Klinika za dje€je bolesti Zagreb
Referentni centar za rast i razvoj djece Ministarstva zdravstva RH

Akademija za razvojnu rehabilitaciju @

Medicinski fakultet Sveucilista u Rijeci

Katedra za neurorehabilitaciju mED”

organiziraju
Simpozij trajnog usavrsavanja lijecnika prve kategorije s medunarodnim sudjelovanjem

OSTECENJA CENTRALNOG | PERIFERNOG
MOTONEURONA U DJECE - DIJAGNOSTICKI |
TERAPIJSKIIZAZOVI I NEUROREHABILITACIJA

Voditeljice i organizatorice:

lzv.prof.dr.sc. Vlasta Buranovic, prim. dr.med.
Prof. dr.sc. Tea Schnurrer-Luke-Vrbanic, dr.med.
Jadranka Sekelj Fures, dr.med.




Obavijest o stru¢nom usavrsavanju:

Struc¢no usavrSavanje namijenjeno je lijecnicima, posebice subspecijalisti-
ma pedijatrijske neurologije, specijalistima pedijatrije, neonatolozima, spe-
cijalistima fizikalne medicine i rehabilitacije i obiteljske medicine, specija-
lizantima navedenih struka, kao i fizioterapeutima, radnim terapeutima i
drugim strucnjacima u podrucju zdravstva koji se bave djecom s motorickim
smetnjama i ukljuceni su u njihovu habilitaciju.

Cilj stru¢nog usavrsavanja je senzibiliziranje strucnjaka razlicitih podrucja za
ovu skupinu bolesti u svrhu Sto cjelovitije skrbi i Sto ranijeg otkrivanja i ukljuci-
vanja u razlicite oblike terapije i stimulacije neuromotornog razvoja. Osim pre-
nosenja najnovijih spoznaja o uzrocima poremecaja motorike u djece, pocevsi
od uzroka koji dovode do nastanka cerebralne paralize, pa sve do drugih uzroka
motorickih odstupanja, naglasak ¢e biti na ranom otrkivanju i neurorehabilta-
ciji te djece s ciljem sprecavanja razvoja tezih neuromotornih odstupanja.

Polaznici ¢e dobiti potvrdnice Akademije za razvojnu rehabilitaciju. Struéno
usavrsavanje bit e prijavljeno za bodovanje stru¢nim komorama.

Naknada za sudjelovanje - 50 Eura

Umirovljenici su oslobodeni placanja naknade za sudjelovanje.

Naknada se uplacuje na Ziro racun Akademije za razvojnu rehabilitaciju
IBAN HR1723600001101440593.

Prijava za sudjelovanje - putem web stranice
Akademije za r.zilzvomu rehabilitaciju. PRIJAVI SE OVDJE
www.akademija-rr.hr

Za viSe informacija molimo kontaktirajte:

Izv.Prof.dr.sc. Vlasta Puranovié, prim.dr.med.
091/4600-138; vlasta.duranovic2@gmail.com

Silvija Philipps Reichherzer, prof. psihologije
091/6677643; sreichherzer@gmail.com



https://akademija-rr.hr/simpozij-ostecenja-centralnog-i-perifernog-motoneurona-u-djece/

Predavaci:

Nasl.doc.dr.sc. Viviana Avancini-Dobrovic, dr.med., specijalist fizikalne me-
dicine i rehabilitacije, subspecijalist reumatologije, voditeljica Odjela za fi-
zikalnu medicinu i rehabilitaciju s reumatologijom, Zavod za fizikalnu medi-
cinu i rehabilitaciju, KBC Rijeka, Katedra za neurorehabilitaciju, Medicinski
fakultet Sveucilista u Rijeci.

Prim.dr.sc. Irena Babic, dr.med., specijalist djecje otorinolaringologije, Klini-
ka za kirurgiju KDBZ, Odjel za kirurgiju glave i vrata, Klinika za djecje bolesti
Zagreb, Klaiceva 16.

Marina Bodul, dr.med., specijalist fizikalne medicine i rehabilitacije, vodi-
teljica Odjela za djecju rehabilitaciju, Zavod za fizikalnu medicinu i rehabili-
taciju, KBC Rijeka, nasl. asistent Katedra za neurorehabilitaciju, Medicinski

fakultet Sveucilista u Rijeci.

Prof.dr.sc. Silva Butkovic Soldo, prim.dr.med., specijalist neurologije, subspe-
cijalist neuroimunologije, redoviti profesor u trajnom zvanju na Medicin-
skom fakultetu u Osijeku, voditeljica ,,Referentnog centra za neurorehabili-
taciju“ Ministarstva zdravstva RH.

Prof.dr.sc. Feriha HadZagié Catibusi¢, dr.med., specijalist pedijatrije, subspe-
cijalist neuropedijatrije, Sef Pedijatrijske Klinike 2 Klinickog centra Univer-
ziteta u Sarajevu, izvanredni profesor Medicinskog fakuteta Univerziteta u
Sarajevu.

Mia Damasek, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalist neuropedijatri-
je, Klinika za pedijatriju, KBC Osijek, asistent na Medicinskom fakultetu u
Osijeku.

Ivana Pakovic, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalizant neuropedija-
trije, Odjel djecje neurologije Klinike za djecje bolesti Zagreb, doktorandica
Medicinskog fakulteta SveuciliSta u Zagrebu, nacionalni sukoordinator za
SCPE Registar RH.

Izv.prof.dr.sc. Vlasta Duranovic, prim.dr.med., specijalist pedijatrije, subspe-
cijalist pedijatrijske neurologije, naslovni izvanredni profesor Katedre za ne-
urorehabilitaciju, Medicinski fakultet Sveucilista u Rijeci, voditeljica ,,Refe-
rentnog centra za rast i razvoj djece” Ministarstva zdravstva RH, Poliklinika
za djecje bolesti - Helena, Zagreb.



Tonci Grmoja, dr.med., specijalist radiologije, subspecijalist djecje neuro-
radiologije, Klinika za djecje bolesti Zagreb, Klai¢eva 16, Zavod za djecju
radiologiju.

Dr.sc. Ivana Kern, dr.med., specijalist fizikalne medicine i rehabilitacije,
Ravnateljica Specijalne bolnice za zastitu djece s neurorazvojnim i motoric-
kim smetnjama.

Dr.sc. Goran Krakar, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalist pedijatrij-
ske neurologije, Ravnatelj Poliklinike za djecje bolesti dr Sabol, Predsjednik
Akademije za razvojnu rehabilitaciju.

Goran Krnjak, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalist neuropedijatri-
je, Pedijatrijski odjel OB Varazdin.

lzv.prof.dr.sc. Radenka Kuzmanié Samija prim.dr.med., specijalist pedijatri-
je, subspecijalist pedijatrijske neurologije, Poliklinika za djecu Pediatrics
Plus - Rijeka, Fakultet zdravstvenih studija SveuciliSta u Rijeci, Medicinski
fakultet Sveucilista u Splitu.

Ivan Lehman, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalist neuropedijatri-
je, Klinika za pedijatriju, Zavod za djecju neurologiju, KBC Zagreb, asistent
Medicinskog fakulteta Sveucilista u Zagrebu.

Lana Loncar, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalist neuropedijatrije,
Odjel djecje neurologije Klinika za djecje bolesti Zagreb, doktorandica Medi-
cinskog fakulteta SveuciliSta u Zagrebu.

Eugenija Marusic, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalist pedijatrij-
ske neurologije, Klinika za pedijatriju, voditeljica Zavoda za djecju neurolo-
giju, KBC Split.

Sanja Peji¢-Rosko, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalist pedijatrij-
ske neurologije, Odjel djecje neurologije Klinike za djecCje bolesti Zagreb,
doktorandica Medicinskog fakulteta SveuciliSta u Osijeku.

Andrijana Pilon Far, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalizant pedija-
trijske neurologije, Odjel djecje neurologije Klinike za djecje bolesti Zagreb.

Prof.dr.sc. Igor Prpic, dr.med, specijalist pedijatrije sa uzim specijalizacijama iz
neuropedijatrije i neonatologije, procelnik Zavoda za djecju neurologiju i djec-
ju psihijatriju Klinike za Pedijatriju KBC-a Rijeka, voditelj ,,Referentnog centra
za epilepsije i konvulzivne bolesti razvojne dobi“ Ministarstva zdravstva RH,
profesor u trajnom zvanju - Medicinskog fakulteta SveuciliSta u Rijeci.



Dr.sc. Edita Runji¢, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalizant pedija-
trijske neurologije, Klinika za pedijatriju, Zavod za djecju neurologiju - KBC
Split, asistentica Medicinskog fakulteta Sveucilista u Splitu.

Prof.dr.sc. Tea Schnurer-Luke-Vrbani¢, dr.med., specijalist fizikalne medici-
ne i rehabilitacije, subspecijalist reumatologije, ProcCelnica Zavoda za fizi-
kalnu medicinu i rehabilitaciju - KBC Rijeka, Predstojnica Katedre za neuro-
rehabilitaciju, Medicinski fakultet SveuciliSta u Rijeci.

Jadranka Sekelj Fures, dr.med., specijalist pedijatrije, subspecijalist pedija-
trijske neurologije, v.d. voditelja Odjela za pedijatrijsku neurologiju s dnev-
nom bolnicom Klinike za djecje bolesti Zagreb, doktorandica Medicinskog
fakulteta Sveucilista u Osijeku.

Bacc.physio. Suzana Skocilic, prof. rehabilitacije, Vojta asistent d.IVG, Odjel
za fizikalnu terapiju, Klinika za djecje bolesti Zagreb, Klaic¢eva 16.

Dr.sc. Ana Tripalo Batos, dr.med., specijalist radiologije, subspecijalist djec-
je neuroradiologije, Klinika za djecje bolesti Zagreb, Klai¢eva 16, Procelnica
Zavoda za djecju radiologiju.




_ PETAK,29.RUJNA2023. |

PETAK, 29. RUIJNA 2023.
08.45-09.00 Prijava polaznika, otvaranje Tec¢aja, pozdravna rijec¢ voditelja

Izv.prof.dr.sc. Vlasta Buranovié, prim.dr.med.
09.00-09.20  Ostecenja centralnog i perifernog motoneurona - Klinicki
pristup i diferencijalna dijagnoza
Prof.dr.sc. Feriha Hadzagié¢ Catibusié, dr.med.
09.20-09.40 Razvojne anomalije mozga kao uzrok motorickih poremecaja
u djece: Neuroembriologija - klinicka ekspresija
Dr.sc. Edita Runjié, dr.med., Eugenija Marusic, dr.med.
09.40-10.00  Poremecaji motorike u djece s leukodistrofijama

Lana Loncar, dr.med.
10.00-10.20  Mitohondrijskebolestisporemeéajem kretanja—- MELAS, MERRF

Goran Krnjak, dr.med.
10.20-10.40 Makrofagni miozitis u djevojcice s neurorazvojnom zaostajanjem

Slikovne pretrage mozga u djece s oSteéenjem centralnog
iperifernog motoneurona

10.40-10.55 dr.sc. Ana Tripalo Batos, dr.med.: Kongenitalne malformacije mozga
10.55-11-10  dr. Ton¢i Grmoja, dr.med.: Diferencijalna dijagnoza lezija kraljeznice

11.10-11.30 PAUZA ZA KAVU

SATELITSKI SIMPOZ1J - BIOMARIN

Prof.dr.sc. Igor Prpié, dr.med.
11.30-11.50  Procjena motoricke funkcije u bolesnika s CLN2

SATELITSKI SIMPOZ1J - SWIXX Biopharma

Ivana Bakovié, dr.med.
11.50-12.10 Rijetka bolest pod krinkom cerebralne paralize

SATELITSKI SIMPOZIJ - ROCHE

Ivan Lehman, dr.med.
12.10-12.30 NasSa iskustva s lijekom Evrysdi®v

Ovaj je lijek pod dodatnim prac¢enjem. Time se omoguéuje brzo otkrivanje
novih sigurnosnih informacija. Od zdravstvenih radnika se trazi da prijave
svaku sumnju na nuspojavu za ovaj lijek. Za postupak prijavljivanja nuspojava
vidjeti dio 4.8 Sazetka opisa svojstava lijeka dostupan na www.halmed. hr.

SATELITSKI SIMPOZ1J - SWIXX Biopharma

Jadranka Sekelj Fures, dr.med.
12.30-12.50  Sto nakon postavljene dijagnoze Duchenne misié¢ne distrofije?


https://www.rochepro.hr/products/evrysdi.protected.html

12.50-13.30

13.30-14.20

14.20-14.40

14.40-15.00

15.00-15.20

15.20-15.40
15.40-16.10

16.10-16.30

16.30-16.50

16.50-17.10

16.10-17.30

SATELITSKI SIMPOZI1J - BIOGEN

Ivan Lehman, dr. med. i dr. sc. Ivana Kern, dr. med.
LijecCenje i pracéenje lije¢enja SMA bolesnika

PAUZA ZA RUCAK

Izv.prof.dr.sc. Radenka Kuzmanié Samija, prim.dr.med.
Ostecenje perifernog motoneurona - anatomija, podjela,
klinic¢ka slika i dijagnosticki pristup

Dr.sc. Goran Krakar, dr.med.

Dijete sa spinalnim disrafizmom

Sanja Peji¢ Rosko, dr.med.
Nasljedne polineuropatije u djece - CMT

Mia Damasek, dv.med.
Stecene polineuropatije u djece - GBS

Neuropatije mozdanih zivaca

Andrijana Pilon Far, dr.med.

Periferna lezija liénog Zivca - neuropedijatrijski pristup
Prim. dv.sc. Irena Babié, dr.med.

Periferna lezija licnog Zivca - ORL pristup

Suzana Skoc¢ilié, bacc. physio.
Perinatalno oStecéenje brahijalnog pleksusa - metode FT

Prof.dr.sc. Silva Butkovi¢ Soldo, prim.dr.med.
Rijetke bolesti perifernog zivéanog sustava - rano otkrivanje

Prof.dr.sc. Tea Schnurrer-Luke-Vrbanié, dr.med.

nasl. doc. dr. sc. Viviana Avancini-Dobrovié, dr.med.
Marina Bodul, dr.med.

Novosti u asistivnoj tehnologiji kod djece s motorickim
odstupanjima

ZATVARANJE SIMPOZIJA

Izv.prof.dr.sc.Vlasta Buranovié, prim.dr.med.
Prof.dr.sc; Tea Schnurrer-Luke-Vrbanié, dr.med.
Jadranka-Sekelj-Fures,dr. med.

Rasprava i pozdravna rije¢
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https://www.biogenlinc.hr/hr_HR/home/therapeutic-areas/spinal-muscular-atrophy.html
https://www.swixxbiopharma.com/en/
https://www.roche.hr/

CK test* moze pomoci
pri odgovoru na neka

VELIKA pitanja

CK test

Zaostajanje u razvoju?
Napravite CK test jos danas.

ZAOSTAJANJE U RAZVOJU? NAPRAVITE CK TEST**

Duchenneova misi¢na distrofij je rij e CKtest je brza, jednostavna i jeftina krvna pretraga*

SRR B i j e PoviSena vrijednost CK testa upucuje na ostecenje misica

falrell o i znak je neke neuromisicne bolesti?

* Zaostajanje u razvoju motorickih funkcija'*? Bolesnike koji imaju povisenu vrijednost CKili ka3njenje u

* 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 POSTAVLIANJE DIJAGNOZE JE PRESUDNO ZA PRISTUP PRAVOJ TERAPIJI | SKRBI ZA BOLESNIKA'?

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

Reference: 1. Birmkrant D.

PTC)

/ THERAPEUTICS SAMO ZA ZDRAVSTVENE RADNIKE

]
Datum odobrenja: oZujak 2022 | PM-HR-2022-3-571 | Swixx Biopharma d.o.0., Ulica Damira Tomljanovica - Gavrana 15, HR-10000 Zagreb, Hrvatska, T+385 12078 500 SWIxx e BioPharma

Modern Medi "




KLINICKA ISPITIVANJA | ISPITIVANJA PRIMJENE U SVAKODNEVNOJ PRAKSI POKAZUJU:

= = ;]

[VISE JE MOGUCE] IS POSSIBLE

SPINRAZA™ POMAZE BOLESNICIMA DA OSTVARE VISE U USPOREDBI S KONTROLNIM PLACEBO
POSTUPKOM | PRIRODNIM TIJEKOM BOLESTI"?

Prikazane slike nadahnute su stvarnim osobama oboljelima od SMA i sluze samo za ilustraciju.

SKRACENI SAZETAK OPISA SVOJSTAVA LIJEKA SPINRAZA

Naziv lijeka: Spinraza 12 mg otopina za injekciju Djelatna tvar: nusinersen Terapijske indikacije: Spinraza je indicirana za lijecenje
spinalne misi¢ne atrofije uzrokovane mutacijom na kromosomu 5q. Doziranje i naéin primjene: LijeCenje lijekom Spinraza smije zapoceti
samo lijeCnik s iskustvom u lijecenju spinalne misicne atrofije (SMA). Odluku o lijecenju treba temeljiti na individualiziranoj strucnoj
procjeni ocekivanih koristi od lijeCenja za svakog pojedinog bolesnika, uravnoteZzenih u odnosu na mogudi rizik od lijecenja lijekom
Spinraza. Bolesnici s izrazitom hipotonijom i respiratornim zatajenjem pri rodenju, u kojih lijek Spinraza nije ispitan, mozda nece imati
klini¢ki znacajnu korist zbog teSkog nedostatka proteina za prezivljenje motori¢kih neurona (engl. survival motor neuron, SMN). Doziranje:
Preporuéeno doziranje je 12 mg (5 ml) po primjeni. Lijecenje lijekom Spinraza potrebno je zapoceti Sto prije nakon postavljene dijagnoze, s
4 udarne doze 0., 14., 28.i 63. dana. Nakon toga potrebno je primjenjivati dozu odrZavanja jedanput svaka 4 mjeseca. Trajanje lijecenja:
Nema dostupnih informacija o dugoroénoj djelotvornosti ovoga lijeka. Potrebu za nastavkom terapije potrebno je redovito provjeravati i
razmatrati za pojedinog bolesnika, ovisno o njegovoj klinickoj slici i odgovoru na terapiju. Propustene ili zakasnjele doze: Ako se zakasni
ili propusti udarna doza ili doza odrZavanja, lijek Spinraza je potrebno primijeniti prema rasporedu u tablici 1 u SPC-u (za vise informacija
vidjeti SPC, dio 4.2). Posebne populacije: Ostec¢enje funkcije bubrega: Nusinersen nije ispitan u bolesnika s ostecenjem funkcije bubrega.
Sigurnost i djelotvornost u bolesnika s ostecenjem funkcije bubrega nije ustanovljena te ih je potrebno pazljivo pratiti. OStecenje funkcije
Jjetre: Nusinersen nije ispitan u bolesnika s oSte¢enjem funkcije jetre. Nusinersen se ne metabolizira putem sustava enzima citokroma
P450 u jetri pa je, stoga, malo vjerojatno da ¢e biti potrebna prilagodba doze u bolesnika s oste¢enjem funkcije jetre. Nacin primjene:
Spinraza se primjenjuje intratekalno putem lumbalne punkcije. LijeCenje moraju provoditi zdravstveni radnici s iskustvom u izvodenju
lumbalne punkcije. Spinraza se primjenjuje kao intratekalna bolus injekcija tijekom 1 do 3 minute pomocu igle za spinalnu anesteziju.
Injekcija se ne smije dati u podrucjima koze na kojima postoje znakovi infekcije ili upale. Prije primjene lijeka Spinraza preporucuje se
izvuci volumen cerebrospinalnog likvora koji odgovara volumenu lijeka Spinraza koji ¢e se ubrizgati. Mozda Ce biti potrebna sedacija da
bi se primijenila Spinraza, na $to ¢e ukazati klinicko stanje bolesnika. MoZe se razmotriti intratekalna primjena lijeka Spinraza vodena
ultrazvukom (ili drugim slikovnim tehnikama), osobito u mladih bolesnika i bolesnika sa skoliozom. Kontraindikacije: Preosjetljivost
na djelatnu tvar ili neku od pomocnih tvari. Posebna upozorenja i mjere opreza pri uporabi: Postupak lumbalne punkcije: Postoji rizik
od nuspojava povezanih s postupkom lumbalne punkcije (npr. glavobolja, bol u ledima, povracanje). Potencijalne teSkoce povezane s
ovim putem primjene mogu se opaziti u vrlo mladih bolesnika i onih sa skoliozom. Prema odluci lijecnika, moze se razmotriti upotreba
ultrazvuka ili druge slikovne tehnike kao pomo¢ pri intratekalnoj primjeni lijeka Spinraza. Trombocitopenija i poremecaji koagulacije:
Poremecaji koagulacije i trombocitopenija, ukljucujuéi akutnu tesku trombocitopeniju, opaZeni su nakon primjene drugih supkutano ili
intravenski primijenjenih protusmjernih oligonukleotida. Ako je klini¢ki indicirano, prije primjene lijeka Spinraza preporucuje se provesti
laboratorijske testove trombocita i koagulacije. Bubrezna toksi¢nost: BubreZna toksi¢nost opaZena je nakon primjene drugih supkutano
i intravenski primijenjenih protusmjernih oligonukleotida. Ako je klinicki indicirano, preporucuje se odredivanje proteina u mokraci (po
mogucnosti iz uzorka prve jutarnje mokrace). Kod trajno poviSene razine proteina u mokraci potrebno je razmotriti potrebu za daljnjom
procjenom. Hidrocefalus: ZabiljeZzeni su slucajevi neopstruktivnog hidrocefalusa koji nije bio povezan s meningitisom ili krvarenjem u
bolesnika lijecenih nusinersenom nakon stavljanja lijeka u promet. Nekim je bolesnicima bio ugraden ventrikuloperitonealni drenazni
sustav (Sant, engl. shunt). U bolesnika sa smanjenom razinom svijesti potrebno je uzeti u obzir moguénost hidrocefalusa te provesti
odgovarajuci pregled. Koristi i rizici lijeGenja nusinersenom u bolesnika s ventrikuloperitonealnim drenaznim sustavom za sada nisu
poznati pa je potrebno paZzljivo razmotriti nastavak lije¢enja. Pomocne tvari: Ovaj lijek sadrzi manje od 1 mmol (23 mg) natrija po bocici
od 5 ml, tj. zanemarive koli¢ine natrija. Ovaj lijek sadrZi manje od 1 mmol (39 mg) kalija po bo€ici od 5 ml, tj. zanemarive koli¢ine kalija.
Nuspojave: Procjena sigurnosti lijeka Spinraza temelji se na podacima bolesnika iz klini¢kih ispitivanja i praenja nakon stavljanja lijeka
u promet. NajceSce nuspojave povezane s primjenom lijeka Spinraza bile su glavobolja*, povracanje*, bol u ledima*. *Nuspojave za
koje se smatra da su povezane s lumbalnom punkcijom i mogu se smatrati manifestacijama postpunkcijskog sindroma (poslije lumbalne
punkcije). Prije propisivanja lijeka molimo procitajte zadnji odobreni sazetak opisa svojstava lijeka i uputu o lijeku.

Nacin izdavanja: Lijek se izdaje na ograniCeni recept. Nositelj odobrenja: Biogen Netherlands B.V. Prins Mauritslaan 13, 1171 LP
Badhoevedorp, Nizozemska

Broj odobrenja: EU/1/17/1188/001

Datum revizije teksta: sijecanj, 2022,

Biogen Pharma d.o.0., Savska cesta 32, 10000 Zagreb, Hrvatska. tel.: 01 775 73 22, www.biogen.hr r\ "
4 Bio @[, SAMOZAZDRAVSTVENE RADNIKE. ) 4 S PI NRAZA
+ Datum pripreme: rujan 2023., Biogen-221876 (nusinersen)zneae™




Budite korak ispred - otkrijte rano CLN2

Neuronska ceroidna lipofuscinoza tipa 2 (CLN2) je pedijatrijski neurodegenerativni
poremecaj s brzom progresijom koji je moguée lijeciti, a ocituje se kroz epilepticke napadaije
i zaostajanje u razveoju govora kao tipiéne rane znakove i simptome.’

Ubrzaijte ranu dijognozu tako da prepoznate tipiéne rane znakove i simptome CLN2.

Bolosnik s CLNZ, 3 godine Bolosnik s CLN2, & godina Bolesnik s CLNZ, 11 gedina

. Prosjeéna dob u vrijeme postavljonja dijognoze

@
1-3 godine 2-4 godine 3-4 godine 4-5 godina 5-6 godina 7-8 godina 8-12 godina
Z janje v N li Ataksija, Napadaiji rezistentni Ovisan o Sliepoda Prerana smrt
razvoju govora P irani progresi na lijekove, invalidskim kolicima/
napadaiji; takeder demencija, micklonus, vezen za krevet
moguée febrilne progresij pastic Jistonij
konvulzije motorickog deficila pogoranie vida

Dvije godine je predugo: rana dijagnoza je kljuéna

M tali, neprovecirani napadaji'

Rane zaostajanje u razvoju govora'

* Podinjuizmedu 2.1 4. godine ZFivola

* Majeice generalizirani tonicke-klonizki,
miklonizki ili atonicki napadaii

*+ Djeca Zesto dobiju pogreinu dijegnozy
epilepsije bez dalinje obrade za CIN2 ?

Poremecaji kretanja'

+ Ataksija /ogﬂ Zaostajanje v razvoju’

+ Epilepticki i neepilopticki mioklonus *+ Kainjenje u postizanju Hjuznih
+ Distonija ol D D tocaka u pracenju razvoja

* Spasfiénost

+ Zaostajanje v razvoju gevora jedan je
od najranijih simptoma

* B3%djece s CLM2 ima rano zaostajanje
v razveju govora®

NE CEKAJTE gubitak vida da biste postavili dijagnozu CLN2

MNepravilnosti u EEG-u'*

Foloparoksizmalni odgover (PPR) na
kofrekvencijsku (1-3 Hz) int
svietlosnu stimulaciju (IPS)
Niskofrekvencijski {1-3 Hz] IPS u mnogim
luaj izaziva pojavu okeipitalnik
siljcka visoke amplitude

Mepravilnosti u MR-u'

. B g irofija i periventrikul
hiperintenziteti bijele tvari

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

EEG, elek fol 85, i il Joci MR, magnenska PR, b




Laboratorijska je dijagnoza CLN2 jednostavna?

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

Enzimski test za procjenu akfivnosti enzima TPP1, Malekularna testiranje gena CI.NZ/TPPF
poput testa iz sube kapi krvi [DBS], ima dijognastizku skljuéenc je u brojne k ijal b
vrijednost kado jo v sklodu s kl-mélum :mkawma gansko panele temeljene na snmpromm\a (mpr.
CLNZ ili ako je potvrd 2 epilepsija) i panelima bolesti (npr. NCL, LSD).2

Dijagnosticki postupnik CLN2 2

KLINICKA MANI FESTACUA:

N i, nep e daji kefima pesthedi ran i
Manje Zath: alahnp ifili zna:lqmpfmm| u ruzvqu

MANIFESTACIA EPILEPSIIE:
EEG s niskofrekvencijskim IPS-om (1-2 Hz)

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

SUMNIA NA SUMMJA NA SUMMNJA NA

GEMNSKU CLNZ* NCL*
OSNOVU Test aktivnosti Genski panel
EPILEPSUE* enzima TPP1! za neuronsku
Genski panel na Molekularni . E
temelju bolesti ili testgena "W:‘.:"“:E“’“
simptoma (npr. CLNZ/TPP1
genski panel za Probirni testovi
epilepsiju) za aktivnost enzima
TPPI/PRTI

DI.IAGN OSTICKI TEST ZA CLN2
Ned ktivnosti enzima TPP1 u levkocitimat

- dl"ll’..llﬂ CLNQ/I;P!’
POTVRDENA DIJAGNOZA CLN2

FPrauzeio od Fistz arol 2014,

*Magu bili potrabes dadaims Kinithe peocjans, koo i1 0 MR mazgo, OCT,NEP!!M}FA Em hgpup‘nhmgmu mTPM mlou mpmiu wrslama umhlewmuwha lgp keewi il slima, Uz TPPY karisna j
ispirati i akiivaost enzima FFT1 (bebest CLMI) . Testirange ak TPPI u drugiem mode i vrijednast. Wkljutuje sek ih gentke panele ili
sekvenciranje cijelh eksona/gencma.

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

Vise o CLN2 saznajte na www.CLN2connection.eu

££G, ook ol EM, alaktronsk mikrosknpija: ERG, slekrvoret Fa B " sogafja: 175, inheeri " N b fation]- 15D, I
disarder]; ME, HNCL OCT, chularna k o [oculer caherence PPT1, palmasil-pretein

VEP. vide
Literatura: 1. Wiliams RE, at ol. Pachialr Naurol 201769:102-112. 2. Fietz M at ol Ml Ganat Matob, 2016,119:160-167. 3. Nickel M et ol Loncat Child Adcluse Heolth. 2018,218):582-550. 4. Spacehio N,
etal. Epfepsio. 2017.58(8):1360-1388.
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5‘-’ Evrysdi”

O.rlsdlplam

11000+
osoba sa
SMA lijeceno
u svijetu*

jenéadi,

ima i odraslima:

e ili stabilizaciju
el ras

 sposobnosti gutanja i

svakodnevno doziranje kod kuce'23

*Na temelju komercijalnih pacijenata, programa pristupa pacijentima prije odobrenja i sudionika klini€kog ispitivanja
od rujna 2023. Podaci u arhivi. Grupa Roche, 2023,

Evrysdi je indiciran za lije€éenje spinalne misi¢éne atrofije (SMA) uzrokovane mutacijom na kromosomu 5q u bolesnika koji imaju kliniéku
dijagnozu SMA tipa 1, tipa 2 ili tipa 3 ili jednu do €etiri kopije gena SMN2.

¥ Ovaj je lijek pod dodatnim prac¢enjem. Time se omogucdje 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€énost U ispitivanjima
na Zivotinjama opaZena je embriofetalna toksiénost (vidjeti dio 5.3 SaZzetka opisa svojstava lijeka). Bolesnike reproduktivne dobi treba
upozoriti na rizike te da se mora koristiti visokouéinkovita kontracepcija tijekom lijeéenja 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 trudnoce (vidjeti dio 4.6 Sazetka opisa svojstava lijeka). Moguci u€inci na plodnost muskaraca Temeljem opazanja iz ispitivanja
na Zivotinjama, bolesnici ne smiju donirati spermu tijekom lije€enja i jos 4 mjeseca nakon posljiednje doze lijeka Evrysdi. Prije uvodenja
lije¢enja s bolesnicima reproduktivne dobi treba razgovarati o strategijama oéuvanja plodnosti (vidjeti dijelove 4.6 i 5.2 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 nekliniékim ispitivanjima sigurnosti nisu primijeceni u klini¢kim ispitivanjima u bolesnika sa SMA-om. Medutim,
dugoroéni podaci jod su uvijek ograniéeni. Dugoroéan kliniéki znaéaj tih nekliniékih nalaza stoga nije ustanovljen (vidjeti dio 5.3 Sazetka
opisa svojstava lijeka). Pomoéne tvari lzomalt Evrysdi sadrzi izomalt (2,97 mg po ml). Bolesnici s rijetkim nasljednim poremecajima ne-
podnoienja fruktoze ne bi smjeli uzimati ovaj lijek. Natrij Evrysdi sadrzi 0,375 mg natrijeva benzoata po ml. Natrijev benzoat moze poja-
Eati Zuticu (Zutilo koZe i oiju) u novorodenéadi (do 4 tjedna starosti). Evrysdi sadrZi manje od 1 mmol natrija (22 mg) po dozi od 5 mg,
tj. zanemarive koli¢ine natrija. Najéesce nuspojave U bolesnika sa SMA om s nastupom u dojenackoj dobi najéeice 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 najéeice 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 klini¢kog ili vremenskog obrasca te su se opcenito povlaéile unato& na-
stavku lijeéenja i u bolesnika koji su imali SMA s nastupom u dojenaékoj dobi i u onih oboljelih od SMA s nastupom u kasnijoj dobi. Vidjeti
i dio 5.3 SaZetka opisa svojstava lijeka za uéinke lijeka Evrysdi opaZene u nekliniékim ispitivanjima.

Prijavljivanje sumnji na nuspojavu Nakon dobivanja odobrenja lijeka vazno je prijavijivanje sumnji na njegove nuspojave. Time se omo-
guéuje kontinuirano praéenje 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 | medicinske proizvede (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 dioc ovog materijala je cjelockupni odobreni SaZzetak opisa svojstava lijeka,
dostupan na mreZnim stranicama www.halmed.hr. M-HR-00001778 Datum izrade: rujan 2023.

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;200447
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