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Ju ve nil na mio klo ni~ na epi lep si ja

Ju ve ni le Myoc lo nic Epi lepsy

IZVLE^EK

KLJU^NE BESEDE: juve nil na mio klo ni~ na epi lep si ja, elek troen ce fa lo gram, pro ti le pi lep ti~ na zdra vi la, val proat, leve ti ra ce tam, topi ra mat,
lamo tri gin

Ju ve nil na mio klo ni~ na epi lep si ja je eden naj po go stej {ih epi lep ti~ nih sin dro mov. Oce nju jemo,
da ga ima prib li` no dese ti na vseh bol ni kov z epi lep si jo. Uvr{ ~en je v sku pi no »idio pat ske gene -
ra li zi ra ne epi lep si je z va ria bil nim feno ti pom«. Kli ni~ no sli ko zna ~il no sestav lja jo mio klo nusi,
absen ce in gene ra li zi ra ni toni~ no-klo ni~ ni napa di. Prvi napa di se naj po go ste je poja vi jo po izpo -
stav lje no sti dejav ni kom tve ga nja okrog puber te te. Za diag no zo juve nil ne miokloni~ne epi -
lep si je so pomemb ni kli ni~ ni kri te ri ji, nor ma len izvid nevro lo{ ke prei ska ve in zna ~il no
spre me njen elek troen ce fa lo gram z ge ne ra li zi ra ni mi trni, ve~ krat ni mi trni in komplek si
trn-val s frek ven co, ki je vi{ ja od 3 Hz. Pre poz na va nje jutra njih mio klo nu sov je pomemb no
za diag no zo juve nil ne miokloni~ne epi lep si je, zato jih aktiv no i{~e mo. Bol ni ki se zara di njih
red ko sami pri to ̀ u je jo. Dife ren cial no diag no sti~ no sta podob ni epi lep si ja z ge ne ra li zi ra ni mi
toni~ no-klo ni~ ni mi kr~i ob zbu ja nju in epi lep si ja mla dost ni ka z ab sen ca mi. Juve nil na mio -
kloni~na epi lep si ja je na~e lo ma lah ko vodlji va bole zen in ima dobro prog no zo. Sve tu je mo izo -
gi ba nje dejav ni kom tve ga nja in zdrav lje nje s pro tie pi lep ti~ ni mi zdra vi li. Zdra vi lo prve ga izbo ra
je val proat. ^e ga bol nik slab {e pre na {a, pa so pri po ro ~e ni lamo tri gin, leve ti ra ce tam in topi -
ra mat. Kadar z enim zdra vi lom nismo uspe {ni, upo rab lja mo kom bi na ci jo zdra vil. V pre gled -
nem ~lan ku so pred stav lje ni hete ro ge na kli ni~ na sli ka sin dro ma, diag no sti~ ni postop ki in
tera pevt ske mo` no sti. Pri ka za ni so tudi dose` ki nevro ra dio lo{ kih {tu dij in aktual na razi sko -
val na vpra {a nja.
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KEY WORDS: juve ni le myoc lo nic epi lepsy, elec troen cep ha lo gram, antie pi lep tic drugs, val proic acid, leve ti ra ce tam, topi ra mat, lamo tri gin

Ju ve ni le myoc lo nic epi lepsy is one of the most com mon epi lepsy syndro mes, which accounts
for nearly 10% of all epi lep sies. It has been clas si fied as part of »Idio pat hic gene ra li zed epi -
lepsy with variab le phe noty pe«. The syndro me pre sents bet ween the ages of 6 and 22. Clini -
cal mani fe sta tions encom pass myoc lo nic jerks, absen ce and gene ra li zed tonic-clo nic sei zu res.
Diag no se is often dela yed, becau se cha rac te ri stic cli ni cal pic tu re deve lops gra dually over a few
years time. Juve ni le myoc lo nic epi lepsy diag no sis is based upon cli ni cal cri te ria, nor mal neu -
ro lo gi cal exa mi na tion and brain mag ne tic reso nan ce ima ging, and an abnor mal elec troen -
cep ha lo gram recor ding sho wing gene ra li zed disc har ges of mul ti ple spi ke and polys pi ke and
wave com ple xes with fre quency hig her than 3 c/sec. Recog ni tion of myoc lo nic jerks is impor -
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nu si 15±3,5let in GTK v sta ro sti 16±3,5let (7).
Bol ni ki pra vi lo ma nima jo nevro lo{ kih ali
inte lek tual nih pri manj klja jev in bole zen nima
pro gre siv ne ga zna ~a ja (8).

ETIOLOGIJA
Za JME je pomemb na ded na nag nje nost.
V dru ̀ i nah bol ni kov z JME ima 42 % dru ̀ in -
skih ~la nov v ve~ gene ra ci jah epi lep si jo. Prvi
gen pri bol ni kih s fe no ti pom mio klo ni~ ne
juve nil ne epi lep si je so odkri li leta 1985. Danes
so zna ni geni na kro mo so mu 6 (EFHC1, BRD2),
na kro mo so mu 2 (CACNB4), kro mo so mu 3
(CLCN2), kro mo so mu 5 (GABRA1) in kro mo -
so mu 8 (KCNQ3) (9).

Do eks pre si je gena KCNQ3 ne pri de takoj
po rojs tvu, kar lah ko raz lo ̀ i pojav lja nje bolez -
ni v ado les cen ci. Gen je odgo vo ren za sin te -
zo nape tost no odvi snih kali je vih kanal~ kov,
ki regu li ra jo hitro fazo repo la ri za ci je celi ce.
Zmanj {a na aktiv nost kali je vih kanal~ kov upo -
~a sni repo la ri za cij ski akcij ski poten cial in
zni ̀ a prag, potre ben za nasta nek nasled nje -
ga akcij ske ga poten cia la. Gen CLCN kodi ra
sin te zo nape tost no odvi snih klo ro vih kanal~ -
kov, ki posre du je jo gabaer gi~ ni inhi bi tor ni
odgo vor (5). Gen GABRA1 je odgo vo ren za
sin te zo pode no te α1 re cep tor ja gamaa mi no -
ma sle ne kisli ne A (GABAA), ki sode lu je pri
hitri sinap ti~ ni inhi bi ci ji.

Z mu ta ci ja mi na{te tih genov lah ko raz lo -
`i mo le maj hen dele` JME, iz ~esar skle pa mo,
da je dedo va nje ve~i no ma poli gen sko in da
je nasta nek bolez ni odvi sen od ve~ dejav ni -
kov (10, 11). Ve~i na razi sko val cev je mne nja,
da ti geni pov zro ~a jo mini mal ne funk cio nal -

tant for the diag no sis and physi cians should acti vely seek the infor ma tion on myoc lo nic sei -
zu res. Patients rarely com plain about them. Gene ra li zed tonic-clo nic sei zu res on awa ke ning
and juve ni le absen ce epi lepsy are high up on the list of dif fe ren tial diag no ses. Juve ni le myoc -
lo nic epi lepsy is con si de red to res pond well to the rapy and to have a good prog no sis. Treat -
ment is based on the avoi dan ce of pre ci pi ta ting fac tors and antie pi lep tic drugs. Val proa te is
con si de red the first line treat ment and newer antie pi lep tic drugs are also found effec ti ve.
When a fa vo rab le res pon se is not obtai ned by monot he rapy, polyt he rapy is con si de red. In
this review artic le we pre sent the hete ro ge ne ous cli ni cal mani fe sta tions of the syndro me, diag -
no stic pro ce du res and the ra peu tic options. We also pre sent the advan ces in neu roi ma ging
and high light the cur rent trends in research.

UVOD
Ju ve nil no mio klo ni~ no epi lep si jo (JME) je prvi
natan~ no opi sal Janz leta 1957 in jo {e ved -
no lah ko zasle di mo pod ime nom »Jan zov
sin drom« (1). Sin drom je spr va poi me no val
impul ziv ni petit mal, kasne je pa mio klo ni~ na
epi lep si ja ado les cen ce (2). Komi si ja za kla si -
fi ka ci jo in ter mi no lo gi jo Med na rod ne lige pro -
ti epi lep si ji (angl. In ter na tio nal Lea gue Against
Epi lepsy) je JME leta 2001 uvr sti la v sku pi no
sin dro mov »idio pat ske gene ra li zi ra ne epilep -
si je (IGE) z va ria bil nim feno ti pom« (3).

EPIDEMIOLOGIJA
Epi lep si ja je za kap jo in demen co tret ja naj -
po go stej {a kro ni~ na nevro lo{ ka mot nja, ki je
zara di svo jih zna ~il no sti resen medi cin ski
in social ni prob lem. Pre va len ca se prib li ̀ u -
je 1 %, pojav nost pa Chri sten sen oce nju je na
68,8/100.000 pre bi val cev na leto. V raz li~ nih
sta rost nih obdob jih se pojav nost raz li ku -
je (4).
JME je eden naj po go stej {ih epi lep ti~ nih sin -
dro mov (5). Oce nju je jo, da ga ima prib li` no
6–11 % vseh bol ni kov z epi lep si jo (6). Poja vi
se med 6. in 22. le tom, v 50% med 13. in 16. le -
tom (5). Kli ni~ no sli ko sestav lja jo (7):

• mio klo nu si (M) kma lu po pre bu ja nju – pri
vseh bol ni kih,

• gene ra li zi ra ni toni~ no-klo ni~ ni napa di
(GTK) – pri ve~ kot 90 % bol ni kov in

• tipi~ ne absen ce (A) – pri tret ji ni bol ni kov.

Oba spo la sta pri za de ta v ena ki meri. Absen -
ce se poja vi jo v sta ro sti 10,5 ± 3,4 let, mio klo -
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ne spre mem be, ki jih s stan dard ni mi meto -
da mi ne ugo to vi mo in da je pojav JME odvi -
sen od nji ho ve ga kumu la tiv ne ga u~in ka in od
vpli va dejav ni kov oko lja (5).

@e gle de na podat ke o raz li~ nih genih in
kom bi na ci jah z raz li~ ni mi dejav ni ki raz vo ja
in oko lja skle pa mo, da je JME hete ro gen sin -
drom ter da vseh meha niz mov pato ge ne ze ne
poz na mo.

KLINI^NA SLIKA
Pre poz na va mio klo nu sov je za diag no zo JME
klju~ na. Pojav lja jo se tipi~ no pol ure po zbu -
ja nju, zla sti po pre krat kem spa nju. Mio klo nu -
si so posa mi~ ni ali ponav lja jo ~i se, ve~i no -
ma sime tri~ ni, nerit mi~ ni in nered ni mi{i~ ni
trzlja ji, ki naj ve~ krat zaje ma jo zgor nje ude
(97,7 %), lah ko pa tudi spod nje ude (46,5 %),
trup (23,3%) in obraz (14%). Tipi ~en mio klo -
nus je sestav ljen iz ele va ci je rame in flek si je
komol ca (5). Ampli tu da zgib kov je raz li~ na:
od tako mo~ nih, ki pov zro ~i jo nenad ne pad -
ce, do manj {ih trz lja jev, ime no va nih mini po -
li mio klo nu si, ter nevid nih zgib kov, ki jih bol -
ni ki pogo sto opi su je jo kot ob~u tek elek tri ke
v te le su, lah ko jim pade jo pred me ti iz rok.
V ~a su mio klo nu sov je zavest pra vi lo ma ohra -
nje na (12, 13).

Ge ne ra li zi ra ni toni~ no klo ni~ ni napa di se
pojav lja jo pri 80–95 % bol ni kov. Zanje je pri
JME zna ~il no, da ponav lja jo ~i se mio klo nu si
prei de jo v za ~et no toni~ no fazo GTK; sek ven -
ca je klo ni~ na-to ni~ na-klo ni~ na faza, kar je
patog no mo ni~ no za JME, ~e se poja vi v tem
sta rost nem obdob ju pri sicer zdra vem mla -
dost ni ku. Zna ~il no se pojav lja jo kma lu po pre -
bu ja nju in ve~i no ma dokaj red ko: 1–2-krat
let no (5).

Absence so epilepti~ni napadi brez ali z
minimalnimi motori~nimi znaki in z neod ziv -
nost jo, ki jih sprem lja zna ~i len vzo rec v elek -
troen ce fa lo gra mu (EEG). Pri bol ni kih z JME
se pojav lja jo med 5. in 16. le tom. ̂ e se absen -
ce za~ ne jo pred 10. le tom, so po nava di izra -
zi tej {e in dalj {e (7). Z leti posta ne jo red kej {e
in bla` je. Med bol ni ki, ki ima jo samo absence,
je ver jet nost, da se bodo poja vi li tudi mio klo -
nu si, 15 % (5).

Ne pres pa ne no~i in splo {na utru je nost,
pose bej po u`i va nju alko ho la, so naj mo~ nej -
{i spro ̀ il ni dejav ni ki za pojav mio klo nu sov in

GTK pri JME. Poz no uspa va nje in zgod nje
jutra nje zbu ja nje ali pa nena ~r to van tele fon -
ski klic zgo daj zju traj lah ko spro ̀ i jo napa de.

Fo to sen zi tiv nost se v EEG pojav lja pri tret -
ji ni bol ni kov, ~eprav jih ima ver jet no manj kot
10 % napa de, ki jih spro ̀ i foto sti mu la ci ja
v vsa kod nev nem ̀ iv lje nju (7, 13). Dru gi dejav -
ni ki tve ga nja za pojav napa dov so: ve~ ji tele -
sni ali du{ev ni stres, hor mon ske spre mem be
in nered no jema nje zdra vil (14).

Bol ni ki nima jo nevro lo{ kih izpa dov in
pra vi lo ma niti zao stan ka v du {ev nem raz vo -
ju. Na nevrop si ho lo{ kih testih v pri mer ja vi
s sku pi no zdra vih lju di iste sta ro sti, spo la in
stop nje izo braz be so ve~ krat na{ li slab {i uspeh
pri preiz ku su izvr {il nih funk cij: pozor no sti,
krat ko ro~ ne ga in zapoz ne le ga ver bal ne ga
spo mi na, delov ne ga ter pro stor ske ga spo mi -
na pri poi me no va nju pred me tov, obde la vi
bese dil in govor nih spret no stih (15). [te vi lo
psi ho pa to lo{ kih simp to mov se pove ~u je s tra -
ja njem JME. Raz vi je jih do 49 % bol ni kov. De
Arau jo in sode lav ci na prvem mestu nava ja -
jo ank sioz nost (46,9 %) in spre mem be raz po -
lo ̀ e nja (38,7 %) (16). Mot nje oseb no sti, in
sicer histrio ni~ no, pasiv no-agre siv no, mej no,
odvi snost no, obse siv no-kom pul ziv no, so opi -
sa li pri 20 % bol ni kov. Pogo ste je se pojav ljajo
pri bol ni kih z ve~ jo frek ven co napa dov. Auvin
nas opo zar ja na pomemb nost oce nje va nja psi -
ho pa to lo{ ke komor bid no sti (17). Pove za vo
med JME in karak ter ni mi poseb nost mi sta
ome nja la `e Janz in Chri stian (1).

JME je po kli ni~ ni sli ki zelo hete ro gen epi -
lep ti~ ni sin drom. Mar ti nez-Jua rez in sode lav -
ci so zasle do va li kli ni~ ni potek bolez ni pri
257 bol ni kih in nji ho vih dru ̀ in skih ~la nih ter
ana li zi ra li nji ho ve kli ni~ ne in elek troen ce falo -
graf ske zna ~il no sti. JME so raz de li li na 4 pod -
sku pi ne: kla si~ na JME (72 %), otro{ ka epi lep -
si ja z ab sen ca mi, ki se raz vi je jo v JME (18 %),
JME z ab sen ca mi v ado les cen ci (7 %) in JME
z as ta ti~ ni mi napa di (3 %) (6).

DIAGNOSTI^NI KRITERIJI
Kli ni~ ni kri te ri ji za diag no zo JME so (3):

• mio klo ni~ ni epi lep ti~ ni napa di kma lu po
zbu ja nju (ob ve zen kri te rij). Absen ce, gene -
ra li zi ra ni toni~ no-klo ni~ ni napa di, foto sen -
zi tiv nost in zna ~il no pojav lja nje teh vrst
napa dov ob nepres pa no sti so dodat ni kli -
ni~ ni kri te ri ji;
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• nor ma len izvid nevro lo{ ke prei ska ve in
• EEG z ge ne ra li zi ra ni mi trni, ve~ krat ni mi

trni in kom plek si trn-val s frek ven co, ki je
vi{ ja od 3Hz.

^e prav je JME pogost sin drom s ka rak te ri sti~ -
no kli ni~ no sli ko in spre mem ba mi v EEG, je
~as od prvih zna kov bolez ni do posta vi tve
diag no ze lah ko zelo dolg. Pana yio to pou los je
s so de lav ci ugo tav ljal, da je do posta vi tve
pravil ne diag no ze pre te klo od 8,3 ± 5,5 leta
od poja va prvih epi lep ti~ nih napa dov in
17,7 ± 10,4 me se ca od prve ga pre gle da v ter -
ciar nem cen tru za epi lep si jo (12). Naj po go -
stej {a napa~ na diag no za je bila pre ve~ splo -
{na »ge ne ra li zi ra ni toni~ no-klo ni~ ni napa di«
ali »par cial na epi lep si ja« (5).

Naj po go stej {i kli ni~ ni dejav nik, ki je botro -
val napa~ ni diag no zi, so spre gle da ni mio klo -
ni~ ni epi lep ti~ ni napa di. Ve~i na bol ni kov se
ne pri to ̀ u je zara di mio klo nu sov, ker jih ima
za nepo memb ne, se jih sra mu je ali pa so
nanje nava di jo in jih doje ma jo kot nekaj obi -
~aj ne ga. Dru gi jih opi su je jo kot del gene ra li -
zi ra nih toni~ no-klo ni~ nih napa dov. Za
posta vi tev diag no ze zdrav nik med pre gle dom
bol ni ka usmer je no vpra {a o mo re bit nih mio -
klo nu sih, malo ver jet no je namre~, da jih bo
bol nik nave del sam od sebe. Kot vzro ke za
poz no posta vi tev diag no ze JME nava ja jo {e
nesi me tri~ ne mio klo nu se, ki zbu ja jo diag -

no sti~ ni sum na `ari{~ no epi lep si jo, GTKK
v no~ nem ~asu, pojav lja nje absenc nekaj let
pred poja vom mio klo nu sov in ̀ ari{~ ne spre -
mem be v EEG (5, 12).

Elek troen ce fa lo graf ski dejav ni ki, poveza -
ni z na pa~ no diag no zo, so neti pi~ ne spre mem -
be, ki ne izklju ~u je jo JME (13, 18). Ampli tud -
na asi me tri ja v EEG ali `ari{~ ne spre mem be
lah ko prei sko val ca zave de jo v smer diag no -
ze ̀ ari{~ nih epi lep sij, {e pose bej ~e so absen -
ce napa~ no inter pre ti ra ne kot kom plek sni par -
cial ni napa di. Eno stran ski mio klo nu si so lah ko
podob ni moto ri~ ne mu par cial ne mu napadu.

Nor ma len posne tek EEG ni red kost med
bol ni ki z JME. Triin se dem de set odstot kov bol -
ni kov je ime lo vsaj en nor ma len EEG v ~a su
sprem lja nja, kar pri pi su je jo zdrav lje nju s pro -
tie pi lep ti~ nim zdra vi lom. To naka zu je pomen
sne ma nja EEG pred uved bo tera pi je (5).

ELEKTROENCEFALOGRAM
Bol ni ki z  JME ima jo pra vi lo ma nor mal no
osnov no elek tri~ no aktiv nost. Lah ko je pri sot -
na bla go povi {a na aktiv nost the ta in upo ~as -
njen ritem alfa (5, 12, 19).

V in te rik ti~ nem EEG zabe le ̀ i mo izbru he
gene ra li zi ra nih nepra vil nih kom plek sov
trn-val in poli trn-val, frek ven ce 3–5 Hz, fron -
to cen tral ne domi nan ce. Poli tr nom pogo sto

Sli ka 1. Diag no sti~ ni kri te ri ji za JME vklju ~u je jo za JME zna ~il ne vzor ce z ge ne ra li zi ra ni mi kom plek si poli trn-val v EEG. JME – juve nilna
miokloni~na epi lep si ja, EEG – elek troen ce fa lo gram.
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sle di jo po~a sni valo vi. Izbru hi so lah ko frag -
men ti ra ni oz. lo~e ni (12, 20).

EEG med mio klo ni~ ni mi napa di ka`e
kom plek se trn-val, sestav lje ne iz sku pi ne
5–20 ge ne ra li zi ra nih, sko raj ved no sime tri~ -
nih in viso ko frek ven~ nih trnov (10–16 Hz), ki
jim pogo sto sle di jo valo vi frek ven ce 2,5–5 Hz
(sli ka 1). Za~e tek in naj vi{ je ampli tu de so
vidne v ~el nih podro~ jih, {iri jo se parie tal no,
temporalno in okcipitalno. Tak {ne elek tro -
ence fa lo graf ske spre mem be so pri sot ne pri
22,2–51,4 % bol ni kov (5).

Mio klo nu si se poja vi jo hkra ti s kom plek -
som trn-val, ~eprav kom pleks tra ja dlje, tudi
po ve~ sekund. Zdi se, da obsta ja pove za va
med {te vi lom trnov v kom plek su in jakost jo
mio klo ni~ ne ga napa da.

Ob sta ja jo tudi dru gi vzor ci EEG. Naj po -
memb nej {i alter na tiv ni vzo rec je gene ra li zi -
ran nepra vi len kom pleks trn-val, frek ven ce
3–5 Hz. Lah ko so pri sot ni tudi po~a sni ostri
valo vi, izbru hi po~a snih valov, sku pi ne ostrih
valov, sku pi ne trnov in hiter ritem (21).

@a ri{~ ne izbru he naj po go ste je zabe le ̀ i mo
v ~el nih podro~ jih. Asi me tri je v po snet ku naj -
de mo pri 9,8–33,3 % pri me rov, nji ho va pogo -
stost pa se pove ~a po odvze mu spa nja.

Pa na yio to pou los in sode lav ci so ugo tav -
lja li zna ~il nej {e vzor ce pri hiper ven ti la ci ji (22).

SLIKOVNA DIAGNOSTIKA
Od sek za pedia tri~ no nevro ra dio lo gi jo Med -
na rod ne lige pro ti epi lep si ji pri po ro ~a sli kov -
no diag no sti ko pri bol ni kih s kli ni~ no sli ko
idio pat skih gene ra li zi ra nih epi lep sij, ki ka`e -
jo neti pi~ ne simp to me ali trdo vrat ne napa de
kljub popol ne mu sode lo va nju bol ni ka in izo -
gi ba nju dejav ni kom tve ga nja (23). V zelo
red kih pri me rih je namre~ zgolj po kli ni~ ni
sli ki epi lep si je s struk tur nim vzro kom te` ko
lo~i ti od JME.

Mag net no re so nan~ na tomo gra fi ja (MRT)
gla ve ima pred nost pri sli kov no diag no sti~ ni
obde la vi v pri mer ja vi s CT, ker ponu ja bolj -
{o pro stor sko lo~ lji vost in bolje raz lo ~i med
pato lo{ ki mi pro ce si. Z MRT lah ko zaz na mo
`ari{~ ne kor ti kal ne dis pla zi je, mezial no tem -
po ral no skle ro zo, male tumor je (kot so oli go -
den dro glio mi in gan glio glio mi), vasku lar ne
in dru ge mal for ma ci je, ki lah ko pred stav lja -
jo epi lep to ge no `ari{ ~e (23).

Na tan~ nej {e ana li ze z no vi mi meto da mi –
difu zij sko ten zor sko sli ka nje (ang. dif fu sion
ten sion ima ging, DTI), na vok slih teme lje ~a
mor fo me tri ja (angl. vo xel based morp ho me try,
VBM) in na trak tih teme lje ~a pro stor ska sta -
ti sti ka (angl. tract based spa cial sta ti stics,
TBSS) – poro ~a jo o sub til nih struk tur nih in
funk cio nal nih abnor mal no stih. Te so ve~i no -
ma loka li zi ra ne v fron tal nem re` nju in tala -
mu su. VBM je meto da za izra ~un pro stor skih
spre memb sive in bele mo` ga no vi ne pri sku -
pi ni prei sko van cev. Izsled ki {tu dij so zelo nes -
klad ni: v dveh poro ~a jo o za de be lje ni skor ji
v me zo fron tal ni ali fron to ba zal ni regi ji, v eni
pa o stanj {a ni skor ji pre fron tal no in struk tur -
nih abnor mal no stih v hi po kam pu su in kaloz -
nem kor pu su. Bila te ral na atro fi ja tala mu sa je
doka za na v ne ka te rih {tu di jah, v dru gih pa
ni potr je na. (15, 24, 25). DTI je meto da, ki se
upo rab lja za pri kaz prog bele mo` ga no vi ne
z ugo tav lja njem orien ta ci je difu zi je mole kul
vode. Meto do ana li ze z DTI so pri bol ni kih
z JME upo ra bi li le v pe tih {tu di jah. Dep pe
in sode lav ci ter Lui in sode lav ci so doka za li
zni ̀ a no frak cij sko ani zo tro pi jo v spred njem
kraku kap su le inter ne, ki je kore li ra la s {te -
vi lom napa dov (24, 26). Kel ler in sode lav ci
poro ~a jo o zni ̀ a ni frak cij ski ani zo tro pi ji tala -
mo kor ti kal nih prog, Vul lie moz in sode lavci
pa o zni ̀ a ni frak cij ski ani zo tro pi ji v kor pu su
inter ne kap su le, ki pro ji ci ra nit je v su ple men -
tar no moto ri~ no podro~ je (27, 28). Spek tro -
sko pi jo z MR pri po ro ~a jo, kadar sumi mo na
meta bol ni vzrok epi lep si je.

DIFERENCIALNA DIAGNOZA
Epi lep si ja z ge ne ra li zi ra ni mi toni~ no-klo ni~ -
ni mi napa di ob zbu ja nju in juve nil na epi lep -
si ja z ab sen ca mi se uvr{ ~a ta viso ko v di fe ren -
cial ni diag no zi. Za obe so zna ~il ni vsi tri je tipi
napa dov, toda v raz li~ nem raz mer ju (22). Dru -
ge diag no ze, ki jim mora mo upo {te va ti, so
absen ce z mio klo nu si vek in epi lep si ja z mio -
klo ni~ ni mi absen ca mi (5).

^e prav so red ke, mora mo izklju ~i ti pro -
gre siv ne mio klo nu sne epi lep si je, kot so Unver -
richt-Lund bor go va in bole zen z La fo ro vi mi
teles ci. Po nava di pri za de ne jo lju di ena ke
staro sti, nima jo pa nor mal ne osnov ne elek -
troen ce fa lo graf ske aktiv no sti, mio klo ni~ ni
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napa di se poslab {u je jo, pogo sti so tudi dru -
gi nevro lo{ ki zna ki (5).

Mio klo nu si se lah ko poja vi jo po anok si~ -
ni mo` gan ski po{ kod bi in v zve zi z bo lez ni -
mi skla di{ ~e nja lipi dov.

ZDRAVLJENJE
JME zdra vi mo z izo gi ba njem dejav ni kom tve -
ga nja in s pro tie pi lep ti~ ni mi zdra vi li. Cilj
zdrav lje nja je odsot nost epi lep ti~ nih napa dov
ob ~im manj ne`e le nih u~in kov zdra vil. Odgo -
vor na ustrez no tera pi jo je obi ~aj no dober.
Juve nil na mio klo nu sna epi lep si ja pa je le »po -
goj no beni gen« sin drom, saj se pri zni ̀ a nju
odmer ka ali uki ni tvi zdra vil napa di v dveh
letih pono vi jo pri 90 % bol ni kov (5, 7, 29).

Po evrop skih pri po ro ~i lih zdrav lje nje za~e -
nja mo z enim samim zdra vi lom (30). Val proat
(VPA) je zdra vi lo prve izbi re pri mo{ kih (17).
Meha niz mi delo va nja niso dokon~ no pojas -
nje ni. Med pomemb nej {i mi je zve ~a nje aktiv -
no sti gabaer gi~ ne ga siste ma. Zara di bolj {e pre -
nos lji vo sti zdra vi lo uva ja mo po~a si. Ob sla bo
kon tro li ra nih epi lep ti~ nih napa dih odme rek
ustrez no zvi {u je mo, ven dar viso ki odmer ki
zah te va jo skr ben nad zor bol ni kov zara di
hepa to tok si~ no sti. Zara di tera to ge no sti, pove -
~a nja tele sne te`e in pove za ve z bolez ni jo poli -
ci sti~ nih ova ri jev je VPA manj pri me ren za
zdrav lje nje `ensk v rod ni dobi (7).

Ka dar bol nik val proat slab {e pre na {a, so
pri po ro ~e na zdra vi la lamo tri gin (LTG), leve -
ti ra ce tam (LEV) in topi ra mat (TPM) (31).
LTG delu je na nape tost no odvi sne natri je ve
kanal~ ke in ver jet no tudi na kal ci je ve, s ~i mer
pre pre ~u je izlo ~a nje glu ta ma ta. O zdrav lje -
nju z LTG ni enot ne ga mne nja, ker lah ko stop -
nju je mio klo nu se. Ob so~a snem zdrav lje nju
z VPA lah ko kon tro li ra mio klo ni~ ne napa de.
U~in ko vit je pri GTK in absen cah. LEV je eno
od naju ~in ko vi tej {ih novih zdra vil. Delu je
hitro, ima viso ko in dol go traj no u~in ko vi tost,
je soraz mer no var no in nima kli ni~ no pomemb -
ne inte rak ci je z dru gi mi zdra vi li. TPM je {iro -
kos pek tral no pro tie pi lep ti~ no zdra vi lo, ki je
u~in ko vi to pri GTK, ven dar lah ko poslab {a
absen ce. Je inhi bi tor kar bon ske anhi dra ze,
zara di ~esar pove ~a tve ga nje za meta bol no
aci do zo, nefro li tia zo in anhi dro zo. Kot dodat -
na tera pi ja se pri po ro ~a jo klo na ze pam (CLO),
klo ba zam in zoni sa mi di (31). Klo na ze pam

(CLO) upo rab lja mo za JME z bla` jim pote -
kom, pri kate ri pre vla du je jo mio klo nu si. Manj
u~in ko vit je pri GTK (7).

No vej {e {tu di je poro ~a jo o us pe {no sti zdrav -
lje nja JME z VPA pri 75 %, z LTG pri 39 % in
z os ta li mi zdra vi li pri 67 % bol ni kov. Ne`e leni
u~in ki so se poja vi li pri 7 % bol ni kov, zdrav -
lje nih z VPA, in ena ko pogo sto pri LTG. Dru -
ge gene ra li zi ra ne epi lep si je so uspe {no zdra vi li
s CBZ pri 28 %, z VPA v 46 %, z LTG v 44 % in
z dru gi mi zdra vi li v 40% (32). [tu di ja SANAD
na 716 bol ni kih pri mer ja VPA, LTG in TPM
za zdrav lje nje IGE. Rezul ta ti ka`e jo, da je VPA
v pri mer ja vi z LTG u~in ko vi tej {e zdra vi lo in
da ga bol ni ki bolje pre na {a jo od TPM (33).

V 15 % je zdrav lje nje JME zah tev nej {e.
Napo ved ni dejav ni ki slab {e prog no ze so: pri -
sot nost vseh treh tipov napa dov (A, M, GTKK),
pri dru ̀ e no psi hia tri~ no obo le nje, `ari{~ ni
kli ni~ ni zna ki ali loka li zi ra ne elek troen ce fa -
lo graf ske spre mem be (34).

Pri bol ni kih, ki ima jo napa de kljub red ne -
mu jema nju pri mer ne ga zdra vi la, se pogosto
kot u~in ko vi ta izka ̀ e kom bi na ci ja pro tie pi lep -
ti~ nih zdra vil. Naj po go ste je kom bi ni ra mo
VPA z LTG. Kom bi ni ra mo lah ko tudi VPA
s CLO, LTG s CLO in LEV s LTG (30).

Zdrav lje nje z neu strez nim pro tie pi lep ti~ -
nim zdra vi lom lah ko mo~ no poslab {a JME.
CBZ, okskar ba ze pin, gaba pen tin, pre ga balin,
feni toin, tia ga bin in viga ba trin lah ko stop nju -
je jo absen ce in mio klo nu se ter lah ko spro ̀ i -
jo mio klo ni~ ni epi lep ti~ ni sta tus, zato jih pri
zdrav lje nju JME ne upo rab lja mo (7, 31, 34).

Z VPA zdra vi mo 95 % bol ni kov (v mo no -
te ra pi ji oz. poli te ra pi ji). Na dru gem mestu po
dele ̀ u upo ra be je LTG z 20% v mono- ali poli -
te ra pi ji. Sle di jo mu TPM, LEV in CLO. Remi -
si jo dose ̀ e do 97 % bol ni kov (35).

Pri JME so napa di lah ko zelo red ki, tudi
brez zdrav lje nja. Bol ni ki ima jo lah ko GTKK
in mio klo nu se samo po izpo stav lja nju dejav -
ni kom tve ga nja ali zgolj po jutra njem zbu janju
in to ne vpli va na nji ho va vsak da nja opra vi -
la. Zato pri po ro ~a mo ure jen ritem spa nja, izo -
gi ba nje alko ho lu in no{e nje zatem nje nih o~al
ob mo` no sti izpo stav lje no sti svet lob nim sti -
mu lu som.

^e prav je JME lah ko obvla dlji va, je zdrav -
lje nje pogo sto dosmrt no, ker so reci di vi ob
uki nja nju zdra vil zelo pogo sti. Tudi ob na~r -
to va nih nose~ no stih se obi ~aj no ne odlo ~a mo
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za uki ni tev PEZ kljub mo` nim tera to ge nim
u~in kom zdra vil.

Ve ~i na bol ni kov z JME ima napa de zelo
red ko in tako ustre za zako no daj nim pogo jem
za uprav lja nje z mo tor ni mi vozi li (36).

RAZPRAVA
O pa to ge ne zi IGE in s tem tudi JME se uve -
ljav lja teo ri ja, da pri IGE mor da ne gre za
gene ra li zi ra no epi lep to ge no doga ja nje. Pri
razi sko va nju absenc so ugo tav lja li, da je zavest
lah ko do neke mere ohra nje na pri {te vil nih
absen~ nih napa dih. Glav na zna ~il nost absenc
je usta vi tev moto ri~ nih funk cij zara di motenj
v ne vron ski inhi bi ci ji v pre mo to ri~ nem podro~ -
ju. V etio pa to ge ne zi absenc igra pomemb no
vlo go reti ku lar na for ma ci ja, ki vpli va na kor -
ti ko-ta la mo-kor ti kal no zan ko (37).

Na pred ne nevro ra dio lo{ ke teh ni ke, kot so
sli ka nje z vi so ko jakost jo mag net ne ga polja,
funk cio nal no mag net no reso nan~ no slika -
nje, difu zij sko ten zor sko sli ka nje, pozi tron ska
emi sij ska tomo gra fi ja, v kom bi na ci ji z do dat -
no ana li zo in pro ce si ra njem slik (VBM, TBSS
in pro ba bi li sti~ na trak to gra fi ja) lah ko pri po -
mo re jo k is ka nju struk tur nih in funk cio nal -
nih abnor mal no sti, ki bi v ko re la ci ji s kli ni~ no

sli ko (ti pom in {te vi lom napa dov) raz lo ̀ i le
etio pa to ge ne zo JME. Nare je nih je bilo ve~
{tu dij, med kate ri mi je naj bolj odmev na {tu -
dija Dep pe in sode lav cev, ki doka zu je jo
zmanj {a no frak cij sko ani zo tro pi jo, mote no
inte gri te to mo` gan skih prog, ki pove zu je jo
tala mus in pre fron tal ni kor teks pri bol ni kih
z JME (24).

Iz sled ki teh {tu dij pred stav lja jo pomem -
ben dokaz za revi zi jo kla si fi ka ci je sin dro ma
JME z vpra {a njem, ali ni JME epi lep si ja fron -
tal ne ga re` nja in tala mo kor ti kal ne zan ke in
ne gene ra li zi ra na epi lep si ja.

ZAKLJU^EK
JME je na~e lo ma tera pevt sko lah ko vodlji va
bole zen, ki ima dobro prog no zo. Posta vi tev
pra vil ne in pra vo ~a sne diag no ze JME je zelo
pomemb na za uspeh zdrav lje nja. Kli ni~ ni pre -
gled in EEG sta pri mar ni diag no sti~ ni meto -
di, sli kov na diag no sti ka pa je pri po ro ~e na, le
~e gre za neti pi ~en kli ni~ ni potek bolez ni.
Potreb ne bodo nadalj nje razi ska ve za natan~ -
nej {o opre de li tev etio pa to ge ne ze JME in meha -
niz mov, odgo vor nih za feno tip ske raz li ke tega
hete ro ge ne ga sin dro ma.
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