Osztaly),
Empri Miklos (DE Nuklearis Medicina Kozpont)

Kozlemények ezreinek targya az epileptogenezis, azaz annak vizsgalata, miként
alakul &t a ,,nem epilepszids” agy epilepszids rohamokat produkal6 aggya. Ezzel
szemben egyetlen tudomanyos igényii vizsgalat sem irdnyul arra, miként sziinik
meg az epilepszia az évek soran. Ez azért kiilonds, mert az epilepszidk egy része
véglegesen gyogyul, azaz gydgyszer nélkiil sem jelentkeznek rohamok. Kiilo-
nosen igaz ez a gyermekkori benignus formakban. A gyogyulds nem a kezelés
hataséara kovetkezik be, hanem az agy on-javité miikodésének eredménye. Ideje
elkezdeni e mechanizmusok kutatasat, hiszen ha nem tessziik, lemondunk arrol,
hogy megismerjiik az agy reparal6 torekvéseit, €s ha van rd mod, erdsitsiik azokat
(ahogyan szamos betegségben nem tesziink egyebet, mint biztositjuk a feltételeket
a szervezet Onjavitd erdinek érvényesiiléséhez: ,,medicus curat, natura sanat”). A
vazolt kérdést hat, idiopatias epilepszias gyermekben kozelitjilk meg, akik meg-
gyogyultak. Kezdeti, €s gyogyult allapotban (eseteinkben ez egy éves, gydgyszer
nélkiili rohammentességet jelent) késziilt EEG felvételeiket vizsgéltuk és hason-
litottuk 6ssze EEG-LORETA és ,,EEG resting state” funkcionalis konnektivitas
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(= halozati mikodés) szempontjabol. Az elemzések arra utalnak, hogy a kezdeti
koros eltérések egy része a korlefolyas soran eltlint, masok viszont kialakultak a
betegség évei alatt. Eredményeink (a Z-statisztika logikéja szerint) a ,,gyermekko-
ri epilepszia az agy érése altal sziinik meg” allaspont ellen szolnak. A kezdeti és a
gyogyult allapot kozti kiilonbséget a lokalis (goc-kdzeli) miikodészavar mérséklo-
dése, és mindkét féltekét érintd globalis-halozati atrendezddés egyiittese jellemzi.

Pathognomikus EEG mintak gyermekkorban

Siegler Zsuzsa, Hegyi Mdrta, Jakus Rita, Neuwirth Magda, Paraicz Eva, Fogara-
si Andras
MRE Bethesda Gyermekkorhdz, Neurologiai Osztaly

Az EEG vizsgalatok eredményei, mint altaldban minden diagnosztikus beavat-
kozas leletei, csak a klinikai 6sszképpel egyiitt értékelhetdk. Vannak azonban
olyan EEG jellegzetességek, amelyek a szokasosnal jobban alatamasztanak egy
korképet, a diagnozis szinte az EEG alapjan megjosolhato. Ezek a korképek
tobbnyire epilepsziaval jarnak. Az elmult 10 év vizsgalataibol gytjtottiink osz-
sze jellegzetes felvételeket. A kozismert korképek (pl. West szindroma, herpes
simplex encephalitis) pathognomikus EEG-i mellett els6sorban a viszony-

lag ritka korképek (Angelman szindroma, Aicardi szindroma, lissencephalia,
hemimegalencephalia) néhany felvételét bemutatva illetve a jellegzetességeket
Osszefoglalva szeretnénk segitséget nyujtani a mindennapi diagnosztikédhoz.

Az ESES EEG képét mutato betegeink klinikuma

Hegyi Marta, Siegler Zsuzsa, Jakus Rita, Neuwirth Magda, Paraicz Eva, F ogara-
si Andras - MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Neurologiai Osztaly

A retrospektiv vizsgélatba az elmult 10 év alatt osztalyunkon vizsgalt, atmeneti-
leg vagy tartésan ESES EEG képét mutato betegeket vontuk be. Jelent6s résziik
kimeriti az ESES szindroma kritériumat.

12 non-1€zios és 11 1ézids esetet talaltunk. A non-1ézios betegek koziil harom
atfedést mutatott a BCTE, harom a szerzett opercularis syndroma, egy pedig

a Landau-Keffler syndroma felé. Lézids betegeinknél dominaltak az atipusos
absence €s az atonias rohamok, mig a non-1€éziosok ritka rohamozok voltak. Az
ESES gyogyszeres befolyasolhatosaga mindkét koreredetii epilepsziaban nehéz
volt. Nehézséget jelentett maga az ESES fogalmanak értelmezése is.
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A sokszint sclerosis tuberosa

Dr. Simon Gabor, Dr. Csorba Eszter, Dr. Szabo Tamas
1.Kaposi Mor Oktaté Korhaz Csecsemd-és Gyermekosztaly
2.Kaposi Mor oktaté Korhaz Neurologia

Jelenleg hét éves gyermek sziiletésekor bal I1I-ban halk systolés zorej volt hallha-
to, amelynek hatterében echocardiografiai vizsgalat tobb kisebb-nagyobb terimét
irt le a sziv egészében. 2012. karacsonykor jelentkezett halmozottan rosszulléte,
amely sordn furcsan vette a levegoét, szdjat osszeszoritotta, szemével fixalt, vég-
tagjait megfeszitette €s nyalat csorgatta. Emiatt indult neurologiai kivizsgalasa,
amely sordn epilepszia igazolddott és felvetddott sclerosis tuberosa gyanuja. Hasi
ultrahang- és mellkas-rontgenvizsgalata korjelz6 eltérést nem igazolt. Kardiologi-
ai vizsgalata valtozatlan statuszt irt le. Epilepszia protokoll szerinti kontrasztanya-
gos koponya CT-vizsgalata a sclerosis tuberosa diagnozisat alatdmasztotta, emel-
lett az arteria carotis interna cavernosus szakaszan aneurysmat irt le és felvetette
nagy sejtes astrocytoma lehetdségét a Foramen Monroe kornyékén, amely miatt
szoros utankovetése javasolt a novekedése esetén 1étrejovo liqour-keringési zavar
miatt. Ezek az elvaltozasok is megerositik a sclerosis tuberosa diagnozisat, tekint-
ve, hogy a betegség részei. A betegség csaladi hatterét kutatva maternal kamasz-
korban felmeriilt sclerosis tuberosa gyanuja a veseterimék és a koponya CT-n
latott meszesedések miatt, de azt az ismert toxoplasma infekcidjaval magyaraztak
¢s a sclerosis tuberosa feledésbe meriilt, mig batyjanal vese angiofibroliposis
ismert. A csalad genetikai és koponya MR-MRA vizsgalatat tervezziik.

Sclerosis tuberosa molekularis genetikai vizsgalata soran
szerzett els6 eredményeink bemutatasa

Hadzsiev Kinga, Kovesdi Erzsebet, Komlosi Katalin, Kassay Maria*, Melegh
Béla

PTE KK Orvosi Genetikai Intezet, Pécs

*Budai Gyermekkorhaz Epilepszia-neurologia Szakambulancia, Budapest

A sclerosis tuberosa (TS) egy tobb szervet érintd, autoszémalis domindns 6rok-
16dést betegség, melyet a TSC1 vagy a TSC2 gén valamelyikének mutécioja
okoz. A két gén altal kodolt fehérjék — a hamartin és a tuberin - a sejtvandorlas,

a proliferacio és a differencialédas szabalyozasdban vesznek részt. A két génben
bekovetkezé mutaciok kovetkeztében karosodik a sejtndvekedeés €s a sejtosztodas
szabalyozéasa, ami tumorokképzddésre hajlamosit. A betegség klinikai tiinetei a
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nem malignus agyi tuberek mellett a kiilonb6z6 bor-, szem-, sziv- és vese-rendel-
lenességek.

El6éadasunkban egy csaladot ismertetiink, 6t, kiilonbdzo sulyossagu fenotipust
mutato érintett taggal. A molekularis genetikai vizsgalat soran TSC1 gén 20.
exonjaban egy eddig még nem leirt, STOP kodont okoz6 heterozigoéta de novo
pontmutacio (c.2523 C>T) volt kimutathat6 az 6sszes vizsgalt csaladtagban.
Jelen kdzleményben ismertetett csalad tiinettananak hatterében alloé génmutécio
bemutatasaval fel szeretnénk hivni a figyelmet egy Gjabb , mar hazankban is elér-
hetd molekularis genetikai vizsgalati lehetdségeire.

Koponyatoreés és traumas sinus thrombosis

Rosdy B., Kollar K., Moser J., Mellar M. - Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia
Kovdcs E. - Heim Pal Gyermekkorhdaz CT és Intervenciés Radiolégia
Varallyay Gy. - SE MR Kutato Kozpont

Bevezetés: a gyermekkori fejsériilések ritka szovédménye a sinoduralis
thrombosis. Tiinettana nagyon valtozo. A klinikailag csendes esetekt6l, egészen
a sulyos foku intracranialis nyomasfokozodas tlinetéig terjedd képet kaphatunk.
A therapia kapcsan egyértelmiivé valt az anticoagulans kezelés sziikségessége ,
hacsak ennek kontraindikacidja nincs.

Esetismertetés: a szerzok egy 15 éves fiatalember kortorténetét mutatjak be, aki
¢lete els6 g.m. rohama kapcsan suturolysissel jaro koponyasériilést szenvedett.
Ez traumas sinus sagittalis superior thrombosissal és epiduralis vérzéssel paro-
sult, mely az anticoagulans kezelés mellett n6tt s subgalealis iranyba is terjedt.
Igy az anticoagulans kezelést csokkentették. Tobb honappal késobb a sinus
recanalisalodott, a vérzések felszivodtak . Antiepileptikum mellett fél éve roham-
mentes.

Kovetkeztetés: a szerzok az irodalmi adatok fényében targyaljak a traumads sinus
thrombosis rizikofaktorait, szovodményét és ellatasi protokolljat .
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Sulyos koponya agysériilt gyermekek rehabilitacioja

Dr. Csohany Agnes, Dr: Paraicz Eva
MRE Bethesda gyermekkorhdz Rehabilitacios Osztaly

Fejsériilés a gyermekkori korhazi felvételek kozel 5 %-at teszik ki és ez a leggya-
koribb oka szerzett fogyatékossdgnak gyermekkorban. Osztalyunkon az elmult 5
évben (2007-2012) 27 stlyos koponya agysériilt gyermek rehabilitacidja zajlott.
Retrospektiv vizsgalattal 25, 3 és 16 év kozotti ( atlag életkor 10,2 év) gyermek
adatait dolgoztuk fel. Bekertilési allapot: vegetativ allapota 11, minimal tudata
6; atlagos apolési id6 213 nap. Tavozasi allapot GOS besorolas szerint GOS 4-
5:22, GOS 3:1 GOS 2:4, GOS 1:0 gyermek. Bemutatjuk ezen betegek komplex
rehabilitacidjat, melynek célja a mozgas funkciok kialakitasa, kognitiv funkciok
fejlesztése, kommunikacio és pszichés zavarok kezelése és az integracid. Kiilon
kiemeljiik a koponyasériilt gyermekek rehabilitacidja szempontjabdl lényeges
gyermekkori sajatossdgokat, mint ndvekedés, kognitiv fejlédés, csalad, beiskola-
zas. Osszefoglalva eredményeink bemutatasaval szeretnénk felhivni a figyelmet
koponya agysériilt gyermekek rehabilitdciojanak fontossagara.

Meérési lehetoségek és eredmények a cerebral paresis komp-
lex rehabilitaciojaban

Fekete Eniko, Ekler Katalin, Kapocsi Nikolett, Tormdassy Mariann, Pappné Kerkai
Bernadett, Bodor Zsuzsanna, * Miiller Flora, Elmont Beatrix

Zala Megyei Korhaz Csecsemo-és Gyermekosztaly, Gyermekrehabilitacios Részleg
* PTE-ETK, Zalaegerszeg

A Zala Megyei Korhaz Gyermekrehabilitacios Részlege a rehabilitaciot igényld
gyermekkori korallapotok teljes spektrumat szeretné feldlelni. Jelen el6adasban a
cerebral paresis komplex rahabilitaciojaban szerzett tapasztalatokat, elért ered-
ményeket kivanja bemutatni. A rehabilitacio célja, hogy minden eszkoz felhasz-
nalasaval csokkentse a fennallo fogyatékossag €s rokkantsag hatranyos kovetkez-
ményeit és képessé tegye a fogyatékossaggal €16 személyeket a legoptimalisabb
szocialis integraciora (WHO-1998).

Jelen el6adas célja egyrészt, hogy ismertesse az osztalyon alkalmazott mérési
modszereket- modositott Aswort-skdla, izomerd, nagymozgasok, iziileti mozgés-
terjedelem, finommozgéasok- manipulacié, FIM-skala...- masrészt, hogy ramu-
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tasson ezen keresztlil a komplex fejlesztés — a fizioterapia, hippoterapia, hidro-
terapia, konduktiv pedagogia, DSGM, ergoterapia...- jelentdségére. A komplex
rehabilitacios program megtervezésénél figyelembe vessziik, hogy a gyermekkori
korallapotoknal a még fejléddben 1évo szervezetet éri a karosodas, mely modosit-
hatja, meggatolhatja egyes funkciok kialakulasat. Ennél fogva nehéz a motivacio,
az egylittmikodés, hiszen nincs célképzet a még ki sem alakult képességek visz-
szaszerzésére. Ezen kiviil egyes jellegzetes gyermekkori periodusok, pl.: dackor-
szak, kiilon nehézségeket okozhatnak a rehabilitacios feladatok végrehajtasaban.
A gyermekrehabilitacio folyamataban a team munka mellett elengedhetetlen a
szllok bevondsa, tanitasa is a sikeres rehabilitacio céljabol.

ICP-ben szenvedo gyermekek kézfunkciojanak osztalyozasa

Paraicz Eva 1, Palmafy Beatrix 2, Bartos Adél 2, Mészaros Edit 1, Szaak Monika 1
1: MRE Bethesda Gyermekkorhaz Mozgdsszervi Rehabilitdacios Osztaly;
2: Mozgdsjavitoé Altalanos Iskola, Szakkozépiskola, EGYMI és Kollégium

A cerebralparesisben szenvedd gyermekek mozgasszervi rehabilitacioja soran
els6sorban a sziilok, de sok esetben a terapeutak is foként az 6nallo jaras kialaki-
tasara torekednek és emiatt kevesebb figyelem jut a fels6 végtagok funkcidinak
javitasara. Ugyanakkor az 6nallo helyvaltoztatashoz szamos segédeszkoz rendel-
kezésre all, mig a kéz funkciait kiilsé eszkdzokkel sokkal nehezebb potolni.
Jelen munkank soran a Mozgasjavito Altaldnos Iskola SZKL,EGYMI és Kollégi-
um 5-6. évfolyamara jaro CP-s gyermekek nagymozgéasainak és kézfunkcidinak
globalis vizsgalatat (GMFCS és MACS) vizsgalatat végeztiik el; a gyenge felso
veégtag funkciokkal bir6é gyermekeknél az ujjak és a csuklo extenzidjat mérd
Zancolli osztalyozast és a hiivelykujj funkcidjat tiikkr6z6 House-féle osztalyozast
is elvégeztik.

A vizsgalat egyik célja az volt, hogy felhivjuk a figyelmet a felsé végtag hosz-
szabb tdvon nagyobb fontossagara ill. megfeleld szlir6vizsgalati modszert keres-
stink, aminek segitségével kivalogathatok azok a gyermekek, akiknél a kézfunk-
ci6 mitéttel még javithato.
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Tarsszakmak kozti egyiittmiikodés gyakorlati megvalosula-
sa a neurorehabilitacioban

Emmerne Sorompo Anett MRE Bethesda Gyermekkorhaz Rehabilitacios osztaly

A rehabilitacio komplex, az élet minden teriiletére kihato tevékenység. Az egészség-
iigyi, orvosi rehabilitaciot a tarsszakmak képviseldinek bevonasa teszi teljessé.

A koérhazi szocialis munka ugyanis a rehabilitacios alapelvek szerint haszndlja fel az
egyén megmaradt képességeit, erdsiti benne a kompetencia érzését és hozzasegit az 6n-
segitd mechanizmusok beinditasdhoz. Kapcsolatot teremt a kiilvilag és a védett korhazi
terapias tér kozott, mintegy visszavezeti az egyént és csaladjat a normal élet kerékvaga-
saba. Fontos szerepet jatszik a terapiat vallalo egyén felkészitésében, mintegy ,,raszoci-
alizalja” a terapiara kliensét oly modon, hogy egy segitd kapcsolaton keresztiil kiépiti

a bizalmat a gydgyit6 teammel szemben. A szocialis munkas minden esetben a beteg
allapotanak és terhelhetdségének megfelelden épiti fel a segités folyamatat, rugalmasan
alkalmazkodik kliense igényéhez, és realis célokat tiz ki szamara, amelyek elérésében
maga is segitséget nyujt. Kapcsolatot tart az ellatorendszer tagjaival, megszervezi és ki-
épiti a védohalot a korhazban fekvo beteg utogondozasa érdekében. A betegek életének
minden teriiletére kihat6 professzionalis segitségnytijtas eldsegiti a terapia sikerességét,
¢s csokkenti a tiinetek betegséggé valo atalakuldsanak esélyét. A terapiaval parhuza-
mosan a szocidlis térben torténd segitségnytjtassal a problémak komplex kezelésére
nyilik lehet6ség: megoldasokat talalunk olyan problémakra is, amelyek sajat szakmank
eszkoztaraval nem megoldhatdak, de egymas munkajat kiegészitve és erdfeszitésein-
ket 6sszehangolva jelents sikereket érhetiink el a neurorehabilitacioban. Eléaddsom
masodik felében konkrét példakon keresztiil kivanom bemutatni a fent leirt interdisz-
ciplinaris egylittmiikodés mikéntjét, illetve fontossagat.

Frontalis karosodasok pszichorehabilitacios vonatkozasai
Szegleti Gabriella, MRE Bethesda Gyermekkorhaza, Rehabilitacios osztaly

A frontalis lebeny pszicholdgiai szempontbol olyan magas rendt kognitiv funk-
ciokat takar, mely a gondolkodas és viselkedés szervezéséért és kivitelezéseért
felelosek. Ezek az egzekutiv funkciok szoros Osszefiiggést mutatnak a prefrontélis
lebeny feldolgozokdreivel, amelyek sériilése az enyhe kognitiv tlinetektdl akar a
személyiség valtozasahoz is vezetnek. A régio sériilése jelentds kovetkezmények-
kel jar. F6bb tiinetei az apatia, felel6tlenség, kezdeményezokeészség elvesztése,
alkalmazkodasi nehézségek, a szocialis viszonyok mas megitélése. A személyiség
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valtozasara utalo tiinetek mellett neuropszichologiai eszkdzokkel kimutathaté de-
ficiteket is talalunk, melyek foleg az egzekutiv funkciokat érintik, mint a célkitii-
z¢€s, tervezés, céliranyos kivitelezés, onszabalyozas. A deficitek féleg a gondolko-
das rugalmassaganak elvesztésével, figyelem és koncentracio csokkenésével, és a
tervezes, valtas-gatlas zavaraval fliggnek 0ssze. Ezt a listat nézve érthetd, hogy a
frontalis karosodasok jelentOs kihivast jelentenek a rehabilitacios team tagjainak,
mind neuropszicholdgiai, mind pszichiatriai szempontbdl. Neuropszichologiai
szempontbdl fontos a kognitiv deficitek feltérképezése, és célzott terapidja, mint
a figyelem- és munkamemoria fejlesztése. Pszichiatriai, pszichoterapids szem-
pontbol foleg a viselkedésszabalyozas jelenti a kihivast. A kognitiv nehézségek
gyakran a rehabilitacio végeztével is fennallnak, megnehezitve a gyermekek
giink rehabilitacidjanak nehézségei segitették kialakitani azt a protokollt, mellyel
probalunk a leghatékonyabban segiteni ezeknek a betegeknek.

Logopédiai, gyogypedagogiai munka agysériilt gyermekek
rehabilitaciojaban

Doczyné Nagy Veronika, Szrenka Melinda Maria
MRE Bethesda Gyermekkorhaz, Rehabilotdcios osztaly Budapest

Eldadasunkban egy eset ismertetésén keresztiil mutatjuk be a gydgypedagogiai/
logopédiai munka szerepét és fontossagat az agysériilt gyermekek rehabilitacioja-
ban.

A gyermekek osztalyunkra érkezése utan a terapia elsO 1épése a diagnosztizalas:
kommunikacids és beszédallapotuk felméréséhez egy sajat, bels6 hasznalat-

ra kifejlesztett skalat hasznalunk. A teszt fobb vizsgalati pontjai a kovetkezok:
ragas, nyelés, beszédszervek allapota, artikulacio, (beszéd) légzés, fonacio és a
beszéd zeneiségének vizsgalata (beszéddallam, monotonitas, fluencia). A vizsga-
lat kozben nagy figyelmet forditunk az agysériilés helyére és mértékére. A kapott
eredmények alapjan torténik meg a vizsgalati terv felallitasa, amelybe szorosan
integraljuk a rehabilitacios team tobbi tagjanak észrevételeit is.

A terapia fobb lépései: kommunikacios kapcsolat felvétele a beteg gyermekkel-
kezdetben azon a csatornan, melyen keresztiil kommunikélni tud, majd a verbalis
kommunikacié fokozatos kialakitasa. Kognitiv funkciok, tanulasi részképességek,
figyelemkoncentracio fejlesztése auditiv, vizualis, taktilis csatorndkon keresztiil
(példaul fényterapia). A helyes beszédlégzes, fonacio, artikulaciés mozgasok
(mimikai-, ajak-, nyelvizmok) kialakitasa a gyermek allapotdhoz igazodva. A kor-
hazi terapia végén az elért eredmények dokumentalasa, €s a megfelel6 intézmény
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megtalalasa (indokolt esetben) tovabbi rehabilitacid/integracio céljabol.

Végiil annak kifejtése, hogy munkank soran milyen fontos a mas szakteriiletek
keépviseldivel valo kozos munka (neurologus-, rehabilitacios-, pszichiater szak-
orvos, szocialis munkas, gyogytornasz, ergoteraputa, pszichologus), a minél jobb
cél elérése érdekében.

Habituacio és fesziiltség a magzat életében

dr. Jakobovits Akos PhD.
Toldy Ferenc Korhaz Rl, Cegléd, Sziilészeti és Nogyogyaszati Osztaly

A magzati aktivitas 2 forrasbol szarmazik: sajat, belso és a kiils6 ingerekre adott
valaszbol.

Riasztasos reakci6 hatasara a végtagok flexioja kovetkezik be. A magzatoknak

ez a reakcioja vilagrajovetelkor nem szlinik meg, ¢letiink végeéig megmarad.
Tobbszori reakcid esetében habituacio kdvetkezik be. Vizsgalataink kis részében
habituacid helyett heves reakciot észleltiink, ami a kozponti idegrendszer koros
ingerlékenységét bizonyitja. A magzat viselkedésébdl a vilagrajovetel utani vér-
mérsékletre lehet kovetkeztetni. A tapasztalat azt mutatja, hogy hiperaktiv mag-
zatbol hiperaktiv felndtt valhat.

Genetikai statuszunk mar méhen belill is rAinyomja bélyegét az intrauterin viselke-
déstinkre.

Guillain Barré szindroma? - CIDP gyermekkorban

Kollar Katalinl, Rosdy Beatal, Moser Juditl, Mellar Monikal, Liptai Zoltan2
Pfund Zoltan3

1: Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia,

2: Szent Laszlo Korhaz, Budapest,

3: PTE- Neurologiai Klinika, Pécs3

Bevezetés: A kronikus immunmedialt demyelinizacids polyneuropathia egy auto-
immun betegség, mely jellemzdje a distalis idegrostok demyelinizacidja. Gyer-
mekkorban igen ritka

Bevezetés: A kronikus immunmedialt demyelinizacids polyneuropathia egy auto-
immun betegség, mely jellemzdje a distalis idegrostok demyelinizacidja. Gyer-
mekkorban igen ritka

Esetismertetés: Két finbeteg kortorténetét ismertetjiik. Mindkettd akut
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polyradiculoneuritis képét mutatta kezdetben. Egyik gyermeknél protokoll szerinti
apheresist kovetden megindult, de nagyon lasst — hosszt stagnalasokkal meg-
szakitott remisszio masodik évében allitottuk fel a diagnézist. Jelenleg havonta
torténd pheresisekkel kifejezetten jo motoros statuszban van. Masik gyermek kiil-
foldon €1, ott betegedett meg. Az indulaskor feltételezett Guillain Barre szindroma
akut stidiumaban kezelésben nem részesiilt. Plasmapheresis itt is jo remissziot
inditott, de késébbiekben markans visszaesés jelentkezett. Otthonaban tobb alka-
lommal, majd osztalyunkon egyszer IVIG kezelésben részesiilt, melyeket kdve-
téen allapota mindig javult, de ezeket lasst visszaesés kovette. Jelenleg steroidot
kap, csokkend adagban..

Megbeszélés: A CIDP Guillain Barre szindromatol térténd elkiilonitése, foleg kez-
deti gyors progresszid esetén nagyon nehéz, gyakran csak a hosszmetszeti kép és
az ismételt elektrofiziologiai vizsgélatok alapjan lehetséges. A korrekt diagnozis
felallitasa fontos a megfeleld terapia miel6bbi bevezetése miatt.

Terapias lehetoségek opsoclonus-myoclonus szindromaban

Moser Judit, Kollar Katalin, Mellar Monika, Rosdy Bedta
Heim Pal Gyermekkorhaz

Bevezetés: Az opsoclonus-myoclonus szindroéma (OMS) ritka, kisded korban
kezd6dd autoimmun betegség. A konvencionalis ACTH terapia altalaban gyors
javulést eredményez, de gyakoriak a relapszusok €s hosszu tavon motoros marad-
vanytiinet, kognitiv deficit, magatartaszavar lehetséges.

Esetismertetés: A jelenleg 5 éves gyermek betegsége 2 éves korban kezdodott
OMS tipusos akut tiineteivel. Paraneoplasias eredet igazolodott, neuroblastoma
eltavolitas tortént. ACTH terapia indult, amely jelentos javulassal jart, de dozis-
csokkentéskor illetve infekciok idején relapszusok jelentkeztek. IVIg kiegészités
mellett csokkentettiik tovabb az adagot, masfél év elteltével hagytuk el telje-

sen az ACTH-t. Ujabb jelentés visszaesés miatt harmas kombinaciot kezdtiink
(ACTH+IVIg+trituximab).

Kovetkeztetés: Az OMS pathomechanizmusanak jobb megismerése 11j terapias

tavlatokat nyit. A kombinalt immunterdpidk eredményesek, javitjdk a hosszl tava
kimenetelt.
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Dystrophia myotonica (DM1). Terapias lehetoségek RNS
toxicitasban

Maté Adrienn - SZTE Idegsebészeti Klinika,

Karcagi Veronika - Orszagos Kornyezetegészségiigyi Intézet, Molekularis Geneti-
kai és Diagnosztikai Osztaly,

Gergev Gyurgyinka - SOTE Il.sz. Gyermekgyogyaszati Klinika,

Sztriha LaszIo - SZTE Gyermekgyogydszati Klinika

A dystrophia myotonica megfontoland6 korkép az tjsziilottkori és csecsemdokori
hypotonia elkiilonité diagndzisaban. Az elmult évek kutatdsai biztatd eredmé-

cres

srer

lalasara.

Betegiink az els6 zavartalan terhességbdl a 39. gesztacios héten 2790 g sullyal
Apgar 9-10 statuszban, csaszarmetszéssel sziiletett. Sziiletését kovetden gene-
ralizalt hypotoniat észleltiink, 1égzési és nyelési nehezitettség jelentkezett, gépi
1élegeztetést azonban nem igényelt az 0jsziilott. Késdbb a hypotonia perzisztalt,
disztalis talsulyt izomgyengeséggel tarsult, a beteg arca mimikaszegény volt,

a fels6ajak sator alakra emlékeztetett, myotoniat azonban ekkor még nem ész-
leltiink. A beteg pszichomotoros fejlodése késlekedett, fordulni 7 honaposan,
feliilni 1 évesen, jarni 21 honaposan kezdett el. A kromoszoéma vizsgalat negativ
eredménnyel zarult, a CK normalis volt és velesziiletett anyagcserebetegség sem
igazolodott. MRI vizsgalathoz és izombiopszidhoz ekkor még nem kaptunk sziil6i
beleegyezést. A gondosnak vélt anamnézis felvétel ellenére az anya myotonias
tiineteire csak a gyermek 3 éves koraban deriilt fény és ekkor valt vilagossa a
dystrophia myotonica diagnézisa, amelyet a molekuldris genetikai vizsgalat
megerodsitett: koros CTG expanzid igazolédott a DMPK gén egyik alléljadban. A
koponya MRI az atrophids fehérallomanyban a myelinizaci6 zavaréra utal6 goco-
kat mutatott.

A koéros CTG expanzid RNS toxicitassal és szdmos gén koros expresszidjaval
tarsul, utébbi eredményezi tobb szerv érintettségét a korképben. Az RNS toxi-
citas gatlasan alapulnak a terapias megkozelitések, amelyeket roviden ismertetni
kivanunk.
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Osszetett agyi fejlédési rendellenesség és ismétlédo
intracranialis nyomasfokozodasok - Esetismertetés.

Fejes Melinda 1,Dedk Maria 2, Papp Attila 3, Demeter Béla 3, Novak LaszIo 4,
Nagy Andrea 5, Velkey Imre 6, Sziics 1ldiko 1

1: Borsod A.Z.Megyei Korhaz és Egyetemi Oktato Korhaz Korasziilott és
Ujsziilottpatolégiai Osztaly,

2: Gyermekradiologiai Osztaly,

3: Idegsebészeti Osztaly,

4: DEOEC Idegsebészeti Klinika,

5: Gyermeklinika,

6: Borsod A.Z.Megyei Korhaz és Egyetemi Oktato Korhaz Gyermek-
onkoheamatologiai Osztaly és csontveld transzplantdcios egység

Esetismertetés:

Betegiink a mater 2. terhességébdl, a 36. gestatios hétre, 2150 grammal,
intrauterin asphyxiat kovetden, anyai kooperacio hidnyaban sectio caesareaval,
Apgar 5/8-as allapotban sziiletett. Edesanyja mentalisan retardalt, pszichiétriai
gondozott. A megsziiletést kovetden apnoékat észleltek, AMBU I¢élegeztetést és
oxygén adasat igényelte. Els6 4 napos korban késziilt koponya ultrahang vizsgéla-
tan bal oldali 42x42x52 mm-es cystosus képlet és mko oldalkamra tagulat abrazo-
lo6dott, két hetes korban késziilt UH-on a képlet nem valtozott, a kp vonal jobbra
helyezett. Klinikailag intracranialis nyomasfokozodasra utal6 tiinete nem volt,

bal oldalon congenitalis ptosisa,microphthalmusa volt. EEG lelete negativ.2,5
hénapos korban tervezett koponya MR vizsgélatra vettiik fel, nevel6i nyugtalan-
nak tartottak. Fejkorfogata normadlis volt.Koponya MR:A kép multiplex fejlo-
dési rendellenességnek felelt meg. Bal oldali schisencephalia mellett jobb oldali
hasadék is dbrazolodott. Fokalis corticalis dysplazia, polymicrogyria, heterotopia.
Kifejezetten tagult extracerebralis liquortér, felszivodoban 1évo extracerebralis
subduralis vérzés meriilt fel Idegsebészeti javaslatra kétoldali parietalis trepanatio
tortént a subduralis haematoma eltavolitasaval. Traumat a koreldzményben
kimutatni nem tudtunk. A miitét utan €s 6t hénapos korban késziilt UH vizsga-
latok érdemi valtozast nem jeleztek fejkorfogata életkornak megfeleld titemben
novekedett. Végtagi izomtonusat fokozottnak talaltuk, neurohabilitacids tréning-
jét bedllitottuk. 7 honapos korban progressziv fejkorfogat novekedést észleltek.
UH-al liquornal stirtibb bels6 echokat tartalmaz6 cystosus képletet mutattak ki bal
oldalon. Ismételt koponya MR vizsgélaton bal oldalon kiterjedt, a pons sikjatol

a convexitasig kovethetd,a ponsot €s a mesencephalont jobbra €s ventral fele
dislocalo,szabalytalan alakt, tobb rekeszes, septalt képlet dbrazolodott. A kdzép-
vonal kb. 15-16 mm-t jobbra dislocalt. Endoscopos miitét elvégzésére a DEOEC
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Gyermeklinikara helyezték at, ahol cysticus subduralis hygroma miitéti megolda-
sa és subduroperitonealis shunt behelyezése tortént. Betegiink jelenleg 14 hona-
pos, motoromentalisan retardalt, 10 honapos kortol fokalis epilepsiaja kezdddott.

Szokatlan tiinetegyiittessel jaro gerincvel6i tumor

Mellar Monika 1, Kollar Katalin 1, Moser Judit 1, Rosdy Beata 1, Varallyay
Gyorgy 2

1: Heim Pal Gyermekkorhaz

2: SE MR Kutatokozpont

Bevezetés: A gyermekkori kozponti idegrendszeri tumoros megbetegedések kis
hanyadat képezik a gerincveldi tumorok, ugyanakkor sokszor sulyos, nehezen
kezelhetd vagy terapiasan egyaltalan nem befolydsolhatd formaban jelennek meg.
Esetbemutatas: 3,5 éves gyermeknél évek ota észlelt tachypnoe, felso végta-

gi kényszertartas és enyhe mozgaskorlatozottsag hatterében diagnosztizaltunk
nyaki régiora terjedd gerincvel6i tumort. Esetiinkben a tumor lokalizacidja miatt
definitiv eltavolitas nem jott szoba, szovettani mintavétel és palliativ beavatkozas
sziil6i beleegyezés hianyaban nem tortént. Természetesen szovettani vizsgalat
nélkiil pontos diagno6zis nem adhato, de a latott kép legnagyobb valdszintiséggel
astrocytoma lehetdségét veti fel.

Kovetkeztetés: a szovettanilag joindulatinak mondhat6 kézponti idegrendszeri
tumorok lokalizaciojuk alapjan gyakorta malignus tulajdonsagokkal rendelkez-
nek. Az érintett régiotol fliggéen a megszokottol eltérd, meglepd tiinetek képében
is jelentkezhetnek.

Serdiilokori cluster fejfajas klinikai jellemzoi
Szeifert Lilla, Farkas M. Kristof, Farkas Viktor
1. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, Semmelweis Egyetem, Budapest

Az életmindséget jelentdsen befolydsold, kinzo fajdalommal jaro cluster tipusu
fejfajas ritka korképnek tekintheto, kiillondsen a gyermek- és serdiilékorban. Fel-
tételezhetd, hogy a felnéttekhez hasonloan a serdiildkoru betegek kis hanyada ke-
ril idében felismerésre. Vizsgalatunkban 2010-2012 kozott e korképben szenvedd
12-18 éves betegek adatait elemeztiik. Célkitiizésiink volt a serdiilékoru cluster
fejtajos betegek klinikai adatainak elemzése, kiilonos tekintettel a komorbid
fejfajasformakra, és arra, hogy a tiinetek manifesztaciojatol mennyi ido telt el a
diagnoézis felallitasaig.
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A haroméves id6szakban 14 beteg szenvedett cluster tipust fejfajasban (9 fia, 5
lany). Betegeinknél unilateralis, jol korilirt lokalizacidja, a legtobb esetben az
International Headache Society (IHS) skala szerint maximalis intenzitast, hasito,
illetve liiktetd karaktert fajdalom volt jelen, mely atlagosan 35 percig tartott. A
rohamgyakorisag 0,5-4/nap volt, a cluster periodusok iddtartama 5-18 nap kozott
valtozott. A tarsuld paraszimpatikus tiinetek koziil leggyakoribb volt a lakrimacio,
rhinorrhea orrdugulassal (90%), ipsilateralis conjunctiva beldvelltség (71%) €s
arcpir (57%). A betegek mintegy fele szisztémas autonom tiineteket is panaszolt.
A roham alatt valamennyi beteg kifejezetten nyugtalan volt. Harom beteg ese-
tében a betegség kronikus formaja volt megfigyelhetd, két esetben epizodikus
formabol kifejlodve. A cluster fejfajas diagnozisanak felallitasaig atlagosan 2,5 év
telt el.

Gyermekkori cluster tipusu fejfajas esetén altaldban a felndttekre kidolgozott pro-
tokollokat igyeksziink adaptalni, holott a cluster fejfajas klinikumaban és terapia-
jaban valoszintisithetok a gyermekkorra jellemz6 sajatossagok. Ezen sulyos fajda-
lommal és sajatos kiséro tiinetekkel jaro fejfajasforma diagnozisa az anamnézis €s
a neurologiai vizsgalat alapjan nagy biztonsaggal felallithatd ebben a korcsoport-
ban is, és hozzaférhetok az effektiv kezelést biztositd gyogyszeres terapiak.

Ez ritka betegség: Niemann-Pick C
dr. Boczan Judit DEOEC Neurologiai Klinika

A Niemann-Pick C (NP-C) egy ritka, kezelhet6 neurovisceralis lizoszomalis taro-
lasi betegség, ami az idegrendszer progressziv elfajulasahoz és halalhoz vezet. A
betegség becsiilt incidenciaja 1:120000. Az NP-C hatterében az eseteK 95%-aban
az NPC1 gén, 4%-ban az NPC2 gén mutacidi allnak, melyek az intracellularis
lipid forgalom karosodasa révén cholesterol és glycosphingolipidek lerakoda-
sahoz vezetnek az agyban és egyéb szovetekben. Elhuzodo sargasag és hepato-
splenomegalia lehetnek az elsd tiinetek. Az idegrendszer érintettsége esetén
verticalis supranuclearis tekintészavar, abnormalis saccadikus szemmozgésok,
cerebellaris ataxia, dystonia, dysarthria, dysphagia, epilepsia lehetnek a vezetd
tiinetek, gyakori a psychiatriai betegségek el6fordulasa is. A betegség diagnoszti-
kéjaban a szérum oxysterol szintje, a tenyésztett bor fibroblasztok Filipine festé-
se, valamint molekularis biologiai genetikai diagnosztika a meghatarozo, ezek a
diagnosztikus modszerek jelenleg mar hazankban is elérhetdek.
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Csecsemokori Pompe — kor

Elmont Beatrix, Németh Gyéngyi, Harmath Vera , Gardos LadszIo.
Zala Megyei Korhaz, Zalaegerszeg, Gyermekintenziv részleg

Eldadasunkkal egy ritka, kezelés nélkiil progressziv, haldlos kimenete-

i1 metabolikus myopathiara szeretnénk felhivni a figyelmet. Pompe kér a
lizoszomalis tarolasi betegségek kozé tartozik. Ujsziilott kori incidenciaja
1:200000 ,mig a kés6i kezdetli kérformaban 1:60000 -re tehetd. A betegség

oka a savi <alfa>-gliilkozid4az hianya, mely kovetkez-tében a harantcsikolt
izmokban és a szivizomban glikogén szaporodik fel, mely progredialo izom-
gyengeséget €s hypertrophizalt cardiomyo- pathiat okoz. Ez év februar ele-

jén vettiik at osztalyunkra a 4,5 hdna-pos csecsemot a nagykanizsai korhdz
Gyermekosztalyarol,ahova suly-stagndlas, sapadtsag,bagyadtsag, csokkent moz-
gékonysag miatt keriilt. Exsiccatiojat parenteralis folyadék potlassal rendezték.
Laborvizs-galattal anaemiat, emelkedett CK és majfunkcios értékeket talaltak.
Mellkas felvételen cardiomegaliat lattak. Ujsziilott kori nyaki hypo-tonia va-
lamint congenitalis csipd luxatio miatti Pavlik ham viselése emelend6 még ki.
Osztalyunkon a kardiolégus hypertrophias cardio-myopathiat véleményezett, bal
kamra dilatalt és hypokinetikus volt. A cardiologiai lelet, generalizalt hypotonia,
macroglossia, koros maj-funkcios értékek és CK alapjan Pompe kor meriilt fel,
amit az <alfa>-gliikozidaz alacsony szintje -0,2 <jel>mol/l/h — igazolt is. (SOTE
1 sz Gyermekkl.).SOTE 11. sz. Gyermekkl.-n tortén elektrofiziologiai vizsgalat is
myogén 1éziot véleményezett, izombiopsia is a betegségre jellemzo eltérést adta.
Az <alfa>-algliikozidaz enzim iv. adasat elkezdtiik. A korai diagnézis és id6ben
inditott kezelés esélyt ad arra, hogy bete-glinknél jo életmindséget érjiik el. Itthon
O az els6 csecsembkorban diagnosztizalt és kezelésben részesiilé Pompe kéros
gyermek.

CsecsemoOkorban diagnosztizalt B12 vitaminhiany

Csiillog Zsuzsanna, Molndr Bernadett
Josa Andras Oktatokorhaz Nonprofit Kft. Gyermekosztalya, Nyiregyhdza

Gyermekkorban a B12 vitamin hianya megfelel6 tdplalkozas mellett nagyon rit-
kan fordul eld. A tarsuld neuroldgiai tiinetek nem olyan tipusosak mint a felndt-
teknél.

Eldadasunkban egy csecsemd kortorténetét ismertetjiik. Hat honapos koraig
fejlodése minden vonatkozasban megfeleld volt, ekkortdl észlelték sziilei a suly-
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fejlodés megallasat, nehezen etethetéségét, motoros és mentalis képességeinek
hanyatlasat. Nyolchonapos korban az els6 vizsgalatkor mérsékelt hypotrophiat,
generalizalt izomhypotoniat, mozgasszegénységet, bagyadtsagot észleltiink, kor-
nyezetére nem figyelt.

Az elkezdett kivizsgalas soran nagyfoktl macrocytaer anaemiat talaltunk, B12
vitamin szintje nagyon alacsony volt.

B12 vitamin parenteralis adagolasa mellett anaemiéja fokozatosan megsziint, mo-
toros és mentalis fejlodése megindult, 15 honaposan az atlagoshoz kozelit.

A diagnozis felallitasa utan javasoltuk az édesanya vérkép és B12 vitamin szint
vizsgalatat. Az 6 B12 vitamin szintje is alacsony, neurologiai tlinetei nincsenek.
Vizsgalatainkkal parhuzamosan zajlott az anyai nagymama kivizsgalasa nehezen
gyogyulo fekélyes szajnyalkahartya gyulladasa miatt, nala is B12 vitaminhiany
igazolodott.

A csecsemd csaladjaban genetikai eredetli B12 vitaminhiany valoszintl.
Betegiink kortorténetét azért tartjuk bemutatasra érdemesnek, mert neurologiai
tiinetek dominaltak, melyek kapcsan differencidldiagnosztikailag szamos anyag-
csere illetve neurodegenerativ betegség lehetdsége is felmeriil.

Lass a felszin ala! / E-621/
Rada Eval, Mezei Gyorgyi2, Nad Mdrtal 1Kanizsai Dorottya Kérhaz Nagykani-
zsa, 2SE I szamu Gyermekgyogydszati Klinika, Budapest

Bizonytalan, sokszor spontan mulé rosszullétek okainak felderitése nagyon
fontos egy gyermek késobbi életvitelének, ¢életmodjanak alakitasaban. El6ada-
sunkban egy 10 éves, obes testalkatil, 6vodaskortol figyelemzavarral, kés6bb
tanulasi nehézséggel kiiszkodo, szorongd kisfiti esetét mutatjuk be. Ismételten
jelentkezd, hirtelen kialakulo, nyakra, arcra kiterjed6 kipirulas, tachycardia, mell-
kasi fajdalom, félelmi reakcid, panik-szerli roham hatterében natrium-glutamat
érzékenyseg igazolodott.

[zfokozo-mentes étrend mellett az emlitett rosszullétek megsziintek, egyidejiileg
az addig talsulyos kisgyermek sokat fogyott, a korabbi figyelem-, tanulasi zavar
is megsziint.Felmeriil, hogy a korabbi kognitiv funkcidzavar oka is a natrium-
glutamat érzékenység lehetett. Valosziniileg igen, hiszen a glutaméat szerveze-
tiinkben olyan aminosav, mely az idegsejtek kozotti ingeriilet-atvitelben jatszik
szerepet.

A csalad a kozos tarsadalmi felelosségvallalast elomozditva ételreceptekkel, ta-
nacsokkal ellatott egészségiigyi kiadvanyt szerkesztetett €s adatott ki. A kiadvanyt
szeretettel kiildik a kongresszus résztvevdinek
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Jegyzetek

31



A kongresszus tamogatoi:

IEWAN Magyarorszag

Meditop Kft.
Numil Kft.

GL Pharma
Ewopharma
LBT Kft.
Sanofi-Aventis Zrt.
Meyra-Ortopedia Kft.



