DIJAGNOZE

AICARDIJEV
SINDROM

Aicardijev sindrom rijedak je
neuroloski poremeéaj. Ozbiljnost
sindroma i povezani znakovi i
simptomi razlikuju se od osobe

do osobe. Tri glavne znaéajke
Aicardijevog sindroma su:

Potpuni ili djelomi¢ni nedostatak
zivéanog tkiva koje omoguéuje
komunikaciju desne i lijeve strane
mozga (corpus callosum)
Napadaiji koji poéinju u djetinjstvu
(dje¢ji spazam) i koji mogu postati
te3ki za kontroliranje (refraktorna
epilepsija)

Mane ili rupe na svjetlosno
osjetljivom tkivu na straznjem
dijelu oka (mreznica) poznate kao
korioretinalne lakune

Drugi znakovi i simptomi mogu
ukljuéivati:

Kasnjenije v razvoju

Intelektualne poteskoée koje se kreéu
od vrlo blagih do teskih
Karakteristiéne crte lica, kao sto su
mala udaljenost izmedu nosa i usana,
plosnati nos, velike usi i tanke obrve.
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Ostale malformacije mozga poput
vrlo male glave (mikrocefalija)
Ostali poremeéaii oka, poput

vrlo malih ogiju (mikroftalmija)

ili poremeéaj Zivca koji povezuje
mreZnicu s mozgom (oéni Zivac)
poznat kao koloboma.

Uzrok Aicardijevog sindroma trenutno
nije poznat. Budu¢i da sindrom
pogada gotovo iskljuéivo Zenske
osobe, vieruje se da je uzrokovan
promjenom (mutacijom) gena koji se
nalazi na X-kromosomu i nasljeduje
se na dominantan X-vezan nadin.
Medutim, veéina slu¢ajeva je novo,
§to znadi da se genetska promjena
dogodila uslijed greske tijekom
stvaranja jajne stanice ili sperme i

da u obitelji nema drugih sluéajeva
sindroma. lako ne postoji lijek za
Aicardijev sindrom, postoje lijedenja
koja mogu pomodi u kontroli
simptoma. Napadaiji se mogu lijeéiti
ketogenom prehranom i razli¢itim
vrstama lijekova protiv napadaja.
Ako lijekovi ne kontroliraju napadaie,

Euwropska unga
"Zajedno do fondova EU”

moze se koristiti stimulator vagusnog
zivea ili se u tezim sluéajevima

moze razmotriti operacija. Ostalo
lijecenje moze obuhvaéati fizikalnu
terapiju, logopedsku i radnu terapijy,
kao i podriku za probleme s

kostima i mi$i¢ima radi spre¢avanja

komplikacija povezanih sa skoliozom.

Govor je obiéno vrlo ograniéen, dok
se druge sposobnosti i invalidnost
uvelike razlikuju. U sluéajevima tedke
epilepsije i/ili ako postoje teska
odteéenja mozga ili oka, intelektualni
poremecaiji Zesto su tezi. Zivotni vijek
djevojéica s Aicardijevim sindromom
obiéno je u prosjeku izmedu 818
goding, ali je nekoliko Zena s blazim
simptomima dozivjelo svoje 30-¢ i
40-e. Vrlo tedki slu¢ajevi mozda neée
prezivjeti duze od ranog djetinjstva.
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