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SIMPOZ1J
. HRVATSKOG |
DRUSTVA ZA DJECJU

NEUROLOGIJU

HRVATSKOG LIJECNICKOG ZBORA

s medunarodnim sudjelovanjem

Postovane kolegice i kolege, dragi prijatelj,

osobita nam je Cast i zadovoljstvo zazeljeti Vam dobrodoslicu na 51. simpoziju Hrvatskog drustva
za djecju neurologiju HLZ-a s medunarodnim sudjelovanjem koji se ove godine odrzava u Sinju od
25. do 27 studenog 2022.

Organizacija ovogodiSnjeg Simpozija naseg drustva, pripala je Odjelu i poliklinici za djecju neurologiju,
Klinike za pedijatriju, Klinike za djeCje bolesti Zagreb - Kl aiceva i Referentnom centru Ministarstva
zdravstva Republike Hrvatske za rast i razvoj djece predskolske dobi.

Sinj, grad Alke i Gospe Sinjske, spoj je duha Mediterana i Dalmatinske zagore. Ima bogatu povijesnu
tradiciju, kulturne sadrzaje i prirodna bogatstva. Nadam se da cete biti zadovoljni stru¢nim dijelom
kao i poznatom sinjskom gostoljubivoscu, ljepotama Sinja i okolice, te svim onim Sto ¢ete u Sinju
vidjeti i dozivjeti.

Zelimo Vam da se u Sinju osjeéate ugodno, a Sinjani ée Vas docekati srda¢no i prijateljski.

Radujemo se sto cete svojim dolaskom

ovaj nas skup uciniti vrjednijim.
Dobro nam dosli!

q/ AWM MW\ gl’i 1te

Izv. prof. dr. sc. Vlasta Puranovié, dr. med. Prof. dr. sc. Nina Barisi¢, dr. med.
Predsjednica Organizacijskog odbora simpozija Predsjednica Hrvatskog drustva za djecju neurologiju HLZ-a

/
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PREDSJEDNICA ORGANIZACIJSKOG ODBORA
Izv. prof. dr. sc. Vlasta Buranovi¢, prim. dr. med.

ORGANIZATORI

Odijel i poliklinika za djecju neurologiju

Klinike za pedijatriju, Klinike za djeCje bolesti Zagreb,
Klai¢eva 16.

Referentni centar Ministarstva zdravstva Republike
Hrvatske za rast i razvoj djece predskolske dobi

Hrvatsko drustvo za djecju neurologiju Hrvatskog
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GLAVNE TEME SIMPOZIJA

1. Cerebrovaskularne bolesti u djece
2. Demijelinizacijske bolesti u djece

3. Slobodne teme

NASLOVI PREDAVANJA, POSTER
PREZENTACIJA | SAZECI

Krajnji rok za predaju NASLOVA PREDAVANJA |
POSTER PREZENTACIJA:
14. LISTOPADA 2022.

Krajniji rok za predaju SAZETAKA:
25. LISTOPADA 2022.

Molimo da sazetke, s najviSe 300 rijeCi teksta
prijavite putem obrasca preko sluzbene web
stranice simpozija:

www.hddn-51simpozij.conventuscredo.hr

SUDJELOVANJE

Registrirati se mozete putem sluzbene web stranice
simpozija:
www.hddn-51simpozij.conventuscredo.hr

BODOVANJE

Skup ¢e biti bodovan sukladno Pravilniku
Hrvatske lije¢nicke komore kao domadi simpozij s
medunarodnim sudjelovanjem.

KOTIZACIJA

Za Clanove drustva i suradne struke (specijaliste):
200,00 kn

Za studente, specijalizante i umirovljenike:
besplatno

MJESTO ODRZAVANJA

Muzej Sinjske alke - Alkarski dvori, 21 230 Sinj, Put
Petrovca 12.

INFORMACIJE | PRIJAVA ZA SUDJELOVANJE,
ORGANIZIRANJE

Smijestaja i uplata kotizacija:
Ivana Markovié

ivana@conventuscredo.hr
T +385 1 4854 697

Conventus Credo d.o.o.
BogisSiceva 2, 10000 Zagreb, Hrvatska

www.conventuscredo.hr

www.hddn-51simpozij.conventuscredo.hr



PROGRAM
Petak, 25.11.2022.

11:00 - 13:00

Prijava sudionika

12:00 - 13:00

Rucak

13:00 - 14:00

Otvaranje 51. simpozija Hrvatskog drustva za dje¢ju neurologiju
Pozdravni govori

Miro Bulj - Gradonacelnik Sinja

Boris Filipovi¢ Gréié - Direktor Muzeja Sinjske alke

Stipe Juki€ - Predsjednik ViteSkog alkarskog drustva

Goran Roi¢ - Ravnatelj Klinike za djecje bolesti Zagreb

Jadranka Sekelj Fures - Voditeljica Odjela djecje neurologije KDBZ

Nina BarisSi¢ - Predsjednica HDDN

Vlasta Buranovié — Organizator Simpozija, KDBZG, Voditeljica Referentnog centra
Ministarstva zdravstva RH za rast i razvoj djece

14:00 -15:45

Plenarna predavanja
Predsjedavajuci: N. Barisi¢, V. BDuranovic, I. Prpic¢

14:00 - 14:40

Kevin Rostasy’

'Witten/Herdecke University, Children’s Hospital Datteln
Update on MOGAD

Update on MS

14:40 - 15:20

Nadia Khan'
"Moyamoya Center Ziirich
Moyamoya Angiopathy: from diagnosis to stroke prevention

15:20 - 15:45

Nina Barisi¢' Nemir J, Sitas B, Bili¢ B, Pasini P, Brkan I, Lombardi R.
'KBC Zagreb
Spinalna neurostimulacija u lijeCenju kroni€nog bolnog sindroma rezistentnog na farmakoterapiju

15:45 - 15:55

Pauza za kavu

15:55 - 18:00

Strucni dio - Cerebrovaskularne bolesti u djece |
Predsjedavajuci: V. Puranovic¢, M. Jurin, M. Tomasovic

15:55 - 16:15

Marijan Klarica'
"Medicinski fakultet Sveucilista u Zagrebu
Je li svaka opstrukcija u likvorskom sustavu dovodi do hidrocefalusa?

16:15 - 16:30

Vlasta Puranovié¢', Jadranka Sekelj Fures, lvana DPakovi¢, Sanja Peji¢ Rosko,
Lana Lonc¢ar, Andrijana Pilon Far, Ana Tripalo Batos, Tonéi Grmoja,

Klara Bosnicé, Alojzija Bréi¢, Jure Jakovljevié

'Klinika za djecje bolesti Zagreb

Hemoragijske cerebrovaskularne bolesti u djece

16:30 — 16:45

Ana Skelin Glavas', Marija MeStrovi¢, Maja Tomasovi¢, Edita Runji¢, Eugenija Marusi¢
'KBC Split

Djeca sa cerebrovaskularnim bolestima lije¢ena u Klinici za djecje bolesti KBC-a Split u
15-godisnjem razdoblju (2008.- 2022.)

g (O S {00

Ivana Pakovié¢'!, Jadranka Sekelj Fures, lvana Pakovié¢, Sanja Peji¢ Rosko,

Lana Loncar, Andrijana Pilon Far, Ana Tripalo Batos, Tonéi Grmoja, Vlasta BPuranovi¢
'Klinika za djecje bolesti Zagreb

Perinatalni mozdani udar



»
17:00 - 17:15 Sanja Peji¢ Rosko', Lana Lon¢ar, Ilvana Pakovi¢, Jadranka Sekelj Fures,
Andrijana Pilon Par, Klara Bosni¢, Vlasta Puranovic¢
'Klinika za djecje bolesti Zagreb
Pedijatrijski arterijski ishemijski mozdani udar nakon dojenacke dobi
17:15-17:30  Danijela Petkovié Ramadza', Tamara Zigman, lvo Barié¢
'KBC Zagreb
Metaboli¢ki mozdani udar
17:30 - 17:45 Tonci Grmoja', Ana Tripalo Batos
'Klinika za djecje bolesti Zagreb
Cerebrovaskularne bolesti u djece - kada trebamo radiologa
17:45 - 18:00 Jasna Lenicek Krleza'
'Klinika za djecje bolesti Zagreb
Trombofilija - rizi€ni ¢imbenik za nastanak mozdanog udara kod djece
Rasprava
18:00 - 18:10 Pauza za kavu
18:10 - 18:50  Sponzorirani simpozij ROCHE - SMA - jos jedan iskorak
Predsjedavajuci: R. Kuzmani¢ Samija, R. Gjergja Juraski, J. Radic¢ Nisevi¢
Nina BariSic'
'KBC Zagreb
Novorodenacki probir
Ivan Lehman’
'KBC Zagreb
Kada je rano - dovoljno rano?
18:50 - 19:20 Strucni dio - Cerebrovaskularne bolesti u djece Il
18:50 - 19:00 Martina Kos', Dunja Cokolié-Petrovié, Mia Damasek, Ivana Jukié
'KBC Osijek
Procjena reaktivnosti mozdane cirkulacije metodom transkranijskog color dopplera u djece
sa arterijskom hipertenzijom
19:00 - 19:10 Radenka Kuzmanié Samija', Arijan Verbié, lvana Kolié, Jelena Radié NiSevié, Igor Prpié
'KBC Rijeka, Fakultet Zdravstvenih studija Sveucilista u Rijeci
Rizik ishemijskog mozdanog udara u djece s Covid 19 infekcijom
19:10-19:20 Romana Gjergja Juraski', Ana Tripalo Batos, Miroslav Gjurasin, ;
Svetislav Polovina, Andrea Polovina, Zdravka Gjergja, Matilda Kovac¢ Sizgori¢
'Djecja bolnica Srebrnjak
Apopleksija pinealne zlijezde u djece - rijedak entitet s razliCitim klinickim prezentacijama
Rasprava
19:20 - 19:40 HDDN Godisnja skupstina

20:30

Vecera - Hotel Alkar



Subota, 26.11.2022.

08:30 - 10:45

STRUCNI DIO - Demijelinizacijske bolesti u djece
Predsjedavajuci: J. Sekelj Fures, S. Delin, E. Marusic

8:30 - 8:50

Jadranka Sekelj Fures', Vlasta Puranovié, Sanja Peji¢ Rosko, Lana Lon¢ar,

Ivana Pakovié¢, Andrijana Pilon Far, Ana Tripalo Batos, Jure Jakovljevi¢, Tonéi Grmoja
'Klinika za djecje bolesti Zagreb

Kada govorimo o visoko aktivnom obliku multiple skleroze u djece?

8:50 - 9:05

Lana Lonéar', Dora Sercar, Jadranka Sekelj Fures, Sanja Peji¢ Rosko,
Andrijana Pilon Far, Ivana Pakovic¢, Vlasta Buranovié¢

'Klinika za djecje bolesti Zagreb

Multipla skleroza u Kilinici za djecje bolesti Zagreb — petogodi$nje iskustvo

9:05 - 09:20

Edita Runji¢!, Marija Mestrovi¢, Maja Tomasovi¢, Eugenija Marusi¢

'KBC Split

Klinika obiljezja i lijeCenje djece s multiplom sklerozom lije€ene u Klinici za djec€je bolesti
KBC-a Split u 15-godiSnjem razdoblju

9:20 - 9:35

Monika Kukuruzovié, Masa Malenica, Iva Separovié, Jadranka Sekelj Fures,

Dunja Cokolié-Petrovié, Mia Damasek, Martina Kos, Eugenija Marusic, lvana Jelovina,
lvana Kolié, Igor Prpic¢

Multipla skleroza - gdje smo danas u Hrvatskoj?

9:35 - 9:50

Ana Tripalo Batos', Tonéi Grmoja
'Klinika za djecje bolesti Zagreb
Demijelinizacijske bolesti u djece - uloga radiologa

9:50 — 10:05

Maja Vrdoljak', Goran TeSovi¢
'Klinika za infektivne bolesti Dr. Fran Mihaljevi¢
Spektar bolesti povezan s anti-MOG protutijelima

10:05 - 10:15

Branka Bunoza', Nina Barisi¢, Maja Jurin, lvan Lehman, Miroslav Weiss,
Natasa Nenadi¢ Baranasic¢

'KBC Zagreb

Klini¢ki tijek i terapijski odgovor anti MOG pozitivhog optiCkog neuritisa

10:15 - 10:25

Eugenija Marusic¢', Gordana Mustaé, Edita Runji¢
'KBC Split
Rasmussen encefalitis — prikaz bolesnika

10:25 - 10:35

Matilda Kovaé Sizgorié!, Romana Gjergja Juraski, Tomislav Gojmerac,
Mirta Lonéar, Lorna Stemberger Marié, Srdan Roglié, Goran TeSovié
'DB Srebrnjak

Atipi¢éna klinicka prezentacija reaktivacije EBV bolesti

Rasprava

10:45 -11:00

Pauza za kavu



11:00 - 13:00

Sponzorirani simpoziji !
Predsjedavajuci: I. Prpic¢, B. Bunoza, D. Cokoli¢ Petrovic¢

11:00 - 11:40

Sponzorirani simpozij Biogen

Vlasta BPuranovi¢'

'Klinika za djecje bolesti Zagreb

Kako zapoceti lijeCenje MS-a u djece za bolje ishode lijecenja

Nina Barisic¢'

Moadificiraju¢a terapija spinalne misiéne atrofije - izbor terapije i usporedba ucinkovitosti

11:40 - 12:40

Sponzorirani simpozij Swixx

Jadranka Sekelj Fures!
'Klinika za djecje bolesti Zagreb
Znakovi i simptomi kasnog oblika Pompeove bolesti u djecjoj dobi

Ivan Lehman'
'KBC Zagreb
| Duchenne misiénu distrofiju je vazno prepoznati na vrijeme

Igor Prpic¢!

'KBC Rijeka, Medicinski fakultet Rijeka

Probir na nedostatak dekarboksilaza L — aromatskih aminokiselina (AADCD): zasto i koga
testirati?

12:40 - 13:00

Sponzorirani simpozij Novartis

Ivan Lehman'

KBC Zagreb

ZOLGENSMA® (onasemnogene abeparovec):
Povoljni ucinci lijeGenja s ranijim uvodenjem terapije”

13:00 - 13:45

Pauza za rucak (Alkarski dvori)

13:45 - 15:30

Strucni dio - Slobodne teme
Predsjedavajuci: Z. Sabol, K. BoSnjak Nad, M. MesStrovic

13:45 - 13:55

Goran Krakar'!, Goran Kuzmac, Zlatko Sabol
"Poliklinika Sabol
Dileme za ,lijeCenje” epileptiformnih promjena u EEG-u bez kliniCkih napadaja: razlozi ZA

13:55 - 14:05

Goran Kuzmac', Goran Krakar, Zlatko Sabol

"Poliklinika Sabol

Dileme za ,lije¢enje” epileptiformnih promjena u EEG-u bez klini¢kih napadaja:
razlozi PROTIV



PROGRAM

14:05 - 14:15 Zlatko Sabol', Goran Kuzmac, Goran Krakar
"Poliklinka Sabol
Koncept prevencije epilepsije: “Mozemo li zaista sprijeciti razvoj epilepsije?
14:25 - 14:35 Natasa Nenadi¢ Baranasi¢', lvan Lehman, B[anka Burvloza, Miroslav Weiss,
Maja Jurin, Petra Grdan Stevanovicé, Vlatko Sulenti¢, Zeljka Petelin Gadze,
Goran Mrak, Niko Njiri¢, Nina Barisi¢
'KBC Zagreb
Prediktori efikasnosti stimulacije n. vagusa u lije¢enju djece s farmakorezistentnim epilepsijama
14:35 - 14:45 Ivana Koli¢', Frane Valkovié, Jelena Radi¢ NiSevi¢, Jasenka Mrsi¢ Pelci¢, Igor Prpi¢
" KBC Rijeka
Kanabinoidi u lijecenju epileptickih encefalopatija - nova saznanja i nasa iskustva
14:45 -14:55 Sanja Delin', Gordana Mustacé, Antica Petri¢i¢, Anamarija Jurin
"Opca bolnica Zadar, SveucilisSte u Zadru
ViSestruka neurorazvojna odstupanja udruzena s Dandy-Walkerovom varijantom
14:55 - 15:05 Ivan Pavic¢'
"Klinika za djeCje bolesti Zagreb
Pulmolosko pracenje djece s neuromisi¢nim bolestima
15:05 - 15:10 Dunja Cokolié Petrovié!, Martina Kos, Mia Damasek, Masa Malenica
TKBC Osijek
Spektar neurolo$kog fenotipa patogene varijante GNAO1 gena
15:10 — 15:20 Andrea Polovina', Svetislav Polovina, Romana Gjergja Juraski, Milena Stoj¢evié¢ Polovina
"Poliklinika Prof.dr. sc. Milena Stoj¢evi¢ Polovina
Rehabilitacija djece s rijetkim bolestima - Costello sindrom
15:20 - 15:30 Ivana Kern'
1 Specijalna bolnica za zastitu djece s neurorazvojnim i motorickim smetnjama)
Usporedba robotike na Amadeu s radnom terapijom u djece s cerebralnom paralizom
Rasprava
15:30 - 15:40 Pauza za kavu
15:40 - 17:00 Sponzorirani simpoziji
Predsjedavajuci: K. BoSnjak Nad, I. Kolic, L. Lonc¢ar
15:40 - 16:20 Sponzorirani simpozij BioMarin
Ksenija Fumi¢'
' KBC Zagreb
Dijagnosticka strategija CLN2 u Republici Hrvatskoj
Igor Prpic!
'KBC Rijeka, Medicinski fakultet Rijeka
Neuroslikovna obiljezja — pomo¢ ranoj dijagnozi CLN2
16:20 - 16:40 Sponzorirani simpozij Makpharm
Igor Prpié!
'KBC Rijeka, Medicinski fakultet Rijeka
Uhvati me, sad moze$ - Uloga neuropedijatara u lije¢enju ADHD-a
16:40 - 17:00 Sponzorirani simpozij Salvus

Igor Prpic!

'KBC Rijeka, Medicinski fakultet Rijeka

Buccolam-prednosti oromukuzne primjene midazolama u lije€enju produzenih
epileptickih napadaja



17:00 - 17:10

Pauza

17:10 - 18:05

Poster sekcija

Predsjedavajuci: M. Kovacé §iégorié, G. Krakar, B. Bunoza, T. Gojmerac, S. Pejic Rosko

Andrea Simié Klarié', Helena Tesari Crnkovié
" Medicinski fakultet Osijek, OZB Pozega
Inkompletna hipokampalna inverzija

Dunja Cokolié-Petrovié, Mia Damasek', Martina Kos, Goran Te$ovié, lvo Barié, Matilda
Kovaé Sizgorié, Lorna Stemberger Marié¢

'KBC Osijek

Akutni nekrotizirajuci encefalitis i SARS-CoV2 - prikaz pacijenta

Jelena Radi¢ Nisevié', lvana Koli¢, Igor Prpié¢
" KBC Rijeka
Sunflower sindrom

Marina Rota', Eugenija Marusi¢, Sasa SrSen, Edita Runji¢
'KBC Split
Izolirani vaskulitis srediSnjeg ziv€anog sustava - prikaz sluCajeva

Andrijana Pilon Far', Jadranka Sekelj-Fures, Sanja Peji¢ RoSko, Lana Lon¢ar, lvana
Pakovié, Alojzija Bré¢ié, Vlasta Puranovi¢

'Klinika za djeCje bolesti Zagreb

Relapsni oblik demijelinizacije u trogodiSnjeg djeCaka

Ivana Jelovina, Edita Runji¢, Marija Mestrovi¢, Maja Tomasovic¢, Eugenija Marusi¢
Transverzalni mijelitis - prikaz slu¢ajeva

Tina Sarié', Eugenija Marusié, Edita Runjié, Marija Mestrovié, Maja Tomasovié
KBC Split
Anti-NMDAR encefalitis — prikaz slu¢ajeva

10

lvan Lehman’, Nina Barisi¢, Vanja llle Mati¢, Hrvoje Jednacak, Branka Bunoza,
Natasa Nenadi¢ Baranasi¢, Miroslav Weiss, Maja Jurin

'KBC Zagreb

Sindrom prednje spinalne arterije



PROGRAM

Zrinka Eres$ Hrvacéanin', Marija Mirkovié, Ivan Krajinovi¢, Monika Feri¢
' OB Dr.J.Bencevi¢
Subduralni i epiduralni empijem- komplikacija COVID 19 infekcije?

Franka Kovacevic¢', Jelena Radi¢ Nisevié, lvana Koli¢, Igor Prpi¢
'KBC Rijeka
Migrenozni mozdani udar - mit ili stvarnost?

Marija Mirkovié¢', Zrinka Ere$ Hrvacanin, Srdan Rogli¢, Lorna Stemberger Maric,

Nina Krajcar

" Opca bolnica "Dr. Josip Bencevi¢" Slavonski brod

Obiteljska akutna nekrotiziraju¢a encefalopatija sa mutacijom RANBP2- prikaz pacijentice sa
recidivom encefalopatije uslijed akutne SARS-CoV-2 infekcije

Ivan Abaza', Edita Runji¢, Marija Mestrovi¢, Maja Tomasovié¢, Eugenija Marusi¢
'KBC Split
Recidivirajuci inzult u dje¢aka sa sindromom Down - prikaz slu¢aja

18:05 - 18:10 Zatvaranje Simpozija HDDN
Nina Barisi¢
Jadranka Sekelj Fures
Vlasta Puranovicé

20:00 VECERA (Hotel Alkar)

Nedjelja , 27.11.2022.

10:00 - 13:00 Regionalni sastanak Pedijatara/neuropedijatara

13:00

Rucak Sinj

11



Zlatni sponzor

LA

SWiXXG BioPharma

Modern Medicines for All

Srebrni sponzori

’Biogen@

Bronacni sponzor
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Your CNS Specialist
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/) NOVARTIS
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CK test* moze pomoci
pri odgovoru na neka

 VeLikarans &

CK test

Zaostajanje u razvoju?
Napravite CK test jos danas.

~o

ZAOSTAJANJE U RAZVOJU? NAPRAVITE CK TEST?#
Duchenneova misi¢na distrofija (DMD) je rijetka genetska bolest CKtest je brza, jednostavna i jeftina krvna pretraga*
koja uzrokuje progresivno ostecenje i propadanje misica'?

Povisena vrijednost CK testa upucuje na ostecenje misica
Rani znakovi i simptomi:

i znak je neke neuromisicne bolesti?

* Zaostajanje u razvoju motorickih funkcija'®? Bolesnike koji imaju povisenu vrijednost CK ili ka3njenje u
o Poteskoce kod podizanja (na noge) ili kasniji pocetak hoda razvoju treba uputiti specijalistu za neuromuskularne bolesti."**
(do dobi od 18 mjeseci)"*

e Usporeni razvoj govora i/ili zaostajanje u kognitivnom razvoju’?
RANO POSTAVLJANJE DIJAGNOZE JE PRESUDNO ZA PRISTUP PRAVOJ TERAPIJI | SKRBI ZA BOLESNIKA™?

*CK test = krvna pretraga odredivanja razine kreatin kinaze (engl. creatine kinase, CK)

Reference: 1. Bimkrant DJ, et al. Lancet Neurol. 2018;17:251-267. 2. van Ruiten HJ, et al. Arch Dis Child. Identification of Childhood Neuromuscular Disorders. Guide for primary care providers. Available at: https:/child-
PTC 2014;99:1074-1077. 3. AartsmaRus A, et al. J Pediatr. 2019;204:305-313.¢14. 4. National Task Force for Early muscleweakness.org/wp-content/uploads/2019/05/PrimaryCareProviderPacket.pdf (Accessed: srpanj 2021).
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AKO DIJETE NE MOZE DRZATI KORAK SA SVOJIM
VRSNJACIMA VRIJEME JE DA GA TESTIRATE NA

POMPEOVU BOLEST.
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Pioniri v neuroznanost

Mjesto gdje se susrecu znanost i ljudskost.




Budite korak ispred - otkrijte rano CLN2

Neuronska ceroidna lipofuscinoza tipa 2 (CLN2) je pedijatrijski neurodegenerativni
poremecaj s brzom progresijom koji je mogucée lijeciti, a oéituje se kroz epilepticke napadaje
i zaostajanje u razvoju govora kao tipi¢ne rane znakove i simptome.!

Ubrzajte ranu dijagnozu tako da prepoznate tipi¢ne rane znakove i simptome CLN2.

Bolesnik s CLN2, 3 godine Bolesnik s CLN2, 5 godina Bolesnik s CLN2, 8 godina Bolesnik s CLN2, 11 godina

P Prosjeéna dob u vrijeme postavljanja dijagnoze P
1-3 godine 2-4 godine 3-4 godine 4-5 godina 5-6 godina 7-8 godina 8-12 godina
Zaostajanje u Novonastali, Ataksija, Napadaiji rezistentni Ovisan o Sliepoéa Prerana smrt
razvoju govora neprovocirani progresivna na lijekove, invalidskim kolicima/
napadaii; takoder demencija, mioklonus, vezan za krevet
moguce febrilne progresija spasti¢nost, distonija,
konvulzije motori¢kog deficita pogorsianije vida

Dvije godine je predugo: rana dijagnoza je kljuéna

Novonastali, neprovocirani napadaiji’ L .
Rano zaostajanje u razvoju govora’
e Pocinjuizmedu 2. i 4. godine Zivota
i ¢ Zaostajanje u razvoju govora jedan je
* Najéesée generalizirani tonic¢ko-klonicki, od najranijih simptoma
mikloniéki ili atoni¢ki napadaii
¢ 83% djece s CLN2 ima rano zaostajanje

* Djeca &esto dobiju pogresnu dijagnozu u razvoju govora®

epilepsije bez daljnje obrade za CLN2 ?

Poremedaiji kretanja’

*  Ataksija Zaostajanje u razvoju?

* Epilepticki i neepilepticki mioklonus * Kasdnjenje u postizanju kljuénih
* Distonija to¢aka u praéeniju razvoja

* Spastiénost

NE CEKAJTE gubitak vida da biste postavili dijagnozu CLN2

Nepravilnosti u EEG-u'*

* Fotoparoksizmalni odgovor (PPR) na
niskofrekvencijsku (1-3 Hz) intermitentnu
svietlosnu stimulaciju (IPS)

Nepravilnosti u MR-u'

¢ Cerebelarna atrofija i periventrikularni
* Niskofrekvencijski (1-3 Hz) IPS u mnogim hiperintenziteti bijele tvari
sluajevima izaziva pojavu okcipitalnih

Siljaka visoke amplitude

TESTIRAJTE bolesnika na CLN2 ¢im vidite BILO KOJI od ovih nespecifi¢nih ranih znakova
Ne &ekajte — ISKLJUCITE ILI POTVRDITE CLN2 enzimskim ili molekularnim testiranjem

EEG, elektroencefalogram; IPS, intermitentna svietlosna stimulacija (intermittent photo stimulation); MR, magnetska rezonancija; PPR, fotoparoksizmalni odgovor (photoparoxysmal response).



Laboratorijska je dijagnoza CLN2 jednostavna?

Zlatni standard za dijagnozu je dokaz nedostatka aktivnosti enzima TPP1 i opazanje patogenih mutacija
u svakom alelu gena CLN2/TPP1 (u trans formi).

Enzimski test za procjenu aktivnosti enzima TPP1, Molekularno testiranje gena CLN2/TPP1

poput testa iz suhe kapi krvi (DBS), ima dijagnosti¢ku uklju¢eno je u brojne komercijalno dostupne
vrijednost kada je u skladu s klini¢kim znakovima

CLN2 ili ako je potvrden molekularnom analizom.?

genske panele temeljene na simptomima (npr.
epilepsija) i panelima bolesti (npr. NCL, LSD).2

Dijagnosti¢ki postupnik CLN2 2

KLINICKA MANIFESTACIJA:

Novonastali, neprovocirani napadaiji kojima prethodi rano zaostajanje u razvoju govora
Manie &esto: ataksija i/ili zaostajanje/zastoj u razvoju

MANIFESTACIJA EPILEPSIJE:
EEG s niskofrekvencijskim IPS-om (1-2 Hz)

(odsutnost nalaza na EEG-u ne smije sprijediti daljnje testiranje
na epilepti¢ke sindrome, CLN2 ili druge NCL-ove)

SUMNJA NA SUMNIJA NA SUMNIJA NA
GENSKU CLN2* NCL*
OSNOVU Test aktivnosti Genski panel
EPILEPSIJE* enzima TPP1t za neuronsku

Genski panel na Molekularni . ceroic?nu
temelju bolesti ili test gena lipofuscinozu
simptoma (npr. CLN2/TPP1 (NCL)
genski panel za Probirni testovi
epilepsiju) za aktivnost enzima
TPP1/PPT1?

DIJAGNOSTICKI TEST ZA CLN2
Nedostatak aktivnosti enzima TPP1 u leukocitima?

Patogene varijante/mutacije u svakom
alelu gena CLN2/TPP1?3

POTVRDENA DIJAGNOZA CLN2

Preuzeto od Fietz et al. 2016.

*Mogu biti potrebne dodatne klinicke procjene, kao $to su MR mozga, OCT/VEP/ERG/FA i EM biopsija.! Aktivnost enzima TPP1 moze se mijeriti u vrstama uzoraka kao 3to su suhe kapi krvi ili slina. Uz TPP1 korisno je
ispitati i aktivnost enzima PPT1 (bolest CLN1) . *Testiranje aktivnosti enzima TPP1 u drugim vrstama uzoraka takoder moze imati dijagnosticku vrijednost. $Uklju¢uje sekvenciranje pojedinaénih gena, genske paneleili
sekvenciranie cijelih eksona/genoma.

Za dijagnozu CLN2 treba koristiti enzimske i/ili molekularne testove?

Vise o CLN2 saznajte na www.CLN2connection.eu

EEG, elektroencefalogram; EM, elektronska mikroskopija; ERG, elektroretinogram; FA, fluoresceinska angiografija; IPS, intermitentna svietlosna stimulacija (intermittent photo stimulation); LSD, lizosomski poremeéaj
nakuplianja (lysosomal storage disorder); MR, magnetska rezonancija; NCL, neuronalna ceroidna lipofuscinoza; OCT, okularna koherentna tomografija (ocular coherence tomography); PPT1, palmitoil-protein
tioesteraza; VEP, vidno evocirani potencijal.

Literatura: 1. Williams RE, et al. Pediatr Neurol. 2017;69:102-112. 2. Fietz M et al. Mol Genet Metab. 2016;119:160-167. 3. Nickel M et al. Lancet Child Adolesc Health. 2018;2(8):582-590. 4. Specchio N,

et al. Epilepsia. 2017;58(8):1380-1388.

B O M A R | N® www.CLN2connéction.eu
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Dosljednu ekspresiju SMN proteina

- kroz cijeli sredisnji ziv€ani sustav i
u perifernim tkivima*

e Tretman koji se dobro podnosi uz
svakodnevno doziranje kod kuce'?3

SMA lijeceno
u svijetu*

*Na temelju komercijalnih pacijenata, programa pristupa pacijentima prije odobrenja i sudionika klinickog ispitivanja
od 4. oZujka 2022. Podaci u arhivi. Grupa Roche, 2022.

Evrysdi® (risdiplam) je indiciran za lije¢enje spinalne misiéne atrofije (SMA) uzrokovane mutacijom na kromosomu 5q u bolesnika u
dobi od 2 mjeseca i starijih koji imaju klinicku dijagnozu SMA tipa 1, tipa 2 ili tipa 3 ili jednu do cetiri kopije gena SMN2.

V¥ Ovaj je lijek pod dodatnim pracenjem. Time se omogudje brzo otkrivanje novih sigurnosnih informacija. Od zdravstvenih radnika se
trazi da prijave svaku sumnju na nuspojavu za ovaj lijek. Upute za prijavljivanje dostupne su na www.halmed.hr.

VAZNE INFORMACIJE O SIGURNOSTI Kontraindikacije: Preosjetljivost na djelatnu tvar ili neku od pomoénih tvari navedenih u dijelu 6.1
Sazetka opisa svojstava lijeka Posebna upozorenja i mjere opreza pri uporabi- Potencijalna embriofetalna toksi¢nost U ispitivanjima
na zivotinjama opazena je embriofetalna toksi¢nost (vidjeti dio 5.3 Sazetka opisa svojstava lijeka). Bolesnike reproduktivne dobi treba
upozoriti na rizike te da se mora koristiti visokoucinkovita kontracepcija tijekom lijecenja i jos najmanje 1 mjesec nakon posljednje doze u
Zena odnosno 4 mjeseca nakon posljednje doze u muskaraca. Prije uvodenija lijeka Evrysdi u bolesnica reproduktivne dobi treba potvrditi
status trudnode (vidjeti dio 4.6 Sazetka opisa svojstava lijeka). Moguéi ucinci na plodnost muskaraca Temeljem opazanja iz ispitivanja
na zivotinjama, bolesnici ne smiju donirati spermu tijekom lijec¢enja i joS 4 mjeseca nakon posljednje doze lijeka Evrysdi. Prije uvodenja
lije€¢enja s bolesnicima reproduktivne dobi treba razgovarati o strategijama ocuvanja plodnosti (vidjeti dijelove 4.6 i 5.3 Sazetka opisa
svojstava lijeka). Ucinci lijeka Evrysdi na plodnost muskaraca nisu se ispitivali u ljudi. Toksi€énost za mreZnicu Ucinci lijeka Evrysdi na struk-
turu mreznice opazeni u neklinickim ispitivanjima sigurnosti nisu primijeceni u klinickim ispitivanjima u bolesnika sa SMA-om. Medutim,
dugoroc¢ni podaci jos su uvijek ograni¢eni. Dugorocan klini¢ki znacaj tih neklinickih nalaza stoga nije ustanovljen (vidjeti dio 5.3 Sazetka
opisa svojstava lijeka). Primjena u kombinaciji s genskom terapijom za SMA Nisu dostupni podaci o djelotvornosti lijecenja lijekom Evrys-
di kad se primjenjuje u bolesnika koji su prethodno primali gensku terapiju genom SMN1. Pomoéne tvari Izomalt Evrysdi sadrzi izomalt
(2,97 mg po ml). Bolesnici s rijetkim nasljednim poremecajima nepodnosenja fruktoze ne bi smjeli uzimati ovaj lijek. Natrij Evrysdi sadrzi
0,375 mg natrijeva benzoata po ml. Natrijev benzoat moze pojacati Zuticu (Zutilo koze i ociju) u novorodencadi (do 4 tjedna starosti).
Evrysdi sadrzi manje od 1 mmol natrija (23 mg) po dozi od 5 mg, tj. zanemarive koli¢ine natrija. Najéesée nuspojave U bolesnika sa SMA
om s nastupom u dojenackoj dobi najcesce nuspojave opazene u klinickim ispitivanjima lijeka Evrysdi bile su vrucica (54,8%), osip (29,0%)
i proljev (19,4%). U bolesnika sa SMA om s nastupom u kasnijoj dobi naj¢esc¢e nuspojave opazene u klinickim ispitivanjima lijeka Evrysdi
bile su vrucica (21,7%), glavobolja (20,0%), proljev (16,7%) i osip (16,7%). Navedene nuspojave javljale su se bez prepoznatljivog klinickog
ili vremenskog obrasca te su se opcenito povlacile unato¢ nastavku lije¢enja i u bolesnika koji su imali SMA s nastupom u dojenackoj dobi
i u onih oboljelih od SMA s nastupom u kasnijoj dobi. Vidjeti i dio 5.3 Sazetka opisa svojstava lijeka za ucinke lijeka Evrysdi opazene u
neklinickim ispitivanjima.

Prijavljivanje sumnji na nuspojavu Nakon dobivanja odobrenja lijeka vazno je prijavljivanje sumnji na njegove nuspojave. Time se omo-
gucduje kontinuirano pracenje omjera koristi i rizika lijeka. Od zdravstvenih radnika se trazi da prijave svaku sumnju na nuspojavu lijeka
putem nacionalnog sustava prijave nuspojava: Agencija za lijekove i medicinske proizvode (HALMED) Internetska stranica: www.halmed.
hr ili potrazite HALMED aplikaciju putem Google Play ili Apple App Store trgovine

Za cjelovitu informaciju molimo pogledati zadnji odobreni Sazetak opisa svojstava lijeka, dostupan na mreznim stranicama
www.halmed.hr.

SAMO ZA ZDRAVSTVENE RADNIKE

Medunarodni naziv djelatne/ih tvari: risdiplam, Broj odobrenja: EU/1/21/1531/001, Nositelj odobrenja: Roche Registration GmbH, 79639
Grenzach-Wyhlen, Njemacka, Lijek se izdaje na recept. Sastavni dio ovog materijala je cjelokupni odobreni Sazetak opisa svojstava lijeka,
dostupan na mreznim stranicama www.halmed.hr. M-HR-0O0001778 Datum izrade: studeni 2022.

1. Sazetak opisa svojstava lijeka Evrysdi, dostupan na www.halmed.hr; 2. Darras BT. et al. N Engl J Med 2021;385:427-35.; 3. Mercuri E et al.
Lancet Neurol 2022; 21: 42-5; 4. Poirier A et al. Pharmacol Res Perspect. 2018;e00447
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