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epileptológiai  diagnosztika Diagnosztikus eszközök a gyermek  
epileptológiai  diagnosztikában 
Diagnosztikus eszközök a gyermek  
epileptológiai  diagnosztikában 
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klinikai tünetek,       patológia

Képalkotók (CT, PET, MRI. MRS, fMRI…) 

Biokémia, EEG

Video-EEG, neurogenetika
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in vivo  - postmortem 
diagnosztika

Korai kezdetü epilepszia és 
Terápia rezisztencia esetén: 

• Epilepsziás encephalopathia ??

• Korrekt-e diagnózisunk?
• Korrekt-e a terápiaválasztásunk? 

• Time is brain !!!

Neurális Ceroid Lipofuscinosis  (NCL) 

Lysomális tárolási betegség csoport  PME:  progressziv myoklonus  epilepszia 

Familiaris amaurotikus idiotia

Spielmeyer -Vogt – Batten betegség
Kuf betegség 

Neurális Ceroid Lipofuscinosis  (NCL) 



2020.02.20.

4

Klinikai kép:  triad

- Epilepsziás rohamok
- Rapidan kifejlődő dementia
- vakság

Neurális Ceroid Lipofuscinosis  (NCL) 

NCL: genetikai és életkori 
manifesztáció

NCL: genetikai és életkori 
manifesztáció

Ceroid lipofuscin felhalmozódás
CNL2 betegség: késő 
csecsemőkori forma

Alacsony frekvenciáju  fényingerléskor: spike aktivitás a hátsó 
regiókban 



2020.02.20.

5

CNL2: késő csecsemőkori CNL2 betegség: késő 
csecsemőkori forma

NCL2:  tünettan 
Korai kezdetü gyermekkori 

epilepsziákban a CNL2 betegségre 
gondolnunk kell !!

NCL2 diagnosztika: vércsepp NCL2: genetikai dioagnosztika
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NCL2 diagnosztika (USA) Enzimpótló kezelés 

NCL: Take home message 

NCL: a gyermekkori dementia leggyakoribb oka 

Glükóz- transzporter- 1 defektus szindróma
(GLUT1 DS) a  metabolikus encephalopathiák egyike 

N  Engl J Med (1991):

szinonímák: 

- De Vivo szindróma

- Encephalopathy due to GLUT1 deficiency
- Glucose transport defect, blood-brain barrier
- Glucose transporter protein syndrome

a gyermekkori agy energia ellátása: 
a gyermekkori agy  nagyon „önző”

egy családon belül, ugyanazon gén mutáció esetén

változatosak a klinikai  tünetek

GLUT1DS: klinikai tünetek

1
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GLUT1DS: Fenotipus spektrum 

1

GLUT1DS: tünettan – spektruma  

Glükóz transporter 1: GLUTI
• SLC2AI Mutációk: 

Solute carrier familiy 2, member 1

• Komplex Phenotípus:  legismertebb a

GLUT1- deficiens  encephalopathia

aut.  dominans  metabolikus encephalopathia
- microcephalia
- infantilis korban kezdödö refrakter görcsök
- kognitiv károsodás   
- complex motoros fejlődési zavarok 

GLUT1DS:  Epilepszia
Intractábilis epilepszia:

kezdet:                 < 3 éves életkor
rohamforma:      absence ill. myoklonusok

Pong és mtsai 87 GLUT1DS beteg közül 78 esetében (90%) volt jelen 
epilepszia      az átlagos betegség kezdet 8 hónapos életkor volt

- többféle rohaforma:
- generalizált tónusos-klónusos roham                       (53%) 
- absence (49%)
- komplex parciális roham                                             (37%)
- myoklónusos roham (27%)
- atóniás roham                                                                (26%)
- tónusos roham                                                               (12%)
- simpla parciális roham                                                   ( 3%)
- infantilis spasmus                                                            ( 3%) 

DE: 
• SLC2A1 mutáció, duplikáció vagy deléció a betegek  ~  70 – 80 %-nál      

igazolható

• Gén diagnosztikai világszerte  hozzáférhető

• a negatív genetikai teszt nem zárja ki a GLUT1DS  fennállását 

• nem ismerjük mindazon géneket melyek segítenek abban, hogy  a 
sejtmebránban a GLUT1  transzporter megfelelő helyre kerüljön,   
müködjön

• a terápiát nem befolyásolja, hogy a genetikai eltérés fennállása  
igazolható-e vagy nem

Diagnózis:  Genetikai teszt

normális vércukorszint mellett 

liquor glükóz: <2,5 mmol/l   (éhezési)

DIAGNOSZTIKUS ÉRTÉKŰ!

- liquor / vér   glükóz kvóciens: <0,5

GLUT1D:  DiagnózisGLUT1D:  Diagnózis



2020.02.20.

8

központi idegrendszer alternatív          
energia ellátása ketózis útján

prompt rohamredukció ill.      
rohammentesség

GLUT1D Terápia:

Ketogén diéta:  korai kezdettel !!!


