
OTROKU IN MLADOSTNIKU

motnje presnove in druge nevrodegenerativne ter genske bolezni. Trdovratne epilepsije lahko nastanejo kot 
-

-

.
K temu pripomore tesno sodelovanje med timi na primarni in terciarni ravni obravnave.

-
lopment. Rare causes are inborn errors of metabolism and neurodegenerative and genetic diseases. Refracto-

-
severe

-
atment side effects and minimized cognitive risks, are the goals of comprehensive management in these pati-



UVOD

-
-

-

displazije, pri katerih je potek epilepsije lahko zelo 
-

lisencefalijah, hemimegaencefalijah in spremem-
bah pri nevrokutanih sindromih, kot sta tuberozna 

-

-
-

tere prirojene motnje presnove in gensko pogojene 

idr. Med genetskimi boleznimi in/ali presnovnimi 
-
-

Trdovratna epilepsija nastane lahko kot posledica 
pridobljenih bolezni, na primer po virusnem encefa-
litisu ali gnojnem meningitisu, ali pa kot posledica 
drugih vnetnih ali avtoimunih bolezni osrednjega 

-
-NMDAR).

-

-

zlasti pomembni genski dejavniki, na primer sin-

-
-
-

-
rabljamo pojem -
ktroencefalografske nenormalnosti same prispevajo 

Nekateri
-

v ospredju, in epileptiformnimi nenormalnostmi, 

v elektroencefalogramu (EEG) , ne pa nujno tudi 

-

-

-
utov sindrom, Landau Kleffnerjev sindrom epilep-

spanju. Gre za redke sindrome, katerih kumulativna 
-
-

 opozarja na pod-
skupino bolnikov s hudo epilepsijo, kjer pogoste 

-
tivni vpliv na otrokov razvoj, razvojno zaostajanje 

-

obojestranski sinhronizaciji, ki jo lahko stopnjujejo 
-

-
nih generaliziranih ali sekundarno generaliziranih 
napadov (6). Ti se utegnejo izkazati za izraz simp-

-

-

podobno spazmom. Tudi elektroencefalografske 
nenormalnosti so pogosteje generalizirane. Nave-



-
-
-

-
-

-

-

-

in 60. mesecem, najpogosteje okrog tretjega leta. 

-

relativno benigno generalizirano epilepsijo z vro-
-

, ), pa so bili posamezni otroci 

-
kov ( -
ceptorjev GABA (

niso ugotovili nobene mutacije navedenih genov. 

-

-
dnih in kratkih posameznih ali serijskih trzljajev 

opazimo le kinkanje z glavo (angl. )
-

oklonizma,

-

-

se pojavljajo predvsem podnevi, kasneje pa med 

-
kokrat preidejo v nekonvulzivni status, ki je zelo 

ponehalo po uvedbi valproata v visokem odmerku 
-
-

slab napovedni znak. 

-
-

sto zasledimo difuzno monomorfno aktivnost theta 

-

-

-

-

hipsaritmijo. Razen nenormalnih izvidov EEG so 



-
ne slikovne preiskave za prikaz struktur osrednjega 

-
dostnega nadzora nad napadi, zato ima v praksi kma-

dodamo lamotrigin, vendar previdno, saj lahko v ne-

-
pini in v primeru absenc in nekonvulzivnih statusov 

-
-

kovitosti felbamata, zdravila, ki je sicer registrirano 

dosegli s felbamatom celo popoln nadzor nad napa-

za epilepsijo otrok in mladostnikov.

poteku je izid relativno ugoden pri polovici otrok, 
saj po treh letih napadi preidejo, ostane lahko le bla-
ga umska manjrazvitost. Del otrok z MAE pa ima 

v odraslo dobo, ostane pa tudi huda umska manjra-

-

-

se poglablja nazadovanje v kognitivnem razvoju 

Gre za redek sindrom, incidenca naj bi bila manj kot 

-
-

pogosteje v genu

-

-

-

-

febrilno stanje. Telesna temperatura ob napadu je 
-

-

opredeliti.

aktivne epilepsije, ko konvulzivni napadi postajajo 

-

napadi se pojavljajo zlasti med prvim in petim letom 
starosti, lahko so generalizirani, lahko pa se poja-

-
-

so prisotni drobni trzljaji obraza ali distalnih delov 
-

), ko otroci strmijo, kontakta 



-
dno se lahko pojavijo tudi druge vrste napadov, 

-

mioklonizme ali absence. 

-
-
-

-

-
-

-
kratnih trnov in kompleksov trn-val postajajo vse 

-
-
-

Laboratorijske preiskave krvi in urina so v mejah 
-

-

-

-

zonisamid, vendar bolj v zgodnjem poteku bolezni.

-
gin in fenitoin, ki so pri sindromu Dravet kontrain-

-

-

trdovratne epilepsije prisotno tudi nazadovanje v 
-

matike (motnje govora, motnje hoje, motnje v koor-
-

-

-
-

-
teranski mioklonus), bolezen Lafora, ceroidne li-

-
-

Unverricht-Lundborgovi bolezni, kjer ob dobrem 



medtem ko je pri bolezni Lafora, ceroidni lipofu-

lipofuscinozo, enega z boleznijo Lafora in bolnike z 
Unverricht-Lundborgovo boleznijo. Slednja se po-

drugih regijah po svetu naj bi bil njen pojav spora-

potrjeno Unverricht-Lundborgovo boleznijo. 

-
-
-

-
nazepam, nato valproat, piracetam, topiramat, leve-

-

cerebelarna simptomatika z leti napredujeta in lahko 

RASMUSSENOV SINDROM

Rasmussenov encefalitis je redka bolezen, kjer naj 

-
vratne epilepsije.

prisotni znaki vnetja, izgube nevronov, znaki aktiva-

-

receptorju GluR3, vendar ne pri vseh bolnikih z Ra-
-

les so ugotovili tudi pri nekaterih drugih epilepsijah. 
-

ti T pomembno vlogo pri nastanku vnetja, medtem 

-
-

Nato sledi akutno obdobje s trdovratno epilepsijo. 

napade, enostranske ali sekundarno generalizirane 

distalnih delov udov ali obraza, ki trajajo najmanj 

-

-

-
-

ali tik pod skorjo. Tu 

-

-

tudi kontralateralno.

-

vendar je ta indicirana le v dvomljivih primerih.

-

naj bi bili rezultati zdravljena s hemisferotomijo (ki-

-
dulatornim zdravljenjem (dolgotrajno prejemanje 
steroidov, intravenskih imunoglobulinov, plazma-



-
visna od tega, kako intenziven je potek bolezni in 

-

-
-

no obravnavati v specializiranih centrih za epilepsi-

nuditi otroku in mladostniku optimalno zdravljenje, 

zdravljenje s ketogeno dieto ali imunomodulatorno 

Nekatera od teh medicinsko zahtevnih zdravljenj 
terjajo usklajeno sodelovanje osebnega zdravni-
ka ter zdravnika na sekundarni in terciarni ravni. 
Otroci in mladostniki s trdovratno epilepsijo so po-
gosto ovirani v umskem razvoju, v vsakodnevnem 

-
ka, poleg medicinske oskrbe pa je potrebna tudi 

obravnava otroka. Neredko je potrebna psihosocial-
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