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Tisztelt Kollégak!

A 2017-es év nagy Unnep a Pécsi Tudomanyegyetem és annak polgarai szamara, ugyan-
is az egyetemlink alapitasanak 650. éviorduldjat Unnepeljlik. Az egyetem 1367-ben kelt
alapftd oklevelében mar olvashatd, hogy ,Pécs a tudomany magvainak terjesztésére ku-
Idndsen alkalmas’, ennek értelmében hivjuk szeretettel vendégeinket a Magyar Gyermek-
neuroldgiail Tarsasag 41. kongresszusara Pécsre 2017. méajus 18-20. kdzott,

Még egy jelentés okunk van Unneplésre, ugyanis a Gyermekgyogyaszati Klinika Neuro-
logiai Osztalya is a tapasztalt felnétt életkoraba lépett, 50 éves az idén! Egyike vagyunk
az orszag 6t onalldan mikodd gyermekneuroldgial osztalyanak. Felnétt neurologus kollé-
gam mondta egyszer egy pécsi, az osztalyon tortend latogatasa utan, hogy irigyel minket
a szines beteganyagunkért. Igen ez igy van, az UjszUldttkortdl kezdve, a serdllé kortig
latunk el gyermekeket, legyen az epilepszia, neuroimmunolégiai vagy neuromuscularis,
onkolégial vagy neurodegenerativ betegség. A tarsszakmakkal valo egylttmikodés, a
genetikal, immunoldgiai laboratoriumok, az idegsebészeti hattér és a magas szinvonall
képalkotd diagnosztikai eljarasok igénybevétele nélkllozhetetlienek munkankhoz. A kettds
kerek évforduld kapcsan gondoltuk azt, hogy Pécsre hiviuk a gyermekneuroldgia szakma
irant érdekléddket.

A Tarsasag vezetésége Ugy hatérozott, hogy idén a genetika, az UjszUlétt neuroldgia és
a gyermekkori epilepszia lesz a tudomanyos Ulés vezetd téméja a gyermek-idegsebészet
mellett.

Orvendetesen sok és érdekes eléadas bejelentés érkezett mind a négy 16 ttmakorben.
Felkért eléadoink: Tulassay Tivadar akadémikus, aki a neuroldgiai és pszichiatriai betegsé-
gek perinatalis gydkereirél fog beszélni. Abraham Hajnalka a PTE Orvosi Bioldgiai Intéze-
tének vezetdje az emberi agykéreg morfoldgiai fejlédését mutatja be. A Magyar Perinato-
|6giai Tarsaséag elndke Szabd Miklds az Ujszulottkorban szerzett maradandd idegrendszeri
karosodasokrol szol. Kovacs Tamas neonatologust kértlik fel az Ujszuldttkori convulsiokkal
kapcsolatos Ujabb ismeretek bemutatéasara. Rudas Gabor pedig az UjszUldtt neuroradio-
logidba nydijt majd betekintést. Molnar Maria Judit professzor a Ritka Neurologial Betegsé-
gek Kézpontjanak vezetdje a XXI. szazadi neurogenetikat mutatja be.

A szombati nagyon népszer( ,Szines gyermekneurologia’ szekciok idén is garantaltan
szines palettat mutatnak majd be az egyéb témakordkbdl. Immar hagyomanyosan meg-
kértlk az European Paediatric Neurology Society idei Education and Training kurzusan
résztvevd fiatal kollégéainkat, hogy roviden ismertessék az eléadasokat s mondjak el
hogy mit tartottak legérdekesebbnek, legfontosabbnak, atadandénak a tobbiek szaméara
(Highlights).

A kongresszus helyszine a Szentagothai Janos Kutatokézpont lesz.

Az els6 nap estéjét a Zsolnay negyedben Uk, pénteken pedig a belvarosi Palatinus
Hotel patinas Bartdk terme lesz a vacsora szinhelye. Itt kerll sor a gyermekneurolégusok
dalversenyére is.

Bizunk abban, hogy a méajusi tavaszban sok kolléga latogat majd el a Magyar Gyermek-
neuroldgiai Tarsasag évi kongresszusara.

Dr. Hollody Katalin

a Tarsasag elndke



A kongresszus févédnokei

Prof. Dr. Bodis Jozsef

a Pécsi Tudomanyegyetem rektora

Pava Zsolt
Pécs Megyei Jogu Varos polgarmestere

Dr. Velkey Gyorgy

a Magyar Gyermekorvosok Tarsasaga elndke

Helyi szervezdk

PTE Gyermekgyogyaszati Klinika, Gyermekneurologiai Osztalya
7623 Pécs, Jozsef Attila utca 7.

Tudomanyos szervezd bizottsag

Dr. Hollody Katalin einok
Dr. Szever Zsuzsa titkér
Dr. Cstillég Zsuzsa
Dr. Kollar Katalin
Dr. Liptai Zoltan

Tamogaték
Actelion
Biomedica Hungaria Kft.
Genzyme (Sanofi)
G.L. Pharma M.K.KK,
Medicina Kényvkiadd Zrt.
Meditop
Numil Kft.
Orphan
Pharmacenter Kft.

ALTALANOS INFORMACIOK

A kongresszus és a regisztracio helyszine:
Szentagothai Janos Kutatokdzpont, Pécs
7624 Pécs, lfjusag utja 20.

Parkolas

Felhivjuk figyelmUket, hogy Pécs belvarosaban és a kongresszus kornyezetében is fizetés
parkolas lehetséges a kijelolt parkolohelyeken. A Szentagothai Kutatokdzpont éplilete el6tt
kdzvetlentl parkolni nem lehet!

A kongresszus helyszine mellett 10 méterre fizetés PTE egyetemi/szivklinikal parkolod Uze-
mel, ahol a foglaltsag fliggvényében all rendelkezésre parkolohely. A Makar Sporthotelnél
ingyenes parkolasi lehetéség all az ott megszalld vendégek rendelkezésére. A tobbi szal-
lodaknal, kérjUk tajékozddjanak elézetesen a lehetéségekrdl.
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7. Paulus Etterem

Regisztraciés iroda nyitva tartasa
2017. majus 18., csttértdk  8.30 — 18.00
2017. majus 19., péntek ~ 8.00 - 18.00
2017. m&jus 20., szombat  8.00 — 12.30

Szervez6 iroda

Benyhe lldiké, Gaitz Eva, Huba Stefania

Congressline Kift.

1065 Budapest Révay koz 2.

Telefon: +36 1 429 0146, +36 1 312 1682 congress
Fax: +36 1 429 0147 when your event smiles
E-mail: huba@congressline.hu

www.congressline.hu



Részvételi dijak

Tarsasagi tagok 21.500.-Ft 24.000.-Ft 26.000.-Ft
Nem tagok 25.500.-Ft 27.500.-Ft 29.000.-Ft
Rezidens / PhD /
nyugdijas / 13.000.-Ft 156.000.-Ft 16.000.-Ft
orvostanhallgatd
Kiallito 26.000.-Ft 26.000.-Ft 26.000.-Ft
Kisér6 11.000.-Ft 13.000.-Ft 14.000.-Ft
Napijegy csUtortok 12.000.-Ft
péntek 13.000.-Ft
szombat 8.000.-Ft

A részvételi dij 27% Afa-t és 6.375.-Ft kozvetitett étkezést tartalmaz.

A részvételi dij tartalmazza:

* a kongresszuson valo részvételt

* a kongresszus kiadvanyait

* a kaveszlneteket

* mindharom napi ebédet

* a csUtortok esti programot és konny( vacsorat
* a péntek esti kdzds vacsorat

A Kkiséréi részvételi dij tartalmazza:
* a csUtortok esti programot és konny( vacsorat
* a péntek esti kdzds vacsorat

A napijegy ara tartalmazza:
az aznapi részvételt a tudomanyos programon, a kit(izét, a programflzetet és a kavészu-
neteket.

Ebéd

A kongresszus mindharom napjan ebédet a kdzeli Paulus étteremben, annak az MGYNT
Kongresszus részére zaszldval kijelolt részén biztositunk (cim: Pécs, Ifjusag Utja 4.). Az
étterem a Szentagothai Kutatokdzponttdl 5 perc sétara talalhatd. Ebédelni kizardlag névre
57010 kitlizével lehetséges, a programban kijeldlt ebédidd keretein belll,

oy

Névkitiizé

Az eléadasok, ill. a kiallitas csak névkitlzédvel latogathatok! Felhiviuk a regisztralt résztvevék
figyelmét, hogy a regisztraciokor kapott névkitlzét feltétlentl érizzék meg és tartsak ma-
guknal, mert a csUtortdk esti programra és péntek esti vacsoréara ez lesz a belépd!

Kiallitas
A kongresszus telies ideje alatt gydgyszer- és gydgyaszati segédeszkdz gyartd cégek
kidllitasa tekinthetd meg az Ulésterem eléterében.

Internet

A Szentagothai Kutatokézpontban WiFi rendelkezésre all.
Haldézat neve: PTE-Conference

Jelszd: MGYNT2017

Tarsasagi Programok

Csiitértokon, majus 18-an Zsolnay negyed latogatas

(Indulés 18.00 drakor busszal a Makar Sporthotelbdl, 18.15-kor megalld a Millennium Hotelnél)
18:30-t0l: séta a negyedben, Gyugyi gylijtemény megtekintése vezetéssel, csoportosan

M21 Galéria — A Magyar KépzémUvészeti Egyetem és a PTE MUvészeti Kar doktorandusz
hallgatdinak valogatott kbzos kidllitasanak megtekintése

19:30-t6l: vendégvard falatok a Zsolnay Etterem teraszan

(rossz id6 esetén: az M21 Galéria el6terében)

20:30 transzfer vissza a szallodakhoz

Pénteken, majus 19-én k6zds vacsora a Palatinus étteremben
(Indulas 19:15 drakor busszal a Makar Sporthoteltdl)

19:30-t0l: kdzds vacsora, kozgyllés

23:00 transzfer vissza a szallodakhoz

El6adasok

Az eléadasok id6tartama 10 perc + 5 perc vitaidd, az ettél eltérd idétartamokat a program-
flzetben és a visszaigazolasokban is jeleztUk.

Kérjik az eléaddkat az eléadasok idejének pontos betartaséra, a nagyon feszitett kong-
resszusi program miatt.

Az el6adasok feltdltésére az adott eléadasblokk elétti sziinetben vagy korabbi szlinetek-
ben van lehetéség!

Akkreditacio

A kongresszus akkreditélasra ker(ilt, 18 + 5 tovabbképzési pont szerezhetd.



RESZLETES PROGRAM

2017. MAJUS 18. CSUTORTOK
10:30 - 11:00 Vi=elNNaIe)

IECCERERCOP )S7ULOTT NEUROLOGIA
Uléselndk: Gyorgy llona, Hollody Katalin

Ujsziilétt neurolégia a kezdetektdl napjainkig (15 perc)
Gyorgy llona

Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Intézet, Debrecen

Neuroldgiai és pszichiatriai betegségek perinatalis gydkerei (20 perc)

Tulassay Tivadar
Semmelweis Egyetem |. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika, Budapest

Az emberi agykéreg morfologiai fejlédése peri- és postnatalis korban (20 perc)
Abraham Hajnalka

Pécsi Tudomanyegyetem Altalanos Orvostudomanyi Kar, Orvosi Biolégiai Intézet és Kézponti
Elektronmikroszképos Laboratérium, Pécs

Ujsziiléttkorban szerzett maradandé idegrendszeri karosodasok
- amit tudunk és amit nem (20 perc)
Szabo Mikios

Semmelweis Egyetem I. sz. Gyermekgyodgyaszati Klinika Ujszlétt Intenziv Osztaly, Budapest

Az érett ujsziiléttek Hypoxias-Ischaemias Encephalopatiajanak (HIE)
neuroradiolégiaja (15 perc) )
Rudas Gabor, Varga Edit, Méder Undke, Szabo Mikios

Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont és I. Gyermekklinika, Budapest
12:30 - 14:00 JM=sl=b]

ZHOENISRISEY UJSZULOTTKORI CONVULSIOK
Uléselnok: Kovacs Tamés, Meré Gabriella

Ujsziiléttkori convulsiok a neonatolégus szemszogébal (15 perc)

Kovacs Tamas
Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekklinika, Debrecen

Ujsziilott- és fiatal csecsemdékori convulsiok differencialdiagnosztikaja (15 perc)
Hollody Katalin, Nagy Eszter

Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Klinika, Neurolégiai Tanszék, Pécs

Ujsziilott- és fiatal csecsemdkori paroxysmalis események megitélése -
felismerhet6-e az epilepszia csak egy video felvétel megtekintése alapjan?
Nagy Eszter, Major Alexandra, Farkas Nellf, Hollody Katalin'

'Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Klinika, Neuroldgiai Tanszék, Pécs
?Pécsi Tudomanyegyetem, Bioanalitikai Intézet, Pécs

Ujsziilottkori fokalis rohamok - szines etiolégia

Grabicza Anita, Bessenyei Monika, Nagy Andrea, Pataki Istvan
Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyodgyaszati Intézet, Debrecen

Ujsziilottkori status epilepticus hatterében allé mély agyi vénas thrombosis
és kovetkezményes stroke
Mellar Monika!, Rosdy Beata!, Moser Judit, Szlics Orsolya’, Rudas Gabor®

'Heim Pal Gyermekkaorhaz Neuroldgia, Budapest
’Heim Pal Gyermekkorhaz Belgydgyaszat, Budapest
SSemmelweis Egyetem MR Kutatokdzpont, Budapest

1515 — 15:30 JMONV=SyAUINI=a

(SRRl |/ )SZULOTT NEUROLOGIA I
Uléselndk: Fogarasi Andras, Rudas Gabor

Korszerii neonatalis neuroradiolégia (20 perc)
Rudas Gabor

Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest

Teljestest hipotermia osztalyunk gyakorlataban

Merd Gabriella, Szabo Katalin, Marian Erzsébet, Dicsé Ferenc
Szabolcs-Szatmar-Bereg Megyei  Koérhazak és  Egyetemi  Oktatokérhaz, Jésa Andréas Oktatokorhaz
Gyermekosztaly NIC, Nyiregyhaza

Ujsziiléttkori hypotonia

Elmont Beatrix, Gardos LaszIo
Zala Megyei Szent Rafael Kérhaz, Csecsemd és Gyermekosztaly, Zalaegerszeg

Az ujsziléttkori sziirés szerepe a homocisztinuriaban

Zsidegh Petra

Semmelweis Egyetem AOK I.sz. GyermekKlinika, Anyagcsere SzUr6- és Gondozd Kézpont, Budapest

18:00 ZSOLNAY NEGYED latogatas (transzfer a Makéar Sporthoteltél)



2017. MAJUS 19. PENTEK

8:30-10:30 GENETIKA .
Uléselndk: Kollar Katalin, Hadzsiev Kinga

Enyhe izomgyengeség - CK emelkedéssel

Dobner Sarolta, Jemey Judi€, Zsidegh Petra®, Molnar Maria Judit', Berthold StreubeP,
Liptai Zoltar?

'Szent LaszI6 Korhaz, Budapest

°Budai Gyermekkorhaz, Budapest

sSemmelweis Egyetem, |. Gyermekklinika, Anyagcsere Labor, Budapest

*Semmelweis Egyetem, Genomikai Medicina és Ritka betegsegek Intézete, Budapest

SArchimed Life Science Gmbh, Bécs

Congenitalis ptosis és ami mégétte van

Cserhati Helga', Dobner Sarolta?, Szabo Nora®, Filiczki Gabriella®, Nagy Adrienn®,
Vargyay Evab, Herczegfalvi Agnes®

'Heim Pal Gyermekkaorhaz, Neuroldgia osztaly, Budapest

°Egyesitett Szent Istvan és Szent Laszlo Kérhaz, Gyermekinfektoldgiai osztaly, Budapest

SBudai Gyermekkorhaz, Epilepszia-neurolégia ambulancia, Budapest

‘Semmelweis Egyetem Il.sz. Gyermekklinika, Gyermekneurologiai osztaly, Budapest
5Jasz-Nagykun-Szolnok Megyei Hetényi Géza Kérhaz- Rendel6intézet, Szolnok

SMarkhot Ferenc Oktatokérhaz és Rendeldintézet, Csecsemd- és Gyermekgyodgyaszati Osztaly, Eger

Egy extrém ritka betegség: korai 6regedés szindroma neonatalis tipusa
Fekete Balint Andras?®’, Farkas Mark Kristof ', Molnar Maria Judiit?, Farkas Viktor’
'Semmelweis Egyetem |. sz. Gyemekgyogyészati Klinika, Budapest

2Semmelwels Egyetem, Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete, Budapest

Neurofibromatézis-2 egy esetiink kapcsan

Cserhati Helga, Mellar Monika', Moser Judit’, Rosdy Beata, Kovacs Eval, Rudas Gabor?,
Dobner Sarolta®, Nagy Gabor*

'Heim Pal Gyermekkaorhaz, Budapest

2Semmelwels Egyetem MR Kutatod Kézpont, Budapest

SEgyesftett Szent Istvan és Szent LaszIo Kérhaz, Budapest

4Orszagos Klinikai Idegtudomany Intézet, Budapest

m-TOR inhibitor terapia sclerosis tuberosaban, nemzetkézi és hazai
tapasztalatok

Gyorsok Zsuzsanna, Fogarasi Andras
Magyar Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkdrhaza, Budapest

Familiaris akut nekrotizalé encephalopathia (ANE1)
Liptai Zoltar?, Dobner Sarolta', Benke Peéter', Rosdy Beata?, Szocs Anna®, Hollody Katalir?,

Beke Agnes®, Fleur Vansenne®

'Szent LaszI6 Korhaz, Budapest

’Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

sSemmelweis Egyetem, MR Kutatd Kézpont, Budapest
4Pécsi Tudomanyegyetem Gyermekklinika, Pécs

SPetz Aladéar Kérhaz, Gyér

SUniversity Medical Center Groningen, Groningen
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A cerebrotendinosus xanthomatosisrél két betegiink kapcsan
Hadzsiev Kinga', Fekete Anett!, Komlosi Katalir?, Stefan Diedrich?, Oliver Bartsch?, Ulrich
Zechner?, Melegh Béla

'Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont Orvosi Genetikai Intézet, Pécs
2Johannes Gutenberg-Universitat Mainz, Institut fur Humangenetik, Mainz

Meg[(ésett motoros fejlédés — és ami mogotte lehet
Till Agnes', Skobrak Andrez?, Telcs Borbala®, Czaké Marta 1, Hollody Katalir?,

Hadzsiev Kinga'

'Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Orvosi Genetika Intézet, Pécs

?Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Gyermekgydgyaszati Klinika Neuroldgiai Tanszék, Pécs
5Szent Margit Kérhaz Fejlédésneuroldgiai Osztaly, Budapest

10:30 = 11:00 A\Vi=sy4UIN=a

11:00 — 11:15 A SZENASY-EMLEKEREM ATADASA

11:116 - 12:25 GENETIKA 1I.
Uléselnok: Herczegfalvi Agnes, Liptai Zoltan

A neurogenetika szerepe a XXI. szazadi gyermekneurolégiai ellatasban (25 perc)

Molnar Méria Judit
Semmelweis Egyetem Molekuléris Neurologiai Klinikai és Kutatasi Kézpont — A Ritka Neurologiai Betegségek
K&zpontja, Budapest

Génterapias lehet6ségek Magyarorszagon. Eddigi tapasztalatok és jovobeni
lehet6ségek

Herczegfalvi Agnes', Liptai Zoltar?

'Semmelweis Egyetem Il. Gyermekklinika, Budapest

2Szent LaszIo Kérhaz, Budapest

Ujdonsagok a DMD és az SMA diagnosztikajaban és terapiajaban

Karcagi Veronika', Serly Juliannd, Palmafy Beatrix?, Rosdy Beata®, Herczegfalvi Agnes®
lIstenhegyi Géndiagnosztikai Centrum, Budapest

“Orszagos ldegsebészeti Tudomanyos Intézet, Budapest

“Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

‘Semmelweis Egyetem Il. Gyermekklinika, Budapest

Preimplantacios genetikai diagnosztika alkalmazasa monogénes 6roklédé-
sii neuroldgiai betegségekben

Varga Tuinde', Lotz Gabor', Matyas Szabolcs®, Kanyo Katalin®, Szentirmay Zoltan'
lIstenhegyi Géndiagnosztikai Centrum, Budapest

’Kaali Intézet, Budapest

5Szent Janos Koérhaz Budai Meddéségi Centrum, Budapest

"



12:25 — 12:45 Actelion Pharmaceuticals Hungary Kft. tamogataséaval

A Niemann-Pick C betegség el6fordulasa, genetikaja és kezelési lehet6ségei
Szakszon Katalir?, Berényi Ervir?, Balogh Istvan®

'Debreceni Egyetem, A\ta\énos Orvostudomanyi Kar, Gyermekgyodgyaszati Intézet, Debrecen
?Debreceni Egyetem, A\talénos Orvostudomanyi Kar, Orvosi Képalkoto Intézet, Debrecen
SDebreceni Egyetem, Altalanos Orvostudomanyi Kar, Klinikai Genetikai Tanszék, Debrecen

12:45 — 14:00 M==i=D)

14:00 — 15:30 ZM=NEESyAIN
Uléselndk: Rosdy Beata, Siegler Zsuzsa

Csecsemdkori familiaris és nem familiaris benignus convulsiok

Siegler Zsuzsa', Rosdly Beata®, Fogarasi Andras’
"Magyar Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkdrhaza, Budapest
°Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

FS plusz formakorii epilepszia diagnozis felallitasanak nehézségei
egy perinatalisan sériilt gyermek esetében
Piegler Anna, Kollar Katalir?, Moser Judit, Mellar Monike?, Rosdy Beata?, Hadzsiev Kinga®

"Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest
’Heim Pal Gyermekkorhaz, Neuroldgia, Budapest
SPécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

HHVG6 fert6zés ritka sz6vodményeként fellépé encephalitis és temporalis le-
beny epilepszia immunkompetens kisdednél

Solymar Natalia', Rosdy Beata!, Kollar Katalii, Moser Judit’, Mellar Monika!, Nagy Imola,
Rudas Gabor’

"Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest
2Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest

Neonatalis életkorban indulé epilepszia sclerosis tuberosa talajan
Rosdy Beata', Mellar Monika, Moser Judit, Kollar Katalin', Rudas Gabor®, Barsi Péter’

"Heim Pal Gyermekkorhaz Neurologia, Budapest
2Semmelwels Egyetem MR Kutatokdzpont, Budapest

Korai myoclonusos epilepszias encephalopathia supression burst mintaval
- egy eset kapcsan.

Kollar Katalirt, Rosdly Beata!, Moser Judit’, Mellar Monika', Barsi Peter?, Ujalusi Aniko®
"Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

2Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest

SDebreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Debrecen

Megnévekedett resting-state EEG funkcionalis konnektivitas benignus
centro-temporalis epilepsziaban

Bessenyei Monikd, Clemens Béle?, Puskas Szivia®, Emii Mikios?, Spisak Tamas’, Opposits Gabor*
'Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Intézet, Debrecen

?Kenézy Gyula Korhaz és Rendel6intézet, Debrecen

*Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont Neuroldgiai Klinika, Debrecen

“Debreceni Egyetem Klinikai Kdzpont Nuklearis Medicina Tanszék, Debrecen
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ST GROe) <A\VESZUNET

16:00 — 17:45 IDEGSEBESZET
Uléselnok: Bognér LaszIo, Blki Andras

Optikus gliomak kezelési lehetéségei

Bognar Laszlo, Fekete Gabor, Novak LaszIo
Debreceni Egyetem Klinikal Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Debrecen

Intraventricularis tumorok sebészi kezelése

Novak LaszIo, Fekete Gabor, Bognar LaszIo
Debreceni Egyetem Klinikal Koézpont, Idegsebészeti Klinika, Debrecen

Gyermekkori koponya agysériilések ellatasa a 2016-os ellatasi iranyelvek
tiikrében

Buki Andras', Kolumban Balint’, Toth Peter', Horvath Peter, Ezer Erzsébef
'Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Pécs
?Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Anesztezioldgiai és Intenziv Terapias Intézet, Pécs

A gerincsériilések korszerii ellatasa gyermekkorban

Schwarcz Attila
Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Pécs

Sebészi sz6vodmények és funkcionalis eredmények 2 évvel SDR miitét utan:
146 beteg prospektiv kdvetéses vizsgalata - kiilféldi tapasztalataink

Markia Balazs'?, Richard Edwards’
'Royal Hospital for Children, Bristol, UK
2Orszagos Klinikai [degtudomanyi Intézet, Budapest

Liquor keringési zavarok uUjsziilott és csecsemdkorban, az idegsebészeti
ellatas lehet6ségei

Bacsa Eszter, Vet Ferenc, Horvath Zsolt, Doczi Tamas
Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Pécs

Robot asszisztalt sztereotaxias jelolés extratemporalis szelektiv resectio
eseteiben - a brain shift kivédése
Markia Balazs, Jeffery SMIT, Mohamed A, Nicolae L, Likeman M, Sandeman D.R.

Bristol Royal Hospital for Children, Department of Neurosurgery, Bristol, UK

Busztranszfer a Makar Sporthoteltdl

KOZGYULESSEL EGYBEKOTOTT KOZOS VACSORA
A PALATINUS SZALLO BARTOK TERMEBEN

13



2017. MAJUS 20. SZOMBAT

8:30 - 10:30 SZINES GYERMEKNEUROLOGIA |.
Uléselndk: Bessenyei Ménika, Péter Istvan

A Canavan-szindréma klasszikus és atipusos esete )
Fekete Anett’, Hadzsiev Kinga!, Gyorsok Zsuzsanna?, Zima Judith?, Till Agnes',
Melegh Béla'

'Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikal Kézpont, Orvosi Genetikai Intézet, Pécs
“Magyar Reformétus Egyhaz Bethesda Gyermekkornaza, Budapest

ElhGz6d6 tudatzavar. Mi allhat a hattérben?
Simon Gabor, Skobrak Andrea’, Csorba Eszter', Szasz Maria?, Rozsai Barnabas?,
Hollody Katalir?

'Somogy Megyei Kaposi Mér Oktatd Kérhaz, Csecsemd- és Gyermekosztaly, Kaposvar
?Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Klinika, Neurologiai Tanszék, Pécs

Sok hiihé... miért is? — A komplikalt migrén differencialdiagnosztikaja
Skobrak Andrea, Csorba Eszter, Nagy Ferenc!, Vajda Zsolé

'Somogy Megyei Kaposi Mér Oktatd Kérhaz, Kaposvar

?Kaposvari Egyetem Egészséglgyi Centrum Diagnosztikai és Onkoradiolégiai Intézet, Kaposvar

Hypoplasia pontocerebellaris és atrophia musculorum spinalis egy
csecsemdben

Peter Istvan', Rozsai Bamabas', Pal Endre?, Hollody Katalin’
'Pécsi Tudomanyegyetem Klinikal Kézpont, Gyermekgyogyaszati Klinika Neuroldgiai Tanszek, Pécs
?Péecsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Neurologiai Klinika, Pécs

Autoimmun kézponti idegrendszeri demyelinisatios kérképpel diagnosztizalt
eseteink 2000-2016 éves id6szakban, klinikai és terapias tapasztalatok
Menyel-Kiss Magdolna, Malik Aniko, Farkas Mark Kiistol, Szabo Lena®, Farkas Viktor

Semmelweis Egyetem, |. Gyermekklinika és Il. Gyermekklinika*, Budapest

Paraneoplasticus cerebellaris degeneratio

Moser Judit, Rosdy Beata!, Mellar Monika, Kollar Katalin', Viczena Veronika,
Beleznay Zsuzsann&’, Rudas Gabor®

'Heim Pal Gyermekkaorhaz Neuroldgia, Budapest

2Semmelweis Egyetem Laboratériumi Medicina Intézet Immunlabor, Budapest

sSemmelweis Egyetem MR Kutatokdzpont, Budapest

Ismeretlen eredetii roncsol6 agyvérzés 6 hetes csecsemoénél

Szamosdjvari Judit', Rosdy Beata!, Kollar Katalir?, Moser Judit', Mellar Monika', Gacs Eva?,
Scheuring NoemF, FPolovitzer Maria®, Balazs Gyorgy®, Kiss Gabriella®, Marosi Aniko®,
Varallyay Gyorgy?

'Heim Pal Gyermekkaorhaz, Neuroldgia Osztaly, Budapest

’Heim Pal Gyermekkorhaz Belgyogyaszati Osztaly, Budapest

SHeim Pal Gyermekkorhaz, CT Intervencios és Radioldgiai Osztaly, Budapest

“Heim Pal Gyermekkorhaz Kézponti Aneszthezioldgial és Intenziv Osztaly, Budapest

SHeim Pal Gyermekkorhaz, Haematoldgiai Ambulancia, Budapest

5Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest
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Grisel-szindréoma

Kicska Nora, Bessenyei Monika
Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Intézet, Debrecen

ORI < AV/ESZUNET

OOl /.~ FUROPAI GYERMEKNEUROLOGIAI TARSASAG
2017. APRILIS 4-7. KOZOTT BUDAPESTEN MEGRENDEZETT
TRAINING KURZUSANAK OSSZEFOGLALOJA,
A LEGFONTOSABB ,TAKE HOME MESSAGE"-K
Bevezet6: Hollody Katalin

CserhatiHelga - VeleszUletett anyagcsere betegsegek:
akut megjelenés

Telcs Borbéla — Hypoxias ischaemias encephalopathia

Lazics Klaudia — Intraventricularis vérzés, UjszUlottkori stroke
s sinus thrombosis

Cziniel Monika - Ujsztilsttkori idegrendszeri fertézések,

diagndzis, kezelés

Szamosujvari Judit — UjszUldttkori géresok semiologigja és kezelése

Szabd Noéra — Myasthenia szindromak
Solymar Natalia  — Neuromuszkularis betegségek terapidja
Dobner Sarolta — Klinikai ,kulcsok”

RO RO S/INES GYERMEKNEUROLOGIA I,
Uléselndk: Eimont Beatrix, Szever Zsuzsa

A hypotonia egyes ritka esetei I.

Filiczki Gabriella!, Szabo Nora?, Arvai Kristof®, Deak Gydrgy*, Dobner Sarolta®,

Giszll Erzsebet®, HegedUs Peter', Horvath Klara', Herczegfalvi Agnes'

'Semmelweis Egyetem, Il.sz. Gyermekklinika, Gyermekneurologiai osztaly, Budapest

“Budai Gyermekkorhaz, Epilepszia-neurologia ambulancia, Budapest

SPentaCore Laboratorium, Budapest )

‘Fejér Megyei Szent Gyorgy Egyetemi Oktatd Korhaz, Ujszilott, Csecsemd- és Gyermek Osztaly, Székesfehérvar
SEgyesitett Szent Istvan és Szent LaszIo Korhaz, Gyermekinfektologial Osztaly, Budapest

A hypotonia egyes ritka esetei Il.

Szabo Nora', Arvai Kristof, Deak Gdorgy?, Dobner Sarolta®, Filiczki Gabriella®?, Hegedlis
Peéter’, Szabo Léna®, Herczegfalvi Agnes®, Varga Edit®

'Budai Gyermekkorhaz, Epilepszia-neurologia ambulancia, Budapest

2Semmelweis Egyetem, Il.sz. Gyermekklinika, Gyermekneurologiai osztaly, Budapest

SPentaCore Laboratorium, Budapest ’

‘Fejér Megyei Szent Gyorgy Egyetemi Oktatd Korhaz, Ujszulott, Csecsemd és Gyermek osztély, Székesfehérvar
SEgyesitett Szent Istvan és Szent Laszlé Kérhaz, Gyermekinfektologial Osztaly, Budapest

5Semmelweis Egyetem MR Kutatod Kézpont, Budapest

Miért féliink a ketogén diétatél? — A nehézségek lekiizdése

Altmann Anna )
Szent Janos Korhaz és Eszak-budai Egyesitett Kérhazai, Budapest
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Ketogén terapia a mindennapokban - avagy: ne féljiink a ketogén diétatél

Szalayné Konya Zsuzsa
Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Dietetikai Szolgalat, Debrecen

Gyermekkori herpes encephalitis a rehabilitacié szemsz6gébdl

Tasnadi Emese, Kovacs Noémi, Kolumban Maria, Péley van
Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Pécs

A magyarorszagi SDR program 9I56 két événpk tapasztalatai
Vekerdy-Nagy Zsuzsanna'?, Paraicz Eva?, Csohany Agnes?, Medveczky Erika®,
Elmont Beatrix!, Nagy Adél, Nagy Andrea?, Fekete Gabor °, Bognar LaszIo®

'Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Orvosi Rehabilitacio és Fizikalis Medicina Tanszék, Debrecen
°Magyar Reforméatus Egyhaz Bethesda Gyermekkérhaza, Gyermekrehabilitacios Osztaly, Budapest
3Szent Janos Korhaz és Eszak-budai Egyesitett Korhazak, Gyermekrehabilitacios Osztaly, Budapest
4Zala Megyei Szent Rafael Kérhaz, Gyermekrehabilitacios részleg, Zalaegerszeg

“Debreceni Egyetem Kiinikai K&zpont, Idegsebészeti Klinika

7ZARS7O
Ebéd
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QINSTherapy” BIOMEDICA

VNS Therapy for paediatrics

Early intervention helps create brighter futures

Effectiveness that improves and is

maintained over time

« Multiple studies confirm VNS Therapy® effectiveness
in children

« Children experience favourable reductions in seizure
severity and duration

« Significant improvements in the Quality of Life (QoL)
have been demonstrated in children

_ivaNova

Health innovation that matters



ELOADAS OSSZEFOGLALOK

2017. MAJUS 18. CSUTORTOK
11:00 - 12:3 UJSZULOTT NEUROLOGIA

Ujsziil6tt neurolégia a kezdetektdl napjainkig
Gydrgy llona

Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgydgyaszati Intézet, Debrecen

Az el6adas ravilagit, mi tette szlikségessé az UjszUlott neuroldgia kialakulaséat. Bemutatja a
kezdeteket a XX. sz. elsé felében, majd ismerteti az elérelépéseket az utolsd 50 éviben: az
Ujszulbttkori reflexek, az izomtonus eltérések és a posturalis reakciok rendszerbe foglala-
sat, a koraszUlott-neuroldgia kialakulasat. Nyomonkaveti a specialis korképek felismerését,
valamint a technikai eszkozok fejlédését. A szakma hazai kialakulasanak ismertetése utan
ramutat a jelen allapotra és a jové perspektivéaira.

Neuroldgiai és pszichiatriai betegségek perinatalis gybkerei
Tulassay Tivadar
Semmelweis Egyetem |. sz. Gyermekgyogyéaszati Klinika, Budapest

Magyarorszagon a szlletések szama — az eurdpai fejlett orszagokéhoz hasonldéan — év-
tizedek ota lassu csdkkenést mutat. A kissulyU UjszUldttek szama ugyanakkor allandd
(8-9%), amely azt jelent, hogy a népessegen bellll az akut betegségek és azok késdbbi
szovédményeinek kockazatat hordozok aranya né. A neonatoldgia eredményességének
kdszdnhetden hazankban jelentésen javult a neonatalis mortalitasi mutatd és jelentésen
csOkkent a csecsemdéhalalozas is. Ez teoretikusan azt jelenti, hogy a perinatalis kezelés
kovetkezményel is hozzédadddnak a koraszUldttség, ill. az alacsony sulybdl adddd kocka-
zatokhoz.

Az életmindséget a késébbi életkorban jelentésen befolyasold legsilyosabb neuroldgiai
allapotot az UjszUlottek agykarosodasa okozza. A szlletés utani adaptéacié cardiovascu-
laris instabilitasa az agyvérzés legkomolyabb kivaltd oka. Ezt csdkkenteni lehet a szlilés
soran a fiziologias (,késéi”) kolddkzsindr ellatassal, amelynek eredményeképpen javul a
koraszUlottek hypovolaemidja, csdkken a vérnyoméas ingadozas és a kdvetkezményes
agyveérzes is. A fiziologias koldokellatas eredménye tovabba a jobb vas ellatottsag, amely-
nek kovetkeztében nemcsak az anaemia eléfordulasa csdkken, hanem javulhatnak a kog-
nitiv funkciok is.

A szlletés utani adaptacios zavaroktol fliggetlentl a koraszUlottség ténye és az alacsony
szlletési sUly gyermek és serdulékori pszichiétriai betegségek forrasa lehet (ADHD, autiz-
mus, kényszerspektrum zavarok).
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Az emberi agykéreg morfoldgiai fejlédése peri- és postnatalis korban
Abraham Hajnalka

Pécsi Tudomanyegyetem Altaldnos Orvostudomanyi Kar, Orvosi Bioldgiai Intézet és Kdzponti Elektronmikroszko-
pos Laboratérium, Pécs

Az agykéreg fejlédése egy magasan szervezett, hosszan tartd, komplex folyamat, amely
nem ér véget a szlletéskor. Tobb folyamat és jelenség a 40. gesztacios hét utan zajlik,
amely magyarazatot ad a gyermekek hosszan tartd motoros, érzelmi, viselkedési és kog-
nitlv fejlédésére.

Az eléadéas soran targyalasra kerlinek az agykéreg fejlédésének szlletés korlli és a posz-
tnatalis idészakban zajld folyamatai, mint a sejtproliferacio, a serkenté és gatld neuronok
morfoldgiai és neurokémiai érése, az idegsejtek kozott szinaptikus kapcsolatok kialaku-
lasa, valamint a myelinizacio. Emilitésre kerlinek azok az egyes agykeérgi terlletek kozott
megfigyelhetd morfologiai kildnbségek, amelyek az egyes kéregterlletek kozétti, a funk-
ciondlis érettség fokaban megjelend kulbnbségek hatterében alinak. Emellett bemutatasra
kerll az is, hogy milyen mddon érinti az agykéreg fejlédését a koraszUlés, kllonds tekin-
tettel a dontéen kognitiv funkciokeért felelés temporélis archi- és neurocortexben. Rész-
letesen elemezzik a gyrus dentatusban zajlé posztnatalis neuronképzédés, valamint az
idegsejtek érésének valtozasat koraszUlés hatasara. Emellett a koraszUlott és terminusra
szlletett csecsemdkben dsszehasonlitjuk az agykéregben féként praenatalisan jelen 1&vé
sejttipusok (pl. Cajal-Retzius sejtek) perinatalis eltlinésében, valamint a myelinizacio folya-
mataban, medfigyelhetd klldnbségeket.

Az érett ujsziilottek Hypoxias-lschaemias Encephalopatiajanak (HIE)
neuroradioldgiaja
Rudas Gabor, Varga Edit, Méder Undke, Szabo Mikios

Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont és |. Gyermekklinika, Budapest

Bevezetés: az asphyxia az érett UjszUldttek leggyakoribb betegsége (incidencia 0,3%). A
terapias ablak nagyon révid: 6 dra. Jelenleg a betegség diagndzisa a klinikai képen alapul.
A terapia az egész test hlitése.

Cél: a legfontosabb kérdések: 1. a klinikai kép dnmagaban vajon eléggé szenzitiv és specifi-
kus a megbizhatd diagnozis felallitasahoz? 2. Vajon az MR vizsgélat segithet-e differencialni
az akut, valodi asphyxia (amikor a hiités indikalt) és az azt utanzo egyéb megbetegedések
(vérzések, stroke, infekciok, anyagcserebetegségek, subakut HIE, stb.) kozétt, ahol a hiités
nem indokolt.

Moddszer és beteganyag: 152 érett UjszUlbttet vizsgaltunk MR-rel az élet elsd 2 napjan,
akiknél felvetédott a HIE diagndzisa. Az MR vizsgélatot Philips Achieva és Ingenia 3T beren-
dezésekkel vegeztik T1, T2, T2* Diffuzid szekvenciak és MR Spektroszkopia felhasznala-
saval,

Eredmények: az MR vizsgélat alapjan 32 (21%) UjszUl6ttnél nem volt bizonyiték HIE-re (7
stroke, 17 IVH, 4 esetben mas korkép mig 4 esetben mindenféle koros eltérés nélkdl) és
ugyanakkor 21 (14%) betegnél subakut HIE-t talaltunk.

Kovetkeztetés: A HIE jelenlegi diagnosztikéja elégtelen ennek kovetkeztében a betegcso-
port rendkivll heterogen és 53 (35%) UjszUldttnél a telies test hlités indokolatlan volt. Ered-
ményeink felniviak a figyelmet a lehetd legkorabbi MR vizsgélatok nagy jelentéségére a HIE
diagndzisanak felallitasakor.
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ZEeOERRIE UJSZULOTTKORI CONVULSIOK

Ujsziilottkori convulsiok a neonatolégus szemszégébél

Kovacs Tamas
Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekklinika, Debrecen

A konvulziok UjszUldttkorban gyakoribbak, mint a késébbi életkorokban és altalaban vila-
gos ok azonosithatd a hatterikben, ritkak az idiopathias vagy jol meghatarozott epilepsia
szindroma részeként jelentkezd esetek. DONtd tdbbséglkkel a neonatolégus talalkozik
elészor és gyakran jelentés problémat jelent a diagndzis és a terapias indikacio felallitasa,
valamint a teend6k meghatarozasa és annak megftélése, hogy mikor sziikséges neurolo-
gust bevonni. Utdbbi szempontbdl a neuroldgus elérhetdsége is jelentds tényezd.

Az UjszUlbttkor gdresdk egy része szubklinikal, ugyanakkor sok korosnak latszo, és kon-
vulzionak tiné jelenséget nem kisér EEG eltérés. Nem teliesen vilagos az sem, hogy az
esetleges rossz neuroldgiai kimenetelért mennyire a konvulzid maga, vagy mennyire a
héattérben allo agysértlés tehetd felelésseé, rdadasul az antikonvulziv szerek dnmaguk-
ban is karositjak a fejlédd agyat. Mindezek kdvetkeztében nem egyértelm( az sem, hogy
minden goéresot (klinikal, subklinikai) csillapitani kell-e. A bizonytalanséagot fokozza, hogy
az els6 generacios antikonvulziv szerek relative ineffektivek, a barbituratok és phenytoin
hatékonyséaga példaul minddssze 30-55% kordl van. Ez ahhoz vezet, hogy egyre gyakrab-
ban kerlinek alkalmazéasra off-label gydgyszerek ebben a vulnerébilis betegcsoportban,
amelyek mellett az adverz események kockazata igen magas. Csak néhany Ujabb ké-
szitmény UjszUldttkort alkalmazasaval kapcsolatban (pl. Bumetanide) torténtek értékelhetd
klinikai vizsgéalatok.

Az eléadas célja, hogy az emlitett nehézségek és hazai viszonyok mellett, a jelenlegiisme-
retek birtokaban legidealisabbnak latszd diagnosztikus és terapias modszereket attekintse
a neonatologus szemszogehbdl,

Ujsziilott- és fiatal csecsemd&kori convulsidk differencialdiagnosztikaja
Hollody Katalin, Nagy Eszter

Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Klinika, Neurolégiai Tanszék, Pécs

Az élet els6 28 napjaban fellépd convulsiok felismerése nem mindig egyszerd, mert mind
klinikai, mind EEG megjelenéslkben nagyon valtozatosak és jelentésen kuldnbdznek az
id6sebb gyermekekre jellemzdkidl. Az Ujszulbttkori convulsiok egyharmada az elsé élet-
napon, egyharmada az elsé élethéten jelentkezik. Az UjszUlbtt tudatallapotanak megitélése
ugyancsak nem konnyd, de a gorcsok altalaban nem jarmak tudatzavarral. A multifocalis
gorcsok a test tobb részét érintik, altalaban migrald jellegliek. A clonusos, tonusos, myoc-
lonusos gorcsok a legjellegzetesebbek, valamint az un. ,finom” géresok, amik tdbbnyire
motoros automatizmusok, a nyelv, az arc, a szemek horizontalis deviacidja nystagmussal
vagy anélkil, a szemek hosszabb ideig vald nyitva tartasa fixacioval, rago, bokszolo,
biciklizé vagy pedalozd mozdulatok. Az idésebb gyermekben jol ismert generalizalt tonu-
s0s-clonusos convulsio az Ujszulott korban nem fordul elé. Az UjszUldttkori convulsiok oka
szerteadgazd; a hypoxia-ischaemia, transiens metabolikus okok és veleszUletett anyag-
csere betegségek, kdzponti idegrendszeri infekciok, az agykéreg veleszlletett strukturalis
rendellenességel, epilepszia, stb. okozhatjak.
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Szamos olyan mozgasjelenség is van az UjszUlbtt- és fiatal csecsemdkorban, ami epi-
lepszias eredetll gorcesel Osszetéveszthetd: az UjszUIott normalis mozgasai, jitteriness,
tremor, benignus neonatalis alvasi myoclonus, apnoe, stb.

El6adasunkban 15 video felvétellel demonstralva mutatjuk be a differencialdiagnosztika
nehézségeit.

Ujsziilott- és fiatal csecsemdkori paroxysmalis események megitélése
- felismerhet6-e az epilepszia csak egy vide6 felvétel megtekintése alapjan?
Nagy Eszter’, Major Alexandra oh., Farkas Nelli ¢, Hollody Katalir’

'Pécsi Tudomanyegyetem Gyermekgyogyaszati Klinika, Neuroldgiai Tanszék, Pécs
?Pécsi Tudomanyegyetem, Bioanalitikai Intézet, Pécs

Bevezetés: Az UjszUlbttkori és csecsemdkori convulsiok korai felismerése elengedhetet-
len a megfeleld kezeléstiknhdz., Azonban csupan az inspekcio alapjan sokszor nem konny
differencialni az epilepszias eredet( goresok, valamint az artalmatlan tiimozgasok kdzott,
Vizsgélatunkban kulonbdzd szintl egészségugyi ismeretekkel rendelkezd csoportok is-
mereteit mértlk fel az Ujszulott.- és fiatal csecsemdkorban jelentkezéd convulsiok megité-
l&sét illetéen.

MOddszerek: \Video-EEG felvétel készUlt 15 fiatal csecsemdrdl (2 napos- 5 hdnapos) a PTE
KK Gyermekgyogyaszati Klinika EEG laboratoriumaban. A vided felvételeket (EEG nélkul)
levetitettUk 6 csoportnak: (1) 159 elsééves orvostanhallgato, (2) 65 IV-V. évfolyamos or-
vostanhallgato, (3) 52 gyermekgyogyasz rezidens, (4) 18 szakképzett gyermekneuroldgus
(kUlbnbdzd eurdpai orszagokbol), (5) 43 felndtt neurologus és (6) 37 epilepszias gyerme-
ket neveld szUl6 tekintette meg a felvételeket. Minden résztvevdnek el kellett dontenie,
hogy epllepszias vagy nem epilepszias eredet( eseményt lat-e a video felvételen.
Eredmények: A legjobb taldlati eredményt elérd szakképzett gyermekneuroldgusok is
csak az esetek 67,4%-aban dontdttek helyesen. Az elsGéves orvostanhallgatok vala-
szai csupan 36,6%-ban voltak helyesek. Az elsGévesek és a gyermekneuroldgusok,
valamint az elséévesek és a rezidensek eredményei szignifikansan kildnboztek (p=0,02;
p=0,045). A legmegtévesztdbb epilepszias eredetl convulsio felismerési aranya csupan
18,2% volt. A szUlBk megitélése jobbnak bizonyult az elsééves hallgatokénal.
Koévetkeztetések: Az UjszUlott- és fiatal csecsemdOkori convulsiok és a benignus, tdbb-
nyire transiens tuimozgasok felismerése az EEG gborbe ismerete nélkll igen pontatlan.
Marpedig az EEG vizsgalat elvegzése nélkul eléfordulhat, hogy convulsald ujszuldttet nem
kezellink, mig nem epilepszias eredet esetén anticonvulsivumot adunk az UjszUldttnek.
A szakképzett gyermekneuroldgusok is csak az esetek kétharmadaban dontdttek helye-
sen. Az egészséglgyi képzettséggel, a megszerzett tapasztalattal javuld eredmények (el-
sGévesek<negyed-otddévesek<rezidensek<gyermekneuroldgusok) egyeértelmien jelzik
az edukacio fontossagat.

Ujsziiléttkori fokalis rohamok - szines etiolégia

Grabicza Anita, Bessenyei Monika, Nagy Andrea, Pataki Istvan
Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Intézet, Debrecen

Epilepszias roham az érett UjszUldttek 0,1%-anél, az igen alacsony sulyl koraszulbttek

kdzel 10%-anél fordul eld. A rohamok  incidencidaja magasabb Ujszulstt korban, mint béar-
mely mas életkorban. Olyan potenciélisan életveszélyes betegségek talajan alakulhatnak
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ki, mint a hypoxias-ischemias encephalopathia, az agy strukturalis eltérései, intracranialis
verzés, kdzpontl idegrendszeri fertdzések, ritkabban anyagcsere betegségek kapcsan. Az
ebben az életszakaszban lezajlo fokalis ronamok az esetek tulnyomao részében alkalmi ro-
hamnak szamitanak és csak a kbzponti idegrendszeri betegségek akut szakaszaban igé-
nyelnek kezelést. El6adasunkban a DEKK Gyermekgyogyasazti Intézet Koraszulétt Inten-
ziv Osztalyan az elmdlt fél évben fokalis epilepszias ronamok miatt kezelt harom Ujszulott
beteg esetbemutatasa kapcsan szeretnénk szemiéltetni az UjszUldttkori rohamok harom
lehetséges okat, differenciél diagnosztikai lépéseit, kezelési szempontjait €s kimenetelét.
Mivel a progndzist erésen meghatarozza a ronamot kivaltd alapbetegség, fontos a minél
hamarabbi adekvat diagnozis feléllitasa és a célzott terapia alkalmazasa.

Ujsziiléttkori status epilepticus hatterében all6 mély agyi vénas thrombosis
és kévetkezményes stroke
Mellar Monika!, Rosdy Beata!, Mdser Judit’, Sziics Orsolya’, Rudas Gabor®

'Heim Pal Gyermekkorhaz Neuroldgia, Budapest
’Heim Pal Gyermekkorhaz Belgyogyaszat, Budapest

SSemmelweis Egyetem MR Kutatokdzpont, Budapest

Bevezetés: Az UjszUlbttkorban jelentkezd gérecsronamok gyakori tUnetei a kdzponti ideg-
rendszeri diszfunkcionak, amely hatterében azonban igen sokféle etioldgiai tenyezd allhat.
Esetismertetés: zavartalan varandossagbol a 39. gestatios hétre, normal sullyal, vacuu-
mextractioval szUletett UjszUulétinél egy hetes életkorban laztalan allapotban, fokozatosan
romlo altalanos allapot mellett, valtott oldalrél induld, focalis status epilepticus alakult ki.
Hatterében koponya MRI vizsgélattal a vena Galeni és a sinus rectus thrombosisét, és
jobb oldali vérzésesen transformalddott thalamus stroke-ot talaltunk. Idegsebészeti konzi-
lium nem javasolt beavatkozast. Antikonvulziv terapia mellett subcutan enoxaparin kezelés
indult. Kontroll koponya ultrahang, illetve MR vizsgélata alapjan az érintett vénakban a re-
kanalizacio megindult, a korabbi vérzés kismértek( progressziot mutatott, de Uj, nagyobb
veérzés nem alakult ki. Az alkalmazott kezelés mellett az akut szakot kdvetben epilepszias
rosszullét nem jelentkezett. Egy honapos életkorban enyhe tonuseloszlasi zavar mellett
egyéb eltérés nem mutatkozott.

Koévetkeztetés: Ujszulottkorban az artérias ischaemias stroke és a primer haemorrhagi-
as stroke mellett cerebralis sinovenosus thrombosis kévetkeztében is kialakulhat stroke,
amely jellemz6en megvaltozott tudatéllapottal, és epilepszias rosszullétek megjelenésével
jar.

TR GOl (| S/ULOTT NEUROLOGIAL

Korszerii neonatalis neuroradiolégia
Rudas Gabor

Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest

A neonatologial neuroradiologiaban harom képalkotd modalitas van: az ultrahang, a CT és
az MR. Az ultrahang az elmult 15-20 évben nem sokat valtozott: elényei ismertek — agy-
melletti, szinte artalmatlan, olcso, stb. -, hatranyai kevésbé: a konvexitas nem vizsgalhato,
a subdurdlis- subarachnoidalis vérzések, kisebb allomanyvérzések, az asphyxia okozta
hypxiés-ischaemias encephalopathia (HIE), az anyagcserebetegségek, a stroke, nem di-
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agnosztizalhato, de a PVL, az infectiok sz&védmeényei, a hydrocephalusok, stb. szintén
nagy kihivast jelenthetnek.

A CT diagnosztikus értéke eleve nagyon alacsony, melyet még tovabb csdkkent, hogy az
agy még nem myelinizalt ebben az életkorban. Raadasul ebben az életkorban az agy és
a szem sugarérzékenysége rendkivll nagy: egy nativ CT vizsgélat sugarterhelése 20-30
év hattérsugéarzasanak felel meg.

Az MR a ,state of art” modszer, mely raadasul folyamatosan Ujabb és Ujabb lehetbségek-
kel bévll, melyek alapjaban hatarozhatjgk meg a terapiat. llyen pl. az un. DiffUzios mérés,
az MR Spektroszkopia, az un. SWI — mellyel pl.: az igen kicsi vérzések, il. erek is vizua-
lizalhatok, stb. -, vagy az un. ASL, mellyel az agyi keringés vizsgalhatd. Az MR segitsé-
gével felismerhetdk a kisebb, de mar klinikai tineteket okozd subdurélis-subarachnoidalis
veérzések, az acut stroke, a cerebritis-talyog, HIE, anyagcserebetegségek, a kulonbdzd
hydrocephalusok, stb. Ezek felismerése azért is nagyon fontos, mert a klinikai kép gyakran
nagyon hasonld mikdzben alapjaban kilonbozé terapiat igényelnek. Fontos az is, hogy az
MR vizsgalatokat a leheté leghamarabb kell elvégezni, mert a késGbbiekben annak szen-
zitivitasa és specificitasa dramaian cstkken.

Teljestest hipotermia osztalyunk gyakorlataban

Mero Gabriella, Szabo Katalin, Marian Erzsebet, Dicsd Ferenc
Szabolcs-Szatmar-Bereg Megyei Korhazak és Egyetemi Oktatokorhaz, Josa Andras Oktatokorhaz Gyermekosz-
taly NIC, Nyiregyhaza

A hypoxias ischemias encephalopathia (HIE) vagy perinatalis asphyxia klinikailag és la-
boratoriumi vizsgalatokkal is bizonyitottan asphyxia kévetkeztében kialakult ,dontéen az
érett Ujszuldtteket érintd neonatélis agykarosodas. Patomechanizmusaban a hypoxias és
ischemiéas folyamatok mellett donté szerepet jatszi az energia metabolizmus zavara. Inci-
dencigja élve szUletett esetekre szamitottan fejlett orszagokban (USA) 2-4/1000, fejlédd
orszagokban 5 — 10/1000 (nincs pontos adat) Az egyre magasabb szinvonall szilészeti
és neonatologiai ellatas ellenére a WHO adatai szerint évi tobb mint 4 millio Ujsztldttet
érint, kozUluk kb, 840,000 vagy 23% hal meg és kb. ugyanennyi kUlonbodzd mértékd
neurologiai maradvannyal ,gyogyul” Sulyos HIE-t kdvetben 80% sulyos neuroldgiai defi-
cit,10-20 % kevésbé sulyos és < 10% tunetmentesKozépsulyos HIE-t kdvetben 30-50%
sulyos neurologiai deficit,10-20 %- ban minor ,maradvany” Napjainkban mar elfogadott
teny, hogy a kdzépsulyos és sulyos esetekben a a TTH(teljes-test hypothermia) egyértel-
mUen javitjia a hosszU tava kimenetelt. A magas szintl ellatast biztositd NIC kézpontokban.
ez egy” A’ evidencigju terapias ajanlas. A hités hatasai az agyi metabolizmusra: gatolja
az excitotoxikus neurotranszmitterek felszabadulasat, stabilizéljia a Ca++ metabolizmust,
segit az intracellularis energiaforrasok megdorzésében, s gatolja a neuronalis sejtek apop-
tosisét.

Ujsziil6tt kori hypotonia

Elmont Beatrix, Gardos LaszIo
Zala Megyei Szent Rafael Korhaz, Csecsemd és Gyermekosztaly, Zalaegerszeg

Az Ujszulott korban jelentkezd mozgasszegenység , hypotonia, sokszor komoly kihivast je-

lent, és mas Klinikai tlinetekkel- pl. légzészavar, taplalasi zavar - gyakran felveti neuromus-
cularis betegség gyandjat. Eléadasom célja , hogy az UjszUlott korban észlelt floppy baby
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esetén  kovetett differenciél diagnosztikat attekintve felhiviam a figyelmet a Prader Will
syndromara. 8 éve kdzel 1év klldnbséggel szlletett két koraszulbtt, akiknél légzési elég-
telenség , taplélasi nehezitettség tarsult a kifejezett hypotoniahoz. Az elvégzett vizsgala-
tok( anyagcsere, elektrofiziologiai  és genetikai ) neuromuscularis betegséget kizartak. A
csecsembk mozgasfejlédése lassu, de egyenletes volt, izomtonusuk javultrendszeresen
kontrollaltuk, korai fejlesztésre jartak. Fél évente tortént kontrollok soran feltlint az életkort
atlagot meghalado sulygyarapodas. Ekkor merUlt fel a Prader Willi szindroma lehetésége,
amit mindkét esetben az elvégzett genetikai vizsgélat igazolt is.  Prader Willi sy. el6for-
dulasa Magyarorszagon 1:18000. Leggyakrabban a 15 chromosoma hosszUu karjanak
delécidja felel6s  a klinikai kép megjelenéséért. Jellemzd, hogy hypotoniajuk fokozatosan
javul, 1 éves kort kdvetben az addig nehezen taplalhato kisgyermekek falankka valnak, su-
lyuk egyre gyarapszik. Késébb az obesitas mellett a mentélis retardacio, hypoplasias nemi
szervek, proximalis izomgyengeség lesz a vezetd tinet. Mindkét gyermekink a diagno-
zis feléllitasa utéan endokrinologiai centrumba kerdilt, ahol elkezdték a ndvekedési hormon
adasat. Célom az volt, hogy felhiviam a figyelmet egy ritkan eldforduld betegségre, ahol
a diagnozis feldllitasa nem nehéz ha mar a jellemzd klinikai tUineteket mutatkoznak, de
Ujszulbtt korban jarhat buktatokkal a diagndzis feléllitasa- ha nem gondolunk ra!

Az Gjszil6ttkori sziirés szerepe a homocisztinuriaban
Zsidegh Petra

Semmelweis Egyetem AOK |.sz. Gyermekklinika, Anyagcsere Sz(iré- és Gondozd Kézpont, Budapest

A homocisztinuria teliesen kimeriti az UjszUlbttkori szdrés kritérium rendszerét, mivel létezik
a betegségre specifikus és szenzitiv biomarker, a Klinikai tinetek csak késdbbi életkorban
jelentkeznek, illetve a korai intervencio eredményes.

Klasszikus homocisztinuria esetében a cisztation-béta-szintaz enzim hianya kévetkez-
teben a szerin és homocisztein kondenzécidja sérll. Az enzim kofaktora a B6-vitamin.
A betegség igazi incidenciaja nem ismert, eurdpai populaciokban 1:20.000 a becsult
frekvencia. Biokémiai specifikuma a plazma emelkedett homocisztein és metionin szint-
je, alacsony cisztationin szint mellett. A betegekben késdi diagndzis esetén szemlencse
elmozdulas, miopia, mentalis retardacio, marfanoid habitus, osteoporosis, thromboembo-
lids esemény, fejlédésbeli elmaradas és magatartas zavar alakulhat ki. A betegség enyhe
formai akér felndttkorig is tinetmentesek maradhatnak.

Vitamin-reszponziv betegség esetén B6-vitamin szupplementacioval a metabolit szintek
normalizalhatdak. A stlyosabb non-reszponziv forma esetén a terapia metionin szegény
diéta-, specidlis aminosav keverék szupplementacio- s betain kombinacidjabal all.

kori szlirésének fontossaga és a korai kezelés szerepe kerll bemutatasra.
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Enyhe izomgyengeség - CK emelkedéssel

Dobner Sarolta, Jemey Judit?, Zsidegh Petra®, Molnar Méria Judit®, Berthold Streubel?,
Liptai Zoltar?

'Szent LaszI6 Korhaz, Budapest

?Budai Gyermekkorhaz, Budapest

sSemmelweis Egyetem, |. Gyermekklinika, Anyagcsere Labor, Budapest

“Semmelweis Egyetem, Genomikai Medicina és Ritka betegségek Intézete, Budapest

SArchimed Life Science Gmbh, Bécs

Cél: A Pompe kor enyhe forméajara felhivni a figyelmet, egy kevés tlnetet mutatd beteg
esetén keresztul,

Esetismertetés: A 12 éves fiu fél éve jart a kulsé talpéleken, fajdalmat nem panaszolt.
Ortopédiai vizsgalat mindkét labfej kontraktUrajat talalta. CK értéke kdvetkezetesen emel-
kedett volt.

sége, nehezitett sarkon jaras, kacséazo, billegd jaras jellemezte. EMG neurogén laesio jeleit
mutatta. Az SMIN és a dystrophin génben patogén mutacio nem volt, FKRP és CAPN3 gén
vizsgalatal LGMD2! és 2A diagndzisat nem igazoltak. lzombiopszidja vacuolakat it le az
izomrostokban, felszaporodott glikogénnel. Az alfa-glucosidase enzim aktivitasa extrem ala-
csony volt. Genetikai vizsgalata compound heterozigota formaban a GAA gén egyik alléljan
ismert pontmutaciot ([-32-13T>GJ:[7], a masikon hosszu deléciot (exon 3-9) igazolt.
Gyogytorna és talpbetét viselese mellett a fil panaszai megszlntek, fizikal teliesitménye
rosszabbodast 3 éve nem mutat. Az enzimpdtld kezelés engedélyeztetése folyamatiban van.
Konkluzio: Ha CK emelkedés kdvetkezetesen fennall, enyhe panaszok esetén is elenged-
hetetlen a Pompe kor szlirése.

Congenitalis ptosis és ami mogotte van

Cserhati Helga!, Dobner Sarolta?, Szabo Nora®, Filiczki Gabriella®, Nagy Adrienn®,
Vargyay Evab, Herczegfalvi Agnes’

'Heim Pal Gyermekkaorhaz, Neuroldgia osztaly, Budapest

°Egyesitett Szent Istvan és Szent LaszIo Kérhaz, Gyermekinfektologiai osztaly, Budapest

SBudai Gyermekkorhaz, Epilepszia-neurolégia ambulancia, Budapest

‘Semmelweis Egyetem Il.sz. Gyermekklinika, Gyermekneurologiai osztaly, Budapest
SJasz-Nagykun-Szolnok Megyei Hetényl Géza Korhaz- Rendeléintézet, Szolnok

SMarkhot Ferenc Oktatokérhaz és Rendeldintézet, Csecsemd- és Gyermekgyodgyaszati Osztaly, Eger

Congenitélis ptosis, mint tUnet gyakran észlelhetd. A ptosis hatterében kuldnféle differen-
cialdiagnosztikai kerdések mertinetnek fel a szemészet, a neuroldgia, a szindromatologia
és a genetika targykorébdl. Eladasunkban a ll. sz Gyermekklinika neuroldgia ambulanci-
ajéra, harom congenitalis ptosissal megjelent gyermek esetét ismertetjlk.

Az els6 esetben egy 1,5 éves kisdedet mutatunk be, aki visszatérd infekciok és 3 hona-
pos kora Ota észlelt kétoldali ptosis miatt érkezett. TUnetei alapjan a roma populacioban
jol ismert congenitalis myasthenia mertlt fel, amelyet a CHRNE gén ( alegység 1267delG)
mutacioja igazolt. A masodik eset egy 6 honapos csecsemd, akinél kétoldali ptosis, enyhe
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facialis aszimmetria mellett az evéssel-ragassal szinkron, valtakozd nagysagu szemnyi-
tas-zarés volt észlelhetd. A tinetet Marcus Gunn szindroma részjelenségének tarfjuk. A
harmadik eset egy 3 honapos csecsemd, akinél mérsékelt izomhypotonia, jobb oldali
ductus nasolacrimalis atresia, dysmorphias jegyek mellett szlletése ta észlelték kétoldali
szemhéjcsungését. A morfologiai eltérések alapjan Blepharophimosis- ptosis- epicantus
inversus szindroma iranyaba inditottunk genetikai vizsgalatot (FOXL2 gén).

A bemutatott esetek is aldtamasztjak, hogy egy egyszer( tlnet mogott is széles beteg-
ségspekirum allhat.

Egy extrém ritka betegség: korai 6regedés szindroma neonatalis tipusa
Fekete Balint Andras'?, Farkas Mark Kristof!, Molnar Maria Judiit?, Farkas Viktor '

'Semmelweis Egyetem |. sz. Gyemekgyogyaszati Klinika, Budapest
“Semmelweis Egyetem, Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete, Budapest

A neonatélis progeroid szindréoma a progériak (korai dregedés) csoportjaba tartozik és a
klasszikus Hutchinson-Gilford progériatol a mar sztletéskor észlelhetd volta kildnbdzteti
meg. Oroklédése autoszomalis recesszivnek latszik, pontos genetikai hattere ismeretlen.
Extrém ritka betegség, vilagszerte 30 beteget irtak le.

Beteglink 2008-ban szlletett, 35. terhességi héten 1160 g-al. Mar szlletés utan feltiing
volt a szomatikus retardacio, subcutan zsirszdvet hypotrophigja, fokozott vénas rajzolat,
dysmorphia (hypertelorismus, alacsonyan Ul fllek, 10here alakd koponya, csdérszerd orr,
hypoplasias maxilla). A csaladban nem fordult el hasonld betegség. Szlletése utani idd-
szakban taplalasi nehezitettség, izomhypotonia volt jellemzé és tobbszdr lazas eclapsia
jelentkezett. A koponya MR vizsgéalat hid, mesencephalon és hypocampus hypoplasiat,
corpus callosum agenesiét irt le. Az EEG-n aszimmetrikus hattértevékenység és lassu ele-
mekbdl allo generalizalt paroxysmusok voltak megfigyelhetdk. Pszichomotoros retardatioja
miatt jelenleg fejlesztésben részesul,

A betegseg genetikai hatterét nemzetkdzi segitséggel vizsgaljuk. A genetikai hattér meg-
értése a betegség megismerésén tll az dregedés mechanizmusainak tisztazasaban is
segitséget jelenthet.

Neurofibromatézis-2 egy esetiink kapcsan ’
Cserhati Helgal, Mellar Monika, Moser Judiit’, Rosdy Beatal, Kovacs Eva', Rudas Gabor?,

Dobner Sarolta®, Nagy Gabor *

'Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

2Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest
SEgyesitett Szent Istvan és Szent Laszlé Kérhaz, Budapest
‘Orszagos Klinikai [degtudomany Intézet, Budapest

Bevezetés: A neurofioromatdzis-2 egy dominansan 6roklédd megbetegedés, ami ideg-
rendszeri tumorokra hajlamosit: acusticus neurinomara, intracranialis vagy spinalis menin-
geomara, schwannomara. Gyakran tarsul cataracta is.

Esetismertetés: A 8 éves, volt koraszUlott gyermeket kisded kora 6ta szemészeten elle-
ndrzik baloldali szemfenéki hamartoma/astrocytoma, és a jobb szemen kialakult cataracta
miatt. 6 éves koratdl erétlen hang miatt tobbszor vizsgaltak, melynek hatterében organikus
okot nem taldltak. Osztalyunkon torténd kivizsgalasa elétt 3 hdnappal pneumonigja zajlott,
amely utan hangja, kdhdgése egyre gyengébb lett. Ekkor neuroldgiai vizsgélata soran
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strabismus convergenst, rekedt, halk hangot, balra deviald nyelvet, a bal nyelvfél atrophia-
jat és fasciculatiojat, valamint izomerd csokkenést talaltak. Kivizsgalasa soran mért emel-
kedett acetilkolin-receptor ellenes antitest szint felvetette myasthenia gravis lehetéségét.
Pyridostigmin mellett tUnetei nem javultak. Osztalyunkon a korabban leirt tineteken kivil
a bal m. sternocleidomastoideus és trapezius gyengesegét és atrophidjat, lagyszajpad
aszimmetriat és café-au-lait foltokat talaltunk. ENG vizsgélat a myasthenia gravis diagnézi-
sat nem erGsitette meg. A bal oldali IX-XIl. agyidegek érintettsége, a szem- és bértlinetek
alapjan neurocutan betegség vetddott fel. Koponya MR felvételén a subcorticalis fehér-
allomanyban latszottak jelzavarok, a V. agyideg mindkét oldalon kiszélesedett, a Th Il
csigolya magassagaban meningeoma abrazolddott, ami alapjan NF-2-t diagnosztizaltunk,
melynek genetikai megerdsitése folyamatban van.

Kévetkeztetés: Ha a Klinikai kép és a korabban felallitott diagndzis nem korrelal egymas-
sal, érdemes tovabbi etioldgia utan kutatni.

m-TOR inhibitor terapia sclerosis tuberosaban, nemzetkézi és hazai tapasz-
talatok

Gyorsok Zsuzsanna, Fogarasi Andras
Magyar Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkérhaza, Budapest

A TSC (Sclerosis tuberosa) egy olyan multiorgan szindroma, amely a TSC1/TSC2 tumor
supressor géenkomplex mutacioja kdvetkeztében alakul ki. A mutacio klldnbdzd szervek-
ben benignus tumorok Iétrejottét okozhatja.

A kdzponti idegrendszerben SEGA (subependymalis ¢rias sejtes astrocytoma), SEN (su-
bependymalis nodulus), corticalis tuberek, migracios zavar alakulhat ki. A SEGA a fora-
men Monroi kdmyezetében névekedve liquorpassage zavart, hydrocephalust okozhat, a
corticalis tuberek pedig az epilepszias tlnetekért feleldsek.

Hogyan befolyasolja ezeket a tuneteket az m-TOR inhibitor terapia?

A szerzbk a nemzetkdzi és hazai tapasztalatokrol szamolnak be, kitekintést adva a KIR
érintettségen kivlli, egyéb szerv érintettséggel kapcsolatos terapias eredmeényekre is.

Familiaris akut nekrotizalé encephalopathia (ANE1)
Liptai Zoltan', Dobner Sarolta, Benke Péter, Rosdy Beata?, Sz6cs Anna®, Hollody Katalin?,

Beke Agnes®, Fleur Vansenne®

'Szent Laszlo Koérhaz, Budapest

’Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

“Semmelweis Egyetem, MR Kutatd Kézpont, Budapest
‘Pécsi Tudomanyegyetem Gyermekklinika, Pécs

“Petz Aladéar Korhaz, Gyér

SUniversity Medical Center Groningen, Groningen

Cél: Orokletes encephalopathia klinlko-radioldgiai képének elemzése.

Beteganyag és modszer: Két csalad 5 érintett tagjanak Klinikai tUneteit és radiologiai jel-
lemzait ismertetjuk.

Eredmények: 1. beteglink 2 honaposan epilepszias gorcsok, 5 hdnaposan bithalamicus
vérzéssel, necrosissal jard ,ADEM", 18 honaposan majelégtelenség, 2,5 évesen infekcio
kapcsan gorcsdkkel, szimmetrikus subinsularis €s agytorzsi jelzavarral jard akut encep-
halopathia miatt kerUlt korhazba. Az utolso epizddbdl spasticus paresissel, epilepsziaval
gyogyult, 7 éves, anyai fil féltestverének ugyancsak lazas virusfertézéshez tarsult gorcse,
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elhizddo tudatzavara, szimmetrikus caps. externa, putamen, temporalis lebeny, hidkar és
corpus mamillare laesioval. Mindkett6juk liquor-fehérje szintje magas volt.

Egy évekkel kordbban latott kislanynak 1 és 2 évesen léguti infekciok kapcsan magas
liquor-fehérjével és szimmetrikus thalamus necrosissal, agytorzsi érintettséggel jard en-
cephalopathidja zajlott, melyekbdl maradvannyal gydgyult. Edesapjanak gyermekkoraban
influenzahoz tarsuld, magas liquor-fenériével jard ,encephalitise” volt, s az & édesanyja is
atesett kisded koraban ,agyvelégyulladason”.

kothetd familiaris akut nekrotizald encephalopathia (ANET) gyanujat. A szekvenalas min-
den beteg csaladtagban, tovabba az elst féltestvérpar egészséges édesanyjaban a
€.1966A>G patogén mutaciot mutatta ki, melyet az egészséges testvérek nem hordoztak.
Kovetkeztetés: A szimmetrikus vérzéses thalamicus, temporalis és agytorzsi jelzavarral
jard akut nekrotizald encephalopathia virusinfekciokhoz tarsul, sejt-fehérje disszociacioval
jar, és az esetek egy része a RANBP2 gén mutacidihoz kéthetd, dominans orokiédésd.

A cerebrotendinosus xanthomatosisrol két betegiink kapcsan
Hadzsiev Kingal, Fekete Anett', Komlosi Katalir?, Stefan Diedrict?, Oliver Bartsch,
Ulrich Zechner?, Melegh Béla'

'Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont Orvosi Genetikai Intézet, Pécs
2Johannes Gutenberg-Universitat Mainz, Institut fur Humangenetik, Mainz

A cerebrotendinosus xantomathosis (CTX, MIM 213700) egy ritka lipidtarolasi rendellenes-
ség, amit a CYP27A1 gén homozygota, vagy compaund heterozygota mutacioja okoz. Jel-
lemzé tUnetei a progressiv neuroldgiai dysfunctio, a korai atherosclerosis és a cataracta. A
tUneteket a kllonb6zd szdvetekben, de leginkabb az Achilles inban, az agyban és a tidében
lerakodd nagy cholesterin depositumok okozzak. A CTX egy a ritka korképek kézUl, amiben
lehetdséguink van terapiéra, azonban az eddigi eredmények csak a progresszio leallitasarol
szamolnak be a kezelés kapcsan, a mar kialakult tinetek visszafejlédését nem tudtak elémi.
Ezért szeretnénk egypetéjl ikerpar betegeink bemutatasaval felhivni a figyelmet erre a kor-
képre, ugyanis az idében felallitott diagndzis lehetévé teszi a minél korabbi terapia megkez-
dését.

Megkeésett motoros fejlédés — és ami mogatte lehet
Till Agnes', Skobrak Andre&®, Telcs Borbala®, Czako Martal, Hollody Katalir?,

Hadzsiev Kinga'

'Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Orvosi Genetika Intézet, Pécs

?Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Klinika Neurologiai Tanszék, Pécs
5Szent Margit Kérhaz Fejlédésneuroldgiai Osztaly, Budapest

A megkésett motoros fejlédés gyakori panasz a fejlddésneuroldgial szakrendelésre érkezd
csecsemOk, kisdedek koreben. Hasonlo, bar lényegesen klldnbdzd sulyossagl vezetd
tUnettel érkezett a harom bemutatott gyermek a PTE Orvosi Genetika Intézet lletve a PTE
Gyermekklinika Fejlédésneurologiai Szakrendelésére. Az elsd esetben a mozgasfejlddés
késlekedése mellett észlelt tarsuld fejlédési rendellenességek hatterében valdszinlsitett
szindroma segitett idében diagnosztizalni és kezelni a csecsemd rosszindulatu betegsé-
gét. A masodik esetben az in vitro fertilizacio soran fogant, perinatélis asphyxiat elszenve-
dett, UjszUlstt koratdl kifejezetten hypotonias csecsemd minor anomaliai az id6 elérehalad-
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taval valtak csak nyilvanvaldva. A pontos genetikai diagndézis itt a késdbbiekben prenatélis
genetikai vizsgalatot, a szUl6k szaméra egészséges gyermek vallalaséat teheti lehetévé. A
harmadik esetben a csaladi anamnézis, a testvér és az édesanya fizikélis vizsgalata iranyi-
totta a figyelmunket genetikai betegség lehetdsége felé a csak kissé megkésett motoros
fejlédést, enyhe alsovegtagi ataxiat mutato kisfiunal. Harom bemutatott betegUnk kapcsan
szeretnénk felhivni a figyelmet a genetikai szemléletli gondolkodéas fontossagara ebben
a betegségcesoportban is. Az oki terapiaval nem kezelhetd genetikai betegségekben a
korrekt diagndzis segitheti a beteg egyéni sorsat, azzal, hogy iddben diagnosztizalunk
potencialisan életveszélyes tarsuld betegségeket, szovddményeket, Hozzasegitheti a csa-
ladot egy kovetkezd terhesség soran egeszséges gyermek vallalasahoz és a korlefolyas,
prognozis ismeretében csdkkentheti a betegéggel kapcsolatos szorongast.

1116 - 12:25 GENETIKA 1I.

Génterapias lehet6ségek Magyarorszagon. Eddigi tapasztalatok és jévébeni
Iehet6sége|§
Herczegtalvi Agnes', Liptai Zoltar?

'Semmelweis Egyetem Il. Gyermekklinika, Budapest
2Szent Laszlo Kérhaz, Budapest

A molekuléaris genetika rohamos fejlédése lehetévé tette az droklédéd neuroldgiail betegsé-
gek genetikai hatterének azonositasét, elinditva azt a hatalmas vilagmeéret( kutatast, amely

jelentés elérelépés tapasztalhatd AON -terapiaval, és a DMD nonsense pm-val jaro forma-
jaban viszont 2014 6ta orphan drugként alanyi jogon is elérhetd a géntherapia. Magyar-
orszagon jelenleg 9 beteg részestl Translarna( Ataluren) terapiaban. A kevés betegszam
még nem elegendd messzemend kdvetkeztetések levonaséra, de tapasztalataink szerint
a betegek allapota stabilizalddott, és a 6m jaras tesztben sem lathatd romlés.

elérelépés az SMN2 gén fehérjetermelését fokozod terapia (Nusinersen), ill. a neuropro-
tektiv terapia (Olesoxime), mely az USA-ban orphan drug-ként mar alanyi jogon elérhetd.
Remeényeink szerint Magyarorszagon is kezelhettk lesznek az SMA-val élé betegek.

Ujdonsagok a DMD és az SMA diagnosztikajaban és terapiajaban

Karcagi Veronikal, Serly Julianna, Palmafy Beatrix’, Rosdy Beata®, Herczegfalvi Agnes’
TIstenhegyi Géndiagnosztikai Centrum, Budapest

°Orszéagos ldegsebészeti Tudoméanyos Intézet, Budapest

°Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

‘Semmelweis Egyetem Il. Gyermekklinika, Budapest

Célkitlizés: Az elmult két évtizedben rohamos fejlédés tapasztalhatd az &roklédd izombe-
tegségek terapias lehetéségeinek kutatasaban, kilbndsen a Duchenne izomdystrophiaban
(DMD) és a spindlis izomatrophiaban (SMA). Célunk ezért a diagnosztikai lehetéségek bévite-
se, tovabba a TREAT-NMD globélis betegregiszter tagjaként nemzeti adatbézis mikodtetése
és a betegek elékészitése a legmodernebb terapias lehetéségekre.

Anyag és mddszer: A fenti két betegség vizsgalatat MLPA modszerrel vegezzUk, mely lehe-
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vé teszi a betegek diagnosztizalasat, a csaladtagok hordozosag szdrését, valamint prenatalis
vizsgalat elvégzését. Pontmutaciok kimutatasara kulfoldi egytttmiikddés keretében van lehe-
0ség.

Eredmények: Szamos stratégat dolgoztak ki DMD-ben a dystrophin fehérje mikddésének
helyredllitasara, mint pl. adeno-asszocialt virus-medialt génterapia, az exon skipping, utrophin
upregulacio, mig a stop kodon mutaciokra mar torzskényvezett gyogyszer all rendelkezésre.,
Az SMA betegségben az elmult hdnapokban attérést jelentett egy olyan antisense oligonuk-
leotid gydgyszermolekula engedélyezése, amely az SMN2 pszeudogénrdl termelddd fehérje-
mennyiséget fokozza. A terapias lehetbségek megjelenése aktivizalta a betegeket, akik révid
id6n beldl 12 esetben fordultak intézettinkhéz diagnosztikai, hordozosagszirés ill. SMN2 kopi-
aszam meghatéarozas céliabol. Az aktivitast jelzi, hogy a DMD betegregiszter 125, mig az SMA
112 taggal rendelkezik és folyamatosan bévll a regisztralini kivand betegek szama.
Kovetkeztetés: A gyorsan fejlodd és eredményes klinikai kiprobalasok ill. a mar gyogyszemek
mindsUI6 molekulak rovid idén belll attdrést eredményezhetnek az eddig gydgyithatatiannak
tartott betegségekben. A terapidk eléfeltétele a gyors és hatékony genetikai diagndzis bizto-
sitasa.

Preimplantaciés genetikai diagnosztika alkalmazasa monogénes 6roklédé-
sii neurolégiai betegségekben
Varga Tunde', Lotz Gabor’, Matyas Szabolcs?, Kanyo Katalin®, Szentirmay Zoltan’

lIstenhegyi Géndiagnosztikai Centrum, Budapest
“Kaéli Intézet, Budapest
9Szent Janos Korhéaz Budai Medddseégi Centrum, Budapest

Célkitlizés: Monogénesen Orokltdd neuroldgiai betegségek megelézése preimplantacios
genetikai diagnosztikaval (PGD).

Anyag és modszer: A monogénes betegségek vizsgalatat PCR modszerrel, 5 napos embriok-
bol végzett trophectoderma mintavétellel, haplotipus analizissel tamogatottan vegezzik, mely
lehetdve teszi, hogy a direkt mutaciokimutatas mellett indirekt modon is kdvessik a betegség-
ben érintett szUIGI gének droklGdését.

Eredmények: 2012. Ota 42 csaladot fogadtunk PGD-PCR vizsgélatra 26-#éle indikacioval. Az
indikaciok jelentds része neurologiai tinetekkel is jard betegséeg, mint pl. fragilis X szindrdma,
Huntington chorea, Duchenne-féle izomdisztrdfia, 1-es és 2-es tipust neurofibromatdzis, 1-es
és 2-es tipust mukopoliszacharidézis, Allan-Herndon-Dudley szindrdma, DBP deficiencia,
késdi infantilis neuronalis ceroid lipofuscinosis, vanishing white matter szindréma, veleszUle-
tett nem szindromas hallascsdkkenés, incontinentia pigmenti, Joubert szindroma. Eddig 28
csaladnal kertlt sor ¢sszesen 40 VF-PGD ciklus indftasara. 37 esetben tortént bellltetés, az
embridtranszierre vonatkoztatott ternességi rata 38% volt. A 14 Iétrejott terhességbdl 3 korai
vetéléssel zarult, 11 egészseges gyermek szlletett meg, egy terhesség folyamatban van.
Kovetkeztetés: Eredményeink alapjan a trophectoderma mintavételt kovets, haplotipus ana-
lizissel kiegészitett mutaciokimutatas hatékony modszer az eredményes PGD  vizsgalatok
elvégzésére. A preimplantacios genetikai vizsgalat sok érintett szUl¢ szaméra sokkal inkabb
elfogadhat¢ alternativa a gyermekvallalasra, mint a hagyomanyos prenatélis vizsgalat, ahol
mar csak egy esetleges terhességmegszakitassal van mod a betegség megeldzéseére érintett
magzat esetén. Bl a modern diagnosztikai lehetéségrdl - mint valaszthatd alternativardl - ér-
demes tajékoztatni az érintett csaladokat.
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Actelion Pharmaceuticals Hungary Kft. tamogatasaval

A Niemann-Pick C betegség el6fordulasa, genetikaja és kezelési lehetéségei

Szakszon Katalin', Berényi Ervin?, Balogh Istvan®

Debreceni Egyetem, Altalanos Orvostudomanyi Kar, Gyermekgydgyaszati Intézet, Debrecen
Debreceni Egyetem, Altalénos Orvostudomanyi Kar, Orvosi Képalkoto Intézet, Debrecen
3Debreceni Egyetem, Altaldnos Orvostudomanyi Kar, Klinikai Genetikai Tanszék, Debrecen

A C-tipust Niemann-Pick betegség (NPC) egy ritka lipid téarolasi betegség (eléfordulasa
1:90,000), amelyet koleszterin felhalmozddéasa jellemez. A betegség kuldnbdzd korban je-
lentkezhet, 1&tezik perinatalis, korai infantilis, késéi infantilis, juvenilis és felnétt forma. A juve-
nilis forméban a betegek elébb tlinetmentesek, majd a késébbi életkorban jelentkeznek az
elsésorban neurodegenerativ tlinetek. Ezek az Ugyetlenség, ataxia, gbrcsdk, a motoros és
a szellemi képességek hanyatlasa. Pszichiétriai tlinetek (skizofrénia, demencia, depresszié
vagy pszichozis) eléfordulnatnak a betegség barmely szakaszaban. Az NPC kialakulasaért
az NPC1 (95%) és NPC2 (5%) gének felelések. A lefrt mutaciok 70%-a aminosav cserével
jér, melyek a fehérje stabilitasét, intracelluléris transzportjat érintik elsésorban. A betegség
neuroldgiai tlineteinek késletetése miglustat terapiaval lehetséges. Egy genetikailag igazolt
NPC beteglink esetében a miglustat kezelés hatasara a pszichdzis visszafordithatova valt,
az MR agyi atrophia progressziét nem mutatott. Eredményeink felniviak a figyelmet egy rit-
ka betegség diagnosztikajanak fontossagara, tUneteinek késletetésének lehetéségére, még
igen elérehaladott betegség esetén is.

14:00 — 15:30 JMSIBEESVAVN

Csecsemdkori familiaris és nem familiaris benignus convulsiok

Siegler Zsuzsa', Rosdy Beata’, Fogarasi Andras’
"Magyar Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkdrhaza, Budapest
’Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

A csecsemokori benignus partialis ronamok valdszinlleg lényegesen gyakoribbak, mint
amennyit a mindennapokban felismertink beldltk. Klléndsen a nem familiaris esetek diag-
nosztikgja lehet nehéz. Eseteink bemutatasaval szeretnénk felhivni a figyelmet a korképre,
mert korai felismerésével szamos vizsgélat elkertinets, és a szUléi aggodalom csdkkenthetd.
A rohamok 3-20 hénapos kor kézétt indulnak, tdbbnyire clusterekben jelentkeznek. A clus-
terek 1-3 napig tartanak és akar napi 8-10 rohamot is tartalmaznak. A rohamok jellemzéen
motoros arrest-tel, tudatzavarral, staring jelenséggel, oralis vagy facialis automatismusokkal,
szem és fej deviatioval, enyhe clonusokkal jarnak.

A rohamok indulasa el6tt és késébb a csecsemdk kivaldan fejlédnek. Az interictalis EEG-
ben nincs eltérés. Az ictalis EEG igazolja a focalis eredetet, melynek lokalizacidja az egyes
rohamoknal valtozhat. A rohamok anticonvulsivumra kivaldan reagalnak. Késébb nem jelent-
keznek mas tipusu epilepszias ronamok.

Ebbe a betegségcsoportba sorolhatok még a benignus csecsemdkori ronamok enyhe
gastroenteritissel, a familiaris csoportba a késébb choreoatetosissal jard forma valamint ha-
sonlod formakdr a benignus infantilis focalis epilepszia kézépvonali tliske-hullammal alvasban.
Az egyes formakorok hatterében alld genetikai rendellenességeket intenziven kutatjak. A
familiaris formak autosomalis dominans 6roklédést mutatnak.
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FS plusz formakoérii epilepszia diagnozis felallitasanak nehézségei egy peri-
natalisan sériilt gyermek esetében
Piegler Anna', Kollar Katalir?, Moser Judi€, Mellar Monika?, Rosdy Beata?, Hadzsiev Kinga®

'Heim Pal Gyermekkaérhaz, Budapest
’Heim Pal Gyermekkorhaz, Neuroldgia, Budapest
SPécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Orvosi Genetikai Intézet, Pécs

Bevezetés: az SCN1A mutécioval jard korképek klinikailag széles spektrumon helyez-
kednek el az egyszer( lazgorestél az FS plusz formakorbe tartozd epilepszian at a Dra-
vet-szindroméig.

Esetismertetés: A jelenleg 1,5 éves, UjszUltttkorban bal arteria cerebri posterior terlleti
ischaemias stroke-on atesett kisdednek 6 honapos korban lazas allapotban jelentkezett
elészor fokalis szekunder generalizalddo epilepszias ronama. A valproinsav kezelés mellett
kezdetben csak lazas allapotban fellepd elhizddd rosszullétek oralis midazolamra sz(n-
tek. CYP2C9 polimorfizmus vizsgdlat alapjan lassti metabolizald tipus. Edesapja és test-
vére ismert SCN1A mutécidja miatt elvégzett mutacio analizis korai stopkodon kialakulaséat
eredményezd eltérést igazolt.

Késobb laztalan allapotban is tobb alkalommal zajlott elhizddd valtott oldali fokalis indu-
lasu rohama. Epilepszigja formakori besorolasa nehéz, az igazolt mutacio és a kezdet-
ben lazas allapotban fellépd fokalis szekunder generalizalddd rohamok miatt FS plusz
formakérbe soroltuk, azonban a képet a perinatalis 16zi6 és az azdta laztalanul zajlo fo-
kalis indulasu rosszullétek is szinesitik. Kezelését intermittaldan, infekciok alatt adandé
clobazammal egészitettlk ki, de hatastalansag miatt topiramate kiegészitést indftottunk.
Pszichomotoros fejlédése eddig megfeleléen alakul.

Kovetkeztetés: az FS plusz formakor( epilepszia betegségek besorolasa sok esetben
még a genetikai hattér ismeretében is nehéz.

HHVG6 fert6zés ritka szovodményeként fellépdé encephalitis és temporalis le-
beny epilepszia immunkompetens kisdednél

Solymar Natalia', Rosdy Beata', Kollar Katalini, Moser Judit, Mellar Monika', Nagy Imola,
Rudas Gabor?

'Heim Pal Gyermekkaérhaz, Budapest
2Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest

Bevezetés: A herpesvirus csaladba tartozd HHVE felelds az enyhe lefolyasuy, altalaban 3
évnél fiatalabb kisdedeket és gyermekeket érinté exanthema subitum (roseola infantum)
nevl megbetegedésért. Ritkan, sllyos szévédménykent meningoencephalitis, encepha-
litis Iephet fel,

Esetismertetés: A 23 honapos, negativ csaladi és perinatalis anamnézisd, pszichomo-
torosan normal Utemben fejlédd kisdedet jellegtelen felsd léguti hurutos, subfebrilis alla-
potban jelentkezd, halmozott fokalis epilepszias rohamok miatt vettik fel osztalyunkra.
Belszervi statusaban beldvellt garatképleteken tul kéros eltérés nem volt, organikus neu-
rologiai gocjelet nem észleltink. Felvételét kdvetben egyre gyakoribba valo, video EEG
regisztracioval is nyomon kovetett véltott oldali temoralis indulasu, elhlizodd dialeptikus
rohamok jelentkeztek. A hattértevékenység az életkornoz képest jelentésen meglassult-
nak mutatkozott. Akut koponya MRI vizsgalattal nem igazolddott intracranialisan korjelzé
elvéltozas, lumbalpunctio soran nyert liguor HHV 6 PCR pozitivitast mutatott. Acyclovir
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és parenteralis valproat telités mellett clobazam és carbamazepin adjuvéalasaval sikertit a
gyermeknél rohammentességet elémi, iddkozben fellepd hypnoid és tartalmi tudatzavarat
rendezni.

Kévetkeztetés: Oszi-tavaszi id6szakban jelentkezé encephalitisnél, kuldndsen a kisded
korosztaly esetén differencialdiagnosztikailag fel kell vetniink HHV 6 fertézés lehetdségét is.

Neonatalis életkorban indulé epilepszia sclerosis tuberosa talajan
Rosdy Beata!, Mellar Monika, Moser Judit’, Kollar Katalin', Rudas Gabor?, Barsi Péeter?

'Heim Pal Gyermekkorhaz Neuroldgia, Budapest
2Semmelweis Egyetem MR Kutatokdzpont, Budapest

Bevezetés: Sclerosis tuberosa esetén a betegek 85-90 %-a epilepszias lesz. Legjellem-
z8bben 3-6 honapos életkor kdzdtt jelentkeznek a rohamok. Ritka esetben viszont mar
UjszUlott korban talalkozunk vellk.

Esetismertetés: a leany magzatnal intrauterin rhabdomyomakat diagnosztizaltak. Ese-
ménytelen szUlést kdvetben epilepszias ronamai egy napos életkorban jelentkeztek soro-
zatban fellépd négy végtagi myoclonus formajaban. Koponya MRI vizsgélata tobb subcor-
ticalis tubert talalt. Genetikai vizsgélata folyamatban van. Vigabatrin korai alkalmazaséaval
sikerUlt West szindroma kialakulasat megel6zni. Polyterapia ellenére viszont terépia rezisz-
tens fokalis epilepszia maradt fenn, megfelel6 psychomotoros fejlédése mellett. A csalad
6 honapos életkorban a mdtéti megoldast nem kivanja. Off label rapamycin alkalmazasa-
nak lehetésége is felmerdl.

Kévetkeztetés: sclerosis tuberosa talajan UjszUlott korban induld epilepszia kapcsan gya-
kori a nagyagy kéreg fejlédési rendellenessegek tarsulasa. Focalis corticalis dysplasia
(FCD) esetében nagy a valoszinlsége a terapia rezisztencia kialakulasanak és mentalis
elmaradas kifejlédésének. llyen esetekben mérlegelni kell a korai epilepszia sebészeti be-
avatkozast, de el kell gondolkodni off label rapamycin alkalmazasardl is.

Korai myoclonusos epilepszias encephalopathia supression burst mintaval
- egy eset kapcsan

Kollar Katalin', Rosdly Beatal, Moser Judit’, Mellar Monika', Barsi Peter?, Ujfalusi Aniko?
'Heim Pal Gyermekkorhaz, Budapest

2Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest

“Debreceni Egyetem Kiinikai Kézpont, Debrecen

Bevezetés: A korai myoclonusos epilepszias encephalopathia ritka életkorhoz kotott, su-
lyos lefolyasu epilepszia szindroma. Hatterében genetikai, tényezdk, anyagcsere betegsé-
gek, agyi malforméciok is allhatnak. Terapiasan nehezen befolyasolhatdk, és alapbeteg-
segtdl is fuggben korai halalhoz vezethetnek.

Esetismertetés: Az id6s primipara IVF graviditasabol oligohydramnion miatt 37 héten
sectio caesareaval diszkrét minor stigmakkal szlletett csecsemdnél 7 napos korban je-
lentkeztek az elsd epilepszias rohamok. Egy honaposan kerdilt intézménytinkbe. Kezdettdl
durva szimmetrikus myoclonusokat észleltiink, az EEG-n burst supression tevékenységet
regisztraltunk. Tobbféle, életkoranak és a formakdmek megfeleléen alkalmazott antiepi-
leptikum mellett csak mérsékelt Klinikai javulast tudtunk elémi, kezdettd! sulyos figyelem-
zavara, hypotonidja nem valtozott. 8 honapos koraban jelentkeztek sulyos hypoxiaval jard
fokdlis, masodlagosan generalizalodd epilepszias rohamai. Ezek epilepszias eredetét a
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szUultk nem fogadtak el és a kezelések nagyobb részét a késtbbiekben elutasitottak,
egyedUl a ketogén diéta hatasossagaban biztak. Kezdettél komoly taplalasi problémak,
sulyos, gyakran otthonaban is oxigén adasét igényld léguti infekciok zajlottak. Egy éves
koraban komplett resuscitacio utan kialakult tObbszervi elégtelenség mellett fellepd agy-
torzsi beékelddést kovetden exitalt. Genetikai vizsgalata a 15, kromoszoma Robertson
nem volt dsszeflggésbe hozhatd. Kiterjesztett genetikai vizsgalata felvetette Angelmann
spektrum lehetbsegét.

Kévetkeztetés: Esetlink kortbrténete a betegségre jellemzékon tUl az epilepszia szindro-

Megnovekedett resting-state EEG funkcionalis konnektivitas benignus
centro-temporalis epilepsziaban

Bessenyei Monika', Clemens Béla?, Puskas Szilvia®, Emri Miklos?, Spisak Tamas?,
Opposits Gabor?

'Debreceni Egyetem Kiinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Intézet, Debrecen
?Kenézy Gyula Kérhaz és Rendelbintézet, Debrecen

“Debreceni Egyetem Klinikai K&zpont Neurologiai Klinika, Debrecen
‘Debreceni Egyetem Klinikai K&zpont Nuklearis Medicina Tanszék, Debrecen

A benignus centro-temporalis epilepszia (BCTE) ritka focalis, elsdsorban facio-brachia-
lis rohamokkal vagy focalis secunder generalizalddd ronamokkal jaro, jellegzetes életkori
megjelenést mutatd gyermekkori epilepszia. Jellemzgje a neuroldgiai deficittiinetek hianya
és a jo progndzis. A esetek 28-53 %-ban neuropszicholdgiai deficitttinetek figyelhetdk
meg, figyelemzavar, memoriazavar, beszédzavar, vizuo-spacialis orientacio és a maga-
sabb executiv funkciok zavara.

Vizsgélatunk feltevése az volt, hogy a BCTE abnormis resting-state funkcionélis konnek-
tivitassal jellemezhets, mely felelds a tapasztalhatd epilepszias és nem-epilepszias tune-
tekert.

17 BCTE-s beteg és 19 egészseges kontroll személy vizsgalatat végeztik el. A 19 csa-
tornas standard EEG vizsgélatot LORETA modszerrel elemztik. A LORETA egy forras lo-
kalizacios modszer, mely a skalpon mért potencialmezébdl kiszamitja annak generatorait
(szinkron aktivalédd neuronpupuléaciokat). A kapott eredményekbdl funkcionalis konnek-
tivitast szamoltunk.

Két tibusu haldzati abnormalitast talaltunk, egyrészrél fokozott neuronalis kapcsoltsagot az
elulsé beszédkbzpontban masreszrél csdkkent neuronalis kapcsoltsagot a szenzomoto-
ros integracio és motoros kontroll mezdk kozott. Mindezzel bizonyitottuk, hogy a beszéd
és figyelem szempontjabdl fontos kortikalis kdzpontok mikoddészavara felelés a BCTE-s
betegekben észlelt neuropszicholdgiai tinetekert.
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Optikus gliomak kezelési lehetdségei

Bognar Laszlo, Fekete Gabor, Novak LaszIo
Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Debrecen

Az optikus gliomak jellemzéen gyermekkorban eléforduld, a latérendszert érinté benignus
tumoros léziok. Erinthetik a 1&tdideget, chiasméat, tractus opticust és a latdsugarzast egy-
arant. NovekedésUk kapcsan egyéb axidlis struktlrak involvaltsaga is eléfordul. Geneti-
kal hajlamra utal az 1. tipust neurofibromatosussal kapcsolt megjelenése. Felfedezése
gyakran mellékleletként torténik, de az érintett struktlrak altal okozhat kuldnbézé foku
latasromlast, szemmozgéaszavart, illetve hypothalamus érintettség esetén diencephalicus
tUneteket, és akar obstruktiv hydrocephalust is.

A Klinikum mellett a diagnosztikaban elsésorban az MR vizsgalatnak van szerepek, mely
speciélis szekvenciakkal és utdfeldolgozassal kiegészitve a sebészi reszekcidt is nagy-
mértékben segitheti neuronavigacioval alkalmazva.

Sebészi kezelés azokban az esetekben jon szbéba, ahol egyoldali latasvesztést okoz a
mészetesen tbmeghatassal bird, vagy agyvizkeringészavart okozd esetekben is a sebészi
megkisebbités elkerlihetetlen.

MUitéti beavatkozas mellett a kezelésben kemoterapia és sugartherapias lehetéségek is el-
érhet6ek. Az optimalis kemoterapias protokoll még nem kelléen tisztazott, a sugartherapia
gyermekkorban a mellékhatasok miatt nem preferalando.

Jelen elbadasunkban az optikus gliomak sebészi kezelésével kapcsolatban szerzett ta-
pasztalatainkat mutatjuk be.

Intraventricularis tumorok sebészi kezelése

Novak Laszlo, Fekete Gabor, Bognar LaszIo
Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Debrecen

Az intraventricularis daganatok sebészi ellatasa az itt elhelyezkedd neuronalis elemek,
vasulcaris strukturak, tovabba a hypothalamus-hypophysis tengely potencidlis érintettsé-
ge miatt kifejezetten nehéz. Szamos patholdgia jelenhet meg ebben a régidban, és a
sebészi behatolas kivalasztasahoz a terllet anatdmiai ismeretén tll a varhatd patholodgia
ismerete is szlkséges. A mUtéti beavatkozas modjat befolyasolhatja, hogy biopsziat, vagy
radicélis eltavolitast tervezink, tovabba a potencidlis agyvjzkeringési zavar megoldasat is
figyelembe kell venni.,

Alapvetben endoszkopos és nyilt feltarasos modszereket alkamazhatunk. Endoszkopos
beavatkozas valaszthato relative kisebb tumorok esetén, cystikus lasiok fenestralasa vagy
biopszia végzéséhez. Nyilt mUtéti feltarasnal valaszthatod a transcallosalis, illetve transcor-
ticélis Utvonal. Az optimélis sebészi megkdzelités kivalasztasahoz a patholdgia részletes
ismerete szUkséges. Egyes esetekben kombinalt megkdzelités lehet a legcélravezetdbb,
tovabbia endoszkdpos mtétek nyilt mdtétre vald konvertalasa is szUkséges lehet.
Eldadasunkban az agykamrai tumorok sebészi kezelésével kapcsolatos tapasztalatainkat
foglaljuk 6ssze.
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Gyermekkori koponya agysériilések ellatasa a 2016-os ellatasi iranyelvek
tiikrében
BUki Andras', Kolumban Balint', Toth Peter!, Horvath Peter’, Ezer Erzsebet’

'Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Pécs
?Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Anesztezioldgiai és Intenziv Terapias Intézet, Pécs

A koponya/agysérlilések az elsd négy évtizedben a vezetd haldlokot képezik és az életmind-
ség hosszU tavu romlasanak legfébb el6idézéi ebben a korcsoportban.

A sulyos koponya agysérllések kezelésében a transzlacios kutatasok eredményei direkt,
célzott, személyre szabott terapias megoldasokat nem eredményeztek, ugyanakkor a mul-
timodalis neuromonitorozas lehetéségeinek kinasznalasaval a személyre szabott orvoslas
elvel szerint kezelhetjlk a betegeket. Magyarorszagon a pécsi ldegsebészeti Klinika Intenziv
Osztalyan adott a mulimodalis monitorozas eszkézei kozUl az agyi oxigenizacio, hémérsék-
let, agykamrai nyomas és agyi parenchymalis nyomasméres, valamint az agyi autoregulaci-
0s képességek pillanatnyi elemzésének dsszességét szolgaltatd Moberg eszkdz.

Az eléadas részben a multimodalis monitorozéas adta lehetdségeket, részben azoknak a
gyermekgyogyaszati gyakorlatban vald applikabilitasat részletezi, végséd Uzenete pedig,
hogy a multimodalis monitorozas kézponti finanszirozasanak megoldasaval lehetéséget
kell biztositani a kiemelt gyermek intézmények szaméra, hogy ezekkel az eszkdzokkel élve,
az extrémen Kkoltséghatékony gyermekkori agysérulés-ellatast 21. szazadi szinten tudjak
végezni.

A gerincsériilések korszerii ellatasa gyermekkorban

Schwarcz Attila
Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Pécs

Cél: A gyermekkori gerincsérlilések kezelésének attekintése a pécsi ldegsebészeti Klinika
praxisaban az elmult két évben.

Eredmények: Thoracolumbalis szakasz volt érintett: altalaban benignus kompresszios toré-
sek voltak jellemzdek (MR vizsgéalatokkal jelvaltozas a STIR képeken). Ezekben az esetekben
konzervativ kezelést, aktiv funkcionalis kezelést, gyogytornét javasoltunk,

Csak serdulé korban (14-18év) fordultak eld, olyan sértilések, melyek operativ teenddt igé-
nyeltek. Ezekben az esetekben kizardlag minimélisan invaziv percutan technikat alkalmaz-
tunk a gerinc rogzitéséhez. Egy esetben végeztink corpectomiat egy 18 éves fiatalnal.
Osszefoglalas: Minden konzervativ kezelés, gydgyuldst hozott, ebben a csoportban egy
beteget sem kellett operalni. Az operativ csoportban szévédményt nem tapasztaltunk, a
sérllések jo gydgy-hajlamuiak voltak, A minimalisan invaziv technikanak készénhetéen a
betegek korabban mobilizalhatdak voltak, és a fajdalomcsillapitd igény Uk joval kevesebb volt.

Sebészi sz6vodmények és funkcionalis eredmények 2 évvel SDR miitét utan:
146 beteg prospektiv kdvetéses vizsgalata - kiilféldi tapasztalataink

Markia Balézs 2, Richard Edwards’
'Royal Hospital for Children, Bristol, UK
°Orszéagos Klinikai Idegtudomanyi Intézet, Budapest

Moddszer: Specidlisan az SDR es betegek paramétereit tartalmazé adatbazist hoztunk Iétre,
melybe preoperativ valamint 6, 12 és 24 honappal a mdtét utan mért mutatokat vettik fel
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kdztUk funkciondlis outcome mérésére szolgaldkat is, mint CPQol, GMFM, GMFCS, FMS,
ROM, MAS valamint jaras analizis értékek. Emellett folyamatosan regisztraltuk az esetleges
sebészi apolasi vagy mas jellegl szovédmeényeket.

Eredmények: 146 beteg adatait elemeztlk, mortalitas nem volt, jelentés morbiditast nem
tapasztaltunk. Sulyos vagy tartds neuroldgiai deficit nem alakult ki egy betegben sem, 2
betegunknél talaltunk tartds talp dysaethesiat. 3 felszines sebfertézést regisztraltunk, liquor-
csorgas nem jelentkezett, re-operacio nem valt szlkségessé egy betegben sem. Minden
betegben jelentés spaszticitas csokkenést lattunk, atlag GMFME6 szignifikansan  javult
(preop 57.4-r6l 656.2-re 24 honapnal), jelentds életmindség javulast is talaltunk.

Konkiltzio: ez a beteganyag a legnagyobb eddig publikalt sorozat az Egyestilt Kiralysagbal,
a helyben kidolgozott kezelési protokoll biztonsagos, az eredmények pedig a nemzetkdzi
irodalomban fellelhetéeknek megfelelbek. Ennek a programnak a részeit probaljuk majd at-
Ultetni itthoni gyakorlatunkba is. Tovabbi kutatasainkban jelenleg pozitiv kimenetel prediktiv
markerett illetve a sebészi technika és funkcionalis kimenetel kdzott dsszefliggést keressuk.

Liquor keringési zavarok Ujsziilott és csecsemdkorban, az idegsebészeti el-
latas lehet6ségei

Bacsa Eszter, Veto Ferenc, Horvath Zsolt, Doczi Tamas
Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Pécs

A szerzok illusztrativ példakkal mutatjak be a csecsemdkori agyviz keringési zavarok inté-
alkalmazasa, az intraventricularis nyomasviszonyok normalizalaséra torekvés a kezelés
kezdetétdl, korai shunt belltetés, az endoscopia csupan egyértelmien indokolt esetek-
ben tortend alkalmazasa. Felhiviak a figyelmet a képalkotokkal torténd kdvetés fontossa-
gara, és a liquor keringési zavar késoi (gyermekkoron tuli) kbvetkezményeire.

Robot asszisztalt sztereotaxias jelélés extratemporalis szelektiv resectio
eseteiben - a brain shift kivédése

Markia B, Jeffery SMT, Mohamed A, Nicolae L, Likeman M, Sandeman D.R.
Bristol Royal Hospital for Children, Department of Neurosurgery, Bristol, UK

Bevezetés: A modern idegsebészet egyre kisebb célpontok pontos megkdzelitesét kdveteli. A
koponya megnyitasaval jard mitéteknél az agy koponyahoz viszonyitott elmozdulésa limitélja a
hagyomanyos neuronavigacios rendszerek pontossagat mintegy 10 mm-re. Az extratempora-
lis nem 1ézi6s epilepszia sebészeti eseteiben az eltavolitandd szdvet jellege a legtdbbszér nem
klldnbdzik a normal agy szévetétd!, igy nem all rendelkezésre vizudlis segitség a navigacio
sebészi korrekcidjahoz. Munkank soran egy Uj robot asszisztalt stereotaxias modszert dolgoz-
tunk ki az elektrofizioldgiailag meghatarozott eltavolitando tertilet intracperativ azonositasara.
Moddszerek: 5 betegUnknél telies epilepszia sebészeti kivizsgalast és SEEG monitorozast ko-
vetden az epilepszia sebészeti team megbeszélés kis kiterjedésU fokalis epileptogén zonakat
hatarozott meg rezekélandd tertletként. Ezt kdvetben minden beteglnknél robot asszisztalt
szereotaxiaval sziikon katétereket Ultettnk be a rezekalandd terllet megjeldlésére. A katéte-
rek a korabbi sztereo EEG elekirddakkal megegyez6 behatolasbdl és tengelyben haladtak.
(Renishaw Neuromate running VoxXim software) ezt kdvetéen craniotomiabdl eltavolitottuk a
megjelolt terlleteket, és intra vagy postoperativ MR vizsgalattal igazoltuk a lokalizaciot.,
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Eredmények: 5 beteglinknél dsszesen 12 katétert Ultettiink be. Craniotomia utan MRI
vizsgélattal teljes eltavolitast igazoltunk minden esetben. Sebészi szovédmeény nem alakult
ki a ketéter belltetésekkel kapcsolatban.

Konkluzié: Munkankban egy Uj sztereotaxias modszert mutatunk be, melynek haszélata-
val potencialisan javithatjuk a kisméret(i nem patoldgias szerkezet( agyi terlletek intraope-
rativ lokalizacidjanak lehetéségett.

2017. MAJUS 20. SZOMBAT

8:30 - 10:30 SZINES GYERMEKNEUROLOGIA |,

A Canavan-szindroma klasszikus és atipusos esete )
Fekete Anett’, Hadzsiev Kinga', Gyorsok Zsuzsanna?, Zima Judith?, Till Agnes’,
Melegh Béla'

'Pécsi Tudomanyegyetem, Klinikai Kézpont, Orvosi Genetikai Intézet, Pécs
°Magyar Reforméatus Egyhaz Bethesda Gyermekkérhaza, Budapest

A Canavan-szindréma a csecsemdkori leukodystrophiak csaladjaba tartozd korkép; Klini-
kal tunetei rendkivll aspecifikusak: macrocephalia, sulyos pszichomotoros elmaradas és
generalizalt hypotonia jellemzi. Az aszpartoacilaz enzim diszfunkcidja miatt a vér, vizelet és
liquor N-acetyl-L-aszpartat (NAA) szintjie magas.

Eldadasunkban egy lany és egy fil gyermek esetét mutatjuk be, akiket 11 hdnapos ko-
rukban vizsgaltunk Intézetlink genetikai tanacsadasan generalizalt hypotonia, megkésett
pszichomotoros fejlédés és macrocephalia miatt. Koponya-MR vizsgélat mindkét gyer-
meknél myelinizacids defektust igazolt. A kislany stlyosabb fenotipust mutatott: figyelmi
funkciokban jelentés elmaradas volt megfigyelhetd. A fill esetében a radioldgiai kép tobb
demyelinizacioval jard szindroma lehetéségét is felvetette.

A kulfeldi kollaboracio keretein bellll elvégzett molekularis genetikai vizsgélattal mindkét
esetben az ASPA génben patogén mutaciot sikerllit azonositani, compound heterozigéta
formaban.

A kUlonbdzé Klinikai és radiologial kép ellenére mindkét beteglinknél Canavan-szindroméat
diagnosztizaltunk. Eléadasunk célia, hogy betegeink bemutatasaval felhivjuk a figyelmet a
kongenitélis leukodystrophiak fenotipusos variabilitasra.

ElhGz6dé6 tudatzavar. Mi allhat a hattérben?
Simon Gabor', Skobrak Andrea’, Csorba Eszter!, Szasz Maria®, Rozsal Bamabas?,
Hollody Katalir?

'Somogy Megyei Kaposi Mér Oktatd Kérhaz, Csecsemd- és Gyermekosztaly, Kaposvar
?Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyodgyaszati Klinika, Neuroldgiai Tanszék, Pécs

El6adasom a tudatzavar differencialdiagnosztikai nenézségeit szemlélteti. Neuroldgiai szem-
pontbdl egyénileg negativ, mig csaladilag pozitly anamnézisi gyermeknél enyhe kopoya
traumat kovetden terhelés mellett hirtelen frontalis fejféjas és zavartsag jelentkezett egyéb
neurolégiai korjel nélkll. Differencialdiagnosztikailag a klinikai kép és a neuroldgiai vizsgalat
alapjan négy korkép merdilt fel. A kételezben elvégzendd vizsgalatok sem az intoxikaciot,
sem az encephalitist, sem az epilepsziat nem tamasztottak ald. Igy kizérasos diagndzisként
a gyermek panaszal hatterében elhlizodo tudatzavarral jard migrén allt, amelyet az irodalom
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is megemlit. Ritka korkép, amely csak gyermekkorban vagy a korképen mar gyermekként
atesett felnGtteknél jelentkezik. Fejfajas mindig bevezeti, a tudatzavar akar 1 napig is eltarthat.
Anamnesztikus adatként korabbi fejfajas, enyhe koponya trauma és csaladi halmozodasu
migrén j6het szoba. Differencidldiagnosztikailag az altalunk is felmerdilt korokokon kivil még
szénhidrat-anyagcesere zavar és vascularis ok kizarando. A neuroldgiai és képalkotd vizsga-
latok az esetek nagy részében negativ eredménnyel zarddnak.

Sok hiihé... miért is? - A komplikalt migrén differencialdiagnosztikaja
Skobrak Andrea, Csorba Eszter’, Nagy Ferenc’, Vajda Zsolt?

'Somogy Megyei Kaposi Mér Oktatd Kérhaz, Kaposvéar

“Kaposvari Egyetem Egészségugyi Centrum Diagnosztikai €s Onkoradiologiai Intézet, Kaposvar

13 éves fiatal lanyt szallitottak szllei az iskolabdl zavartsag, beszédzavar miatt, széllitas
kdzben egy alkalommal hanyt.

Anamnézisében lényeges belgydgyaszati, neuroldgiai betegség nem szerepelt, gydgy-
szert rendszeresen nem szedett. Fizikalis vizsgalattal kdzépsulyos sensomotoros aphasia,
terbeli-idébeli dezorientacio volt megfigyelhetd. Laboratériumi paraméterei normélis tarto-
manyban voltak. Toxikologiai vizsgalata negativ eredmény( lett. Koponya CT vizsgélattal
veérzés nem igazolddott. EEG vizsgalatat kifejezett nyugtalanséag, dezorientacio miatt nem
tudtuk elvégezni. CT vizsgalatot kdvetben nyugtalansaga, aphasigja fokozodott, jobb ol-
dali facialis asymmetria, spontan mozgasokban jobb oldali végtagok elmaradéasa, ugyanitt
dorsalflexio volt megfigyelhetd. A liquor kémiai és mikroszkdpos vizsgélata eltérést nem
mutatott. TUnetei hullamzoak voltak. Akut koponya MR vizsgélata tortént, mely soran bal
oldali a. cerebri media és cerebri posterior ellatasi terlletén keringés lassulasa volt ész-
lelhet6. EEG vizsgélata szintén bal oldali parietalis terUlet( lassulast igazolt. Tunetei 8 6ran
belll regredialtak, ekkor szamolt be megeldzben jelentkezd erds fejfajasardl,

Panaszai hatterében felmerUlt elsGsorban  hemiplegias migrain, illetve reversibilis cereb-
ralis vasoconstrictios szindroma lehetésége. Megoldast a liquor célzott vizsgalata adott.

Hypoplasia pontocerebellaris és atrophia musculorum spinalis egy csecse-
mdben

Peéter Istvan’, Rozsai Barnabas?, Pal Endre®, Hollody Katalin’
'PTE KK Gyermekgyogyaszati Klinika Neurologiai Tanszék

°PTE KK Gyermekgyogyaszati Klinika Neurologiai Tanszék

SPTE KK Neurologiai Klinika, Pécs

A terminusra, normal sUllyal szdletett gyermeket csecsemdkoraban hypotoniaval észlelték,
koponya UH vizsgélata korosat nem irt le, neurohabilitacioban részesult. 11 hénapos
koraban SMA iranyaban genetikai vizsgélat készult, az SMN1T gén vizsgélata negativ ered-
ményt adott, Tobb alkalommal hospitalizaltak etetési nehezitettség, aspiracio miatt, majd
PEG belltetésre kerult sor. 28 honapos koraban kontroll koponya MR vizsgélat tortént,
mely pontocerebellaris hypoplasiat, mérsékelt cerebralis atrophiat, microcephaliat igazolt.
Klinikénkra pneumonia miatti 1egzési elegtelenség miatt vettik fel. Progresszid miatt gépi
lElegeztetés, tracheostoma alkalmazasa valt szikségessé. A diagndzis pontositasa célja-
bol izombiopszia tortént.

Az MRI vizsgalattal igazolt pontocerebellaris hypoplasia és az izom szdvettani vizsgalata
soran talalt atrophia musculorum spinalisra jellemzé kép alapjan az 1A tipusu pontocere-
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ballaris hyoplasia (SMA-PCH) Klinikai diagnézisét allitottuk fel. A genetikai eltérés igazolasa
folyamatban van (VRK1 gén;14g32). A VRKT gén (vaccinia-related kinase) szerepet jatszik
a neuronalis migracioban és a neuronalis 6ssejt proliferacioban.

A pontocerebellaris hypoplasia nagyon ritka eléfordulasu, progressziv neurodegenerativ
korképek csoportja, a klinikai megjelenés alapjan jelenleg 10 tipusa ismert. Jellemzd Kli-
nikai tUnetei a progressziv microcephalia, a cerebellum és a pons hypoplasidja/atrophigja,
a motoros és intellektualis fejlédés sulyos elmaradasa, gyakran convulsiok. A prognoézis
rossz, tlneti kezelés lehetséges.

Autoimmun kézponti idegrendszeri demyelinisatiés kérképpel diagnosztizalt
eseteink 2000-2016 éves id6szakban, klinikai és terapias tapasztalatok
Menyei-Kiss Magdolna, Malik Aniko, Farkas Mark Kristol, Szabo Lena®, Farkas Viktor

Semmelweis Egyetem, I. Gyermekklinika és Il. Gyermekklinika*, Budapest

A kdzponti idegrendszeri demyelinizacios gyulladasos korallapotok akut iddszakaban nagy do-
Zisu metilprednizolon alkalmazasa ismerten hatékony gyermekkorban. A kronikus betegségle-
folyast felndttkorban kedvezben befolyasold immunmodulans terapia egyénre szabott elény/
kockazat elemzése gyermekkorban jelenleg vizsgalatok targya.

Az l.sz. Gyermekgyodgyaszati Klinikan kézpont idegrendszeri (KIR) demyelinisatioval diagnosz-
vegeztUk.

2000. és 2016. kézétti iddszakban sclerosis multiplex (G35HO), neuromyelitis optica Devic
(G3600), nervus opticus neuritis (H46HO), akut myeltis transversa a KIR demyelinisatios be-
tegségében (G3730) diagndzist betegek kortérténetét vizsgéltuk. Osszesen 11 gyermek- és
serdul6korl beteg nemét (1), tlnetek jelentkezésekori életkorat (2), prodromalis infekaio ll.
autoimmun komorbiditas jeleniétét (3), a heveny demyelinisatio id6szakaban jelentkezd pa-
naszokat/klinikai tUneteket (4), laboreltéréseket és képalkotd vizsgalatok eredmeényeit (5), va-
lamint konziliumkeéréseket (6), az elsé vonalbeli terapiat (7), Ujabb demyelinisatios esemény
megjelenését (8) és a bioldgiai terapiak alkalmazasanak szlkségessegeét, eredmeényessegét
(9) értékeltlk.

A vizsgalt betegek atlag életkor 13,3 év volt, a nemek kozétt szignifikans kuldnbség nem mu-
tatkozott (5 leany- és 6 filgyermek). Prodromalis influenzas panaszok eléfordulasa 2 16, vi-
rus-szerologia pozitivitas 4 16, elsd demyelinisatios eseménnyel egyidejd leguti infectio 1 16,
egyéb autoimmun komorbiditas 1 16 esetében volt jelen. Vizuszavar 6 beteg, fajdalom, izom-
gyengeség, zsibbadas, egyéb agyideg érintettségre utald tinet 4, motoros funkcid/egyensuly
zavara 3, tremor, szedulés 2, reflex eltérések, patologias reflexek, paresis, héemelkedés/laz,
memoriazavar 1 betegnél jelentkezett. A lumbalis likvorban emelkedett fehérjekoncentracio,
valamint intrathecalis fehérje szintézis két-két esetben igazolddott. Koponya és gerinc MR,
EEG, VEP, OCT és CFF vizsgalatokra kerUlt sor. Az acut szakban metilprednizolon terapiara
6 beteg reagalt, addiciondlis plazmaferezisre 2 gyermek szorult, 3 esetben a regresszio
spontan kdvetkezett be. Immunmodulans terapia bevezetése 3 gyermeknél tortént interfe-
ron-beta-1a, dimethyl fumarate, fingolimod, glatiramer acetate, valamint azathioprine adasaval,
A képalkoto vizsgalatokkal is alatamaszthatd esetekben a diagndzis felallitasa egy honapon
pelll megtdrtént. A neurcldgiai statusz metilprednizolon terapiara egyértelmd javulast mutatott
minden esetben. A kronikus betegséglefolyas miatt 3 betegink részesult  bioldgiai terapiaban.
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Paraneoplasticus cerebellaris degeneratio
Moser Judit’, Rosdy Beata!, Mellar Monika', Kollar Katalin', Viczena Veronika',

Beleznay Zsuzsanna’, Rudas Gabor®

"Heim Pal Gyermekkoérhaz Neuroldgia, Budapest

2Semmelweis Egyetem Laboratériumi Medicina Intézet Immunlabor, Budapest
SSemmelweis Egyetem MR Kutatokdzpont, Budapest

Bevezetés: Paraneoplasias neuroldgial szindromak ritkan, a daganatos betegek keve-
sebb, mint egy szazalékanal fordulnak eld. A szindromak egyik formaja a paraneoplasticus
cerebellaris degeneratio (PCD), amely gyermekkorban raritas.

Esetismertetés: A 12 éves gyermek a korhazi felvétel elétt 2 héttel folyamatos fejfajast
és bizonytalansag érzést panaszolt. Elsé neuroldgiai vizsgalata soran nystagmust és eny-
he térzsataxiat észleltlink. Néhany nap mulva pszichomotoros meglassultsag, dysarthria,
valtott oldali végtagataxia tarsult, torzsataxigja progredialt. Koponya MR vizsgélata nem
mutatott korosat. Liquoraban mérsékelt pleocytosist talaltunk. Neuroborreliosis nem iga-
zolédott. Autoimmun mechanizmusu folyamatot feltételezve a gyermek nagy dézisu szte-
roid kezelésben részesUlt, de allapota érdemben nem valtozott, Paraneoplasias eredetre
gondolva képalkotd vizsgalatok torténtek negativ eredménnyel, Szérum és liquor minta-
jabol magas titerben anti-Tr antitestet mutattak ki. Hodgkin lymphomat keresve PET-CT
vizsgélat készult, amely nem igazolt malignitast (PCD joval korabban is jelentkezhet, mint
a lymphoma). A gyermek ismételten terapias apheresisben részesllt, a kezelés mellett
allapota lényegesen javult.

Kovetkeztetés: Subacut kezdetl cerebellaris tlnetegylttes észlelése esetén, ha sem
térsz(kit¢ folyamat, sem gyulladas nem igazolddik, érdemes paraneoplasias eredetre is
gondolni.

Ismeretlen eredetii roncsol6 agyvérzés 6 hetes csecseménél
Szamosdjvar Judit, Rosdy Beata!, Kollar Katalir?, Moser Judlit’, Mellar Monika’,
Gacs Eva?, Scheuring NoémF, Polovitzer Maria®, Balazs Gydrgy?, Kiss Gabriella’,
Marosi Anike®, Varallyay Gyorgy”

Heim Pal Gyermekkorhaz, Neuroldgia Osztaly, Budapest

’Heim Pal Gyermekkorhaz Belgydgyaszati Osztaly, Budapest

SHeim Pal Gyermekkorhaz, CT Intervencios és Radioldgiai Osztaly, Budapest

“Heim Pal Gyermekkorhaz Kozponti Aneszthezioldgiai és Intenziv Osztaly, Budapest

SHeim Pal Gyermekkorhaz, Haematoldgiai Ambulancia, Budapest

5Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest

Bevezetés: A csecsemdkori agyvérzések ritka, valtozatos etiologigjl, az esetek egy ré-
szében ismeretlen eredet(, sulyos maradandd karosodassal jard korképek.

Esetismertetés: Bagyadtsag, ismételt hanyasok miatt kerlilt felvételre a 6 hetes csecse-
ma. A koponya CT vizsgélat jobb oldalon, kiterjedt, jelentés tdmegeltolddassal jard agyal-
lomanyi vérzést mutatott. Jobb oldali dekompressziv craniectomiat kdvetéen jelentkeztek
focalis, bal oldali hemiclonisatioval jard epilepszias ronamai, amelyet biterapiaval (phen-
obarbital, levetiracetam) sikeresen uraltunk. A sulyos neuroldgiai kérosodasok mellett a
sO- és vizhaztartas, valamint tobb szervrendszert érinté patoldgiés elvaltozasok komoly
terapias kihivast jelentettek. Cranioplasticat kévetden liquor-keringészavar alakult ki, ezért
subgalealis, majd végleges ventriculo-peritonealis shunt kerUlt beliltetésre. Bal oldali spas-
ticus hemiparesis, hemianopia, valamint enyhe foku kognitiv deficit alakult ki, szimptomas
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epilepsziaval. Rehabilitacio folyik. Az etioldgia tovabbra is tisztazatlan maradt.
Koévetkeztetés: A csecsemObkori agyvérzések ritka korképek, mielébbi felismerésik elen-
gedhetetlen. A komplex terapia a kedvezdbb kimenetel érdekében kiemelt szereppel bir.

Grisel-szindroma

Kicska Nora, Bessenyei Monika
Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Gyermekgyogyaszati Intézet, Debrecen

A Grisel-szindroma egy ritka, elsésorban gyermekeket érintd betegség, amelynek ko-
zéppontjiaban az atlanto-axialis izUlet nem traumas subluxatioja all. A leggyakrabban
progressziv torok és nyaki fajdalom, nyaki merevség, sulyos esetben neuroldgiai tinetek
(radiculopathia, myelon és nyultveld kompresszio) kepében jelentkezd szindroma kiindulo-
pontja a nyaki lagyrészekben kialakuld gyulladas (felsé leguti fertdzés, peritonsillaris vagy
retropharyngealis talyog), amelynek a kdrmyezd szdvetekre tortend tovaterjedése az atlan-
to-axialis izUlet transversalis szalagjanak meglazulasahoz vezet. A gyogyulas és a neuro-
logiai szdvédmények megeldzése érdekéeben fontos a korai kezelés, amely a nyaki gerinc
immobilizacidjabdl, valamint gydgyszeres terapiabdl (antinflammatorikus szerek, szikség
esetén antibiotikum) all.

El¢adasunkban egy autista gyermek tanulsagos esetét szeretnénk bemutatni, aki banalis
trauméat kdvetden telies gerincveldi harantlaesio tUneteivel kerlit Klinikankra. Képalkotd
vizsgalatokat kdvetben, slrgds stabilizacios mitéet tortént. Intenziv rehabilitacio ellenére
maradvanytlnetekkel gyogyult.

RO EHO el S/INES GYERMEKNEUROLOGIA I,

A hypotonia egyes ritka ese;ei L.
Filiczki Gabriella!, Szabo Nora?, Arvai Kristof®, Deak Gydrgy*, Dobner Sarolta®,

Gisztl Erzsebet®, Heged(s Peter’, Horvath Klara', Herczegfalvi Agnes'

'Semmelweis Egyetem, Il. Sz. Gyermekklinika, Gyermekneuroldgiai osztaly, Budapest

°Budai Gyermekkérhaz, Epilepszia-neuroldgia ambulancia, Budapest

SPentaCore Laboratérium, Budapest

‘Fejér Megyei Szent Gyoérgy Egyetemi Oktatd Korhéz, Ujsztilott, Csecsemd- és Gyermek Osztaly, Székesfehérvar
SEgyesftett Szent Istvan és Szent LaszIo Korhaz, Gyermekinfektologiai Osztaly, Budapest

A gyermekneuroldgiai szakvizsgalatok egyik leggyakoribb indikacidja a hypotonia. Eléadéa-
sunkban egy adott id6szakban (egy hét alatt) a ll. sz. Gyermekklinika Gyermekneurologiai
osztélyéra hypotonia miatt érkezett gyermekek kortorténetét, betegutjat kivanjuk bemutat-
ni. Ezekben az esetekben megprobéltuk felmérni, hogy a gyermekek milyen vizsgalatokon
mentek keresztll, hogyan és mikorra szlletett meg a pontos diagnézis. Erdeklédéstink a
fejlesztésekre is iranyult, kivancsiak voltunk, hogy mikor és milyen tipusu terapiat, gyogy-
tornéat kezdtek illetve az eredmények birtokaban szikségessé valt-e modositas. Prezen-
tacionkban két esetet szeretnénk kiemelni, akik klléndsen ritka betegségekben szenved-
nek. Az elsé gyermeknél nystagmus, tdrzsataxia és a kezdeti idészakban hypotonia volt
észlelnetd, viszont az anyai féltestvérénél hasonlé tlinetek mellet mar spaszticitas volt a
vezetd tlnet, ezért mindkettejiknél Pelizacsus — Merzbacher szindréma iranyéaba inditot-
tunk vizsgalatokat. A masodik esetben a 7 hdnapos csecsemdnél generalizalt hypotonia,
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diszmorfias jegyek, cutis laxa, ritka haj és a tarkon tapinthatod, szokatlan, kis csontkinéve-
sek miatt egy specidlis réztranszport zavar, az Occipital horn szindroma mertilt fel. Ossze-
foglalonk tovabbi célja, hogy a korai fejlesztés teruletén dolgozd kolleégakat egylttes gon-
dolkozéasra invitaljuk, ezaltal megfeleld fejlesztési stratégiak kidolgozasat elésegithessuk.

A hypotonia egyes ritka esetei ll.
Szabo Nord, Arvai Kristof®, Deak Gorgy”’, Dot;ner Sarolta®, Filiczki Gabriella?,
Heged(s Peter?, Szabo Léna®, Herczegtalvi Agnes®, Varga Edit®

'Budai Gyermekkorhaz, Epilepszia-neuroldgia ambulancia, Budapest

2Semmelweis Egyetem, Il.sz. Gyermekklinika, Gyermekneurologiai osztaly, Budapest

“PentaCore Laboratérium, Budapest

‘Fejér Megyel Szent Gyorgy Egyetemi Oktatd Kérhaz, Ujszllstt, Csecsemd és Gyermek osztaly, Székesfehérvar
SEgyesftett Szent Istvan és Szent Laszld Korhaz, Gyermekinfektologiai Osztaly, Budapest

5Semmelweis Egyetem MR Kutatd Kézpont, Budapest

Eldadasunkban egy 7 hdnapos csecsemd kivizsgélasat kivanjuk bemutatni, aki generali-
zalt hypotonia, megkésett mozgasfejlddés, dycranias koponya, diszmorf jegyek, cutis laxa
miatt kerUlt felvételre,

Tovabbi figyelmet érdemld eltéréskéent az occipitalis exostosisok, ritka haj és enyhe, de
folyamatos hasmenés emlithetd. Laboratorium vizsgalatokon enyhe anaemia, kétszeres
vizelet hidroxiprolin, metionin, prolin szint emelkedés, alacsony coeruloplazmin és réz szint
volt mérhetd. Szemészeti szakvizsgalaton anisocoriat és szemmozgas zavart véleme-
nyeztek. EEG-n diffuz kérgi mUkddészavar abrazolodott. Képalkotd vizsgalaton kifejezet-
ten elongélt intracranidlis arteriakat, bal art. vertebralis coilingot, mérsékelt fehérallomanyi
deficitet &és myelinizacios kesést talaltak.

Mindezek alapjan egy speciélis réztranszport zavar, az Occipital horn szindroma (Ehlers-
Danlos IX. tipus, Menkes kor altipus) mertilt fel, amely bizonyitasara az ATP7A gén telies
szekvenalasa tortént (PentaCore Laboratérium). Az Ujgeneracios szekvenalas soran az
ATP7A génben t6bb varians mellett egy klinikai jelentéséggel bird, patogén mutaciot is
azonositottak. Az Occipital horn szindrdma rendkivll ritka, prevalencigja 1/millié. A beteg-
ség kezelési lehetdségei egyeldre meglehetdsen korlatozottak, a Menkes korban alkalma-
zott parenteralis rézpotlas egyes formait lehet kiprobalni.

Miért féliink a ketogén diétatél? - A nehézségek lekiizdése
Altmann Anna
Szent Janos Kérhaz és Eszak-budai Egyesitett Kérhazai, Budapest

A nemzetkdzi szakirodalom alapjan minden olyan terapia rezisztens epilepszias betegnél
(nemcsak gyermeknél, hanem felnGttnél és csecsemonél is) gondolni kell a ketogén diéta
beallitdsara, akiknél a masodik vagy harmadik antiepileptikum nem bizonyul hatékonynak.
Kulonos tekintettel a sulyos csecsemd és kisdedkori encephalopathias esetekben. Saj-
nos a haza gyakorlat ettél Ienyegesen eltér.

Eldadasomban egy részt arra keresem a valaszt, mi az oka annak, hogy sok, jol képzett
szakorvos soha nem él a diéta adta lehetdségekkel. Méasik fontos kérdés, hogy mi az oka
annak, hogy a diétat elkezddk k&zdtt még mindig nagyon sok azoknak a szama, akik 1
honapon belll abbahagyjak.
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Ha ismerjuk a diéta eldnyeit, hatranyait és a varhatd mellékhatasokat, ki tudunk alakitani
egy olyan gondozasi metddust, mely segitségével a mellékhatasok jelentds része kived-
hetd és a hatékonysag maximalizalhato lenne. Emellett szUkséges egy valds egyUttmUko-
dés kialakitasa a dietetikussal.

Ketogén terapia a mindennapokban - avagy: ne féljiink a ketogén diétatol
Szalayné Konya Zsuzsa
Debreceni Egyetem Klinikai Koézpont, Dietetikai Szolgélat, Debrecen

A diéta sz6 hallatan a szUI6k tObbsége panikba esik. Sokat ront a helyzeten, ha a média-
ban keresik a valaszokat.

A diéta 6sszedllitasa, és kommunikalasa soran, amire fokuszalunk:

figyelembe kell venni, hogy a szUl6: mindent meg akar tenni a gyerekéért, a szUl6 nem
szakember, a szUl6 soha életében nem jutott hozza korrekt taplalkozas-€élettani ismeretek-
hez, a szUl6 panikban van, és egy Ujabb megoldhatatiannak tling feladatot lat maga eldtt.
Ezzel szemben a diéta kivitelezése egyaltalan nem nehéz, az ételek kdnnyen és gyorsan
elkészithetdek. A megfeleld makro-tapanyag szamitas sem jelenthet gondot a szUldknek,
hiszen ezt a ,munkat” elvégzik a dietetikusok. A szUlBknek ,csak” az a feladatuk, hogy
a dietetikusokkal egyUttmUkddve, a mindenkor felmertld problémak megbeszélésével —
segitsenek sajat gyermekik egészségi allapotan. A tudomany jelenlegi allasa szerint erre
teliesen alkalmas egy kontroll alatt tartott ketogen diéta.

Gyermekkori herpes encephalitis a rehabilitacié szemsz6gébédl

Tasnadi Emese, Kovacs Noemi, Kolumban Maria, Péley van
Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kézpont, Idegsebészeti Klinika, Pécs

El¢adasunkban egy 15 éves, herpes encephalitis miatt megelézéen a Pécsi Gyermekgyo-
gyaszati Klinikan kezelt fiu rehabilitacios kezelését szeretnénk 6sszefoglalni, kitérve a korai
rehabilitacio fontossagéra.

A Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Kozpont Idegsebészeti Klinikan 2015.11.01-n indult
Sulyos Agysérultek Rehabilitacios Osztalya szoros aktiv klinikai, intenziv osztalyos hattérrel
bir. Mindez lehetévé teszi, hogy a betegek az agyi ictust kdvetd korai szakaszban kerlllje-
nek az osztalyra, szikség szerint a szubintenziv részlegre.

A 2001-ben szlletett gyermeket elesett altalanos allapotban, tracheakanullel, tartds oxi-
gén igény mellett vettik fel osztalyunkra 2016.08.12-n. Taplalasa PEG-n keresztul tor-
tent. Korai rehabilitaciojat szoros gyermekneurologiai és ful-orr-gégészeti kontroll mellett
kezdtUk. A rehabilitacios szempontoknak megfelelden a mozgasképesség mieldbbi telies
helyredllasat megcélozva, neurokognitiv vizsgalatok, fejlesztések is torténtek. A rehabili-
tacios kezelés vegeredményeként telies kor( dnellatas alakult ki, és a gyermek miniméalis
idéveszteséggel tudta elkezdeni szeptemberben kbzépiskolas tanuimanyait.

Korai rehabilitacio esetén kell6 odafigyeléssel, és a rehabilitacioban talan kevésbé meg-
szokott aktiv klinikai gondolkodassal - kihasznéalva a fiatal életkorban egyébként is j6 spon-
tan gyogyulast - szakavatott kezekben, napi rendszerességgel, intenziv modon, egyénre
szabottan felépitett fokozatos terhelés és renhabilitacios folyamat mellett a betegeknek jo
esélye van a telies, vagy kozel telies gyogyulasra.

Kulecsszavak: korai rehabilitacio, herpes encephalitis

Tamogato: Nemzeti Agykutatasi Program - KTIA_13_NAP-A-II/8.
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A magyarorszagi SDR program 9I56 két événpk tapasztalatai
Vekerdy-Nagy Zsuzsanna'?, Paraicz Eva?, Csohany Agnes?, Medveczky Erika®,
Elmont Beatrix!, Nagy Adél’, Nagy Andre&’, Fekete Gabor®, Bognar LaszIo®

Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont, Orvosi Rehabilitacio és Fizikalis Medicina Tanszék, Debrecen
?Magyar Reforméatus Egyhaz Bethesda Gyermekkérhaza, Gyermekrehabilitacios Osztaly, Budapest
3Szent Janos Korhaz és Eszak-budai Egyesitett Korhazak, Gyermekrehabilitacios Osztaly, Budapest
4Zala Megyei Szent Rafael Kérhaz, Gyermekrehabilitacios részleg, Zalaegerszeg

“Debreceni Egyetem Kiinikai K&zpont, Idegsebészeti Klinika

Bevezetés: A spasztikus izomzat kezelésére szamos, magas szintl evidenciaju, bizonyi-
tottan hatésos eljaras létezik. Ezek kozott szerepel sok izmot érint6, nagyobb kiterjedésU
spaszticitas esetében a szelektiv dorzélis rhizotomia(SDR). 2014, julius ota lehetéség van
Magyarorszagon is az SDR mUitét elvégzésére, a Debreceni Egyetem ldegsebészeti Kiini-
kajan. Az elbadasban az els két év tapasztalatait kivanjuk dsszegezni.

Modszer: Az SDR Kollaborativ Team (SDR-KT) a szakirodalom attanulimanyozéasa alap-
jan éllitotta &ssze a magyarorszagi SDR protokollt. A protokoll részei: (1) SDR mUtét el6tti
betegszelekcid szempontjai; (2) vizsgélati protokoll; (3) k&zds kommunikéacios felllet ke-
zelésének szabélyai. Minden beteg m(itét el6tt legalabb egy, azt kdvetéen a kdzvetlen
posztoperativ idészak utan még 5 alkalommal részesul intenziv rehabilitacios ellatasban az
SDR-KT valamelyik renabilitacios ellatd helyén a matét utani két év soran. Eredmények: a
2014, julius és 2016. junius kozott 142 vizsgélatot végeztek a SDR-KT tagjai annak elbirala-
sara, hogy javasolt-e az SDR m(itét. 58 fének javasoltuk a mitétet (41%), akik kézUl 52-nél
tortent matét, 52 esetben (37%) varakozast javasoltunk hosszasabb mUtéti elékészitési
szUkséglet vagy egyéb ok miatt. 32 fénél a m(téti beavatkozast nem javasoltuk, harom
esetben apolasi indikacioval tortent mdtét. Az eléadasban 31gyermeknek mutatjuk be a
funkciondlis valtozasait.

Konkluzio: A szakirodalomi adatokkal egyezden a protokoll szerint végzett rehabilitacios
programban részt vevd gyermekek kozUl a jobb funkcionalis allapotld (GMFCS II-ll), segité-
eszkdz nélkll jaroképes, j© izomerdvel rendelkez6, 4—7 éves korliak esetében tapasztaltuk
alegtobb javulast. A mltétre idedlis paciensek megtaldlasat, az optimalis rehabilitacios le-
het6ségek biztositasat és a harmonikus egylttmikddést a kollaborativ teamben, valamint
a team tagjal és a csaladok kozott kulcsfontossagiinak tartjuk a beavatkozéas sikeressége
szempontabal,
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