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• u 16 z 19 dětí familiární benigní 
neonatální křeče 
 
•u 16 z 19 dětí KCNQ2 či KCNQ3 
mutace 
 
• 14 dětí s mutací bylo bez 
záchvatů do několika hodin po 
podání nízké dávky CBZ či oxCBZ 
 
•  u 3 dětí bez mutace  positivní 
efekt CBZ 

Sands et al.,  2016 
 



SL(F)NE - benigní (familiární) neonatální epilepsie 
 

• patogenní varianty v KCNQ2 - funkčně LoF  o 30-40% 

• spontánní ústup ve 30% 

• terapie u ostatních: 

• PB nebo CBZ 

 



• 18/20 novorozenců s genetickou 
epilepsií mělo tonické záchvaty s 
asymetrickou tonickou posturou, 
někdy následované uni- či 
bilaterálními klony (sekvenční 
záchvat) 
 
• 2/20 měly myoklonie (mutace v 
BRAT1) 



Developmental and Epileptic Encephalopathy 

• Patogenní varianty v KCNQ2 - funkčně LoF  o více než 50% 

 

• Terapie:  
• epilepsie farmakoresistentní 

• větší pravděpodobnost bezzáchvatovosti při léčbě sodíkovými blokátory 

 



• Gabapentin aktivuje Kv7 

 

2020 



Retigabine (ezogabine) 

• Positivní alosterický  
modulátor KCNQ2–5 
(Kv7.2–7.5) kanálů, 
který otvírá K+ kanály 

• V r. 2017 stažen z trhu 
pro kožní a retinální 
pigmentaci se ztrátou 
zraku  

• 8 pacientů s KCNQ2 DEE 
• 5pac. snížení frekv. záchvatů o 50% 

• 2pac. bez záchvatů 

• 1 pac. jen sporadické záchvaty (dříve 2-4 za rok) 

• Vývojové zlepšení 

• Zhoršení po vysazení 
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2022 



Shrnutí terapie u epilepsií s patogenní 
variantou v  KCNQ2 

LoF 

SLN(F)E nic nebo PB nebo CBZ 

DEE 

blokátory sodíkového 
kanálu 

CBZ 

  GBP, retigabin? 

GoF 

neonatální encefalopatie s 
ne-epi myoklonem 

patogenní varianty s 
vazbou na 201.pozici 
AK 

farmakoresistentní 

DEE s pozdějším začátkem 
patogenní varianty s 
vazbou na 144. pozici 
AK 

farmakoresistentní amitriptylin? 

Funkční dopad patogenní varianty má vliv na volbu ASM! 
Úprava terapie funguje i ve vyšším věku pacienta! 

Genetické vyšetření má smysl i u pacientů v dospělém věku! 


