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KCNT1 कैसे मौजूद है 

KCNT1 से संबंधित मिगी के साथ बच्चों को शुरू िें इस तरह के एक अंग िें एक धचकोटी, मशशु ऐंठन, 

या नींद के दौरान बरािदगी के रूप िें िािूली बरािदगी के साथ िौजदू कर सकते हैं, और फिर ननरंतर 
बरािदगी है फक शरीर के एक तरि से दसूरे के मलए कदि के मलए प्रगनत । KCNT1 से संबंधित मिगी 
आितौर पर असभ्य बरािदगी (40-100 प्रनत ददन) और विकास िें देरी के साथ जुडा हुआ है । कुछ 

रोधगयों को चलने के मलए और कि से कि संिाद करने की क्षिता है सीखना नहीं है। िेररएंट के पररणािों 
िें कॉदटिकल विजुअल डडिेशन, गैस्ट्रोसोिेजल भाटा, कब्ज, न्यूरोजेननक ब्लैडर और हाइपोटोननया और 
डडस्ट्टोननया शामिल हो सकते हैं। कुछ बच्चे िेिडे के जिानत और हृदय अतालता विकमसत करते हैं जो 
ितृ्यु के जोखखि को बढा सकते हैं। मिगी (SUDEP) िें अचानक अप्रत्यामशत िौत के मलए बच्चों को 
खतरा है । ३०० ननदान िािल ेहैं लेफकन यह अनुिान है फक KCNT1 संबंधित मिगी के साथ दनुनया िें 
३,० लोग हैं । 

 

KCNT1-संबंधित ममर्गी मसडं्रोम 

KCNT1 एक चैनल है फक िस्स्ट्तष्क िें और ददल िें बबजली के प्रिाह को प्रभावित करता है। KCNT1 िें 
उत्पररितिन इन पोटेमशयि चैनलों के िाध्यि से विद्युत प्रिाह िें िदृ्धि हुई है। यह िुख्य रूप से 

िस्स्ट्तष्क िें बबजली की विद्युत गनतविधि िें सिस्ट्याओं िें पररणाि है, जो दौरे का कारण बन सकता है। 
KCNT1 से संबंधित मिगी मसडं्रोि िें शामिल हैं: 1) जल्दी शुरुआत दौरे, या तो िोकल बरािदगी 
EIMFS पलायन के साथ बचपन की मिगी, भी शैशि एिपीएसआई, या 2 के आंमशक दौरे पलायन के रूप 

िें जाना जाता है) यह एक मिगी एंसेिेलोपैथी EE पैदा कर सकता है । 3) KCNT1 संबंधित मिगी का 
एक बाद की शुरुआत रूप है स्जसे अक्सर ऑटोसोिल प्रिुख राबिभोज ललाट पामल मिगी एडएनएिएल 

के रूप िें जाना जाता है, स्जसे हाल ही िें ऑटोसोिल प्रिुख नींद से संबंधित हाइपर िोटर मिगी (SHE) 

के रूप िें बदल ददया गया है। ररपोटि िें उन बच्चों की पहचान की गई है जो कई िेनोटाइप से लक्षण 
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प्रदमशित करते हैं, जबफक कुछ लोग जीन उत्पररितिन करते हैं लेफकन उनके पास कोई दौरे नहीं हैं । 
KCNT1 से जुडे अन्य मसडं्रोि िें ओहताहारा और िेस्ट्ट मसडं्रोि शामिल हो सकते हैं।  

KCNT1 ददल िें और रक्त िादहकाओं िें ददल से बाहर आ रहा है व्यक्त की है। इसके पररणािस्ट्िरूप 

कभी-कभी हृदय अतालता या असािान्य रक्त िादहकाओं के गठन िें प्रिुख अक्षातुिल्िोनरी कोलैटरल 

ििननयों (MAPCAs) कहा जाता है जो ददल से िेिडों तक जाते हैं। यह िाना जाता है फक ये जिानत 

अविकमसत देशी िेिडे की ििननयों के कारण िेिडों िें रक्त की आपूनति के खराब पररसंचरण की 
भरपाई के मलए बनाते हैं । यह अनुिान लगाया गया है फक KCNT1 उत्पररितिन िाले 10% रोधगयों िें 
इस दलुिभ प्रकार का जन्िजात हृदय दोष होता है जो जीिन के मलए खतरा हो सकता है । 

 

ईआईएमएस या एमएमपीएसआई- 6 महीने से पहल ेशुरुआत 

दौरे अक्सर 6 िहीने की उम्र से पहले शुरू होते हैं और आिवृि और गंभीरता िें िदृ्धि करते हैं, 
न्यूरोडेिलपिेंट को नकारात्िक रूप से प्रभावित करते हैं और अक्सर प्रनतगिन और गंभीर विकासात्िक 

विकलांग होते हैं। अन्य नाि: पलायन िोकल दौरे (ईआईएिएस), अली इंपैंटाइल मिगी इंसेिेलोपैथी, 
एिएिपीएसआई या प्रारंमभक अिस्ट्था के आंमशक मिगी िाइगे्रट के साथ बचपन की मिगी। दौरे का पता 
लगाने िें िुस्ककल हो सकती है लेफकन बच्चे को दहचकी आ सकती है, सांस लेना बंद कर सकते हैं, नीला 
पड सकते हैं, या िािूली पसीना आ सकता है। EIMFS िें बरािदगी दिा के मलए प्रनतरोिी है और छह से 

नौ िहीने की उम्र तक ननरंतर बन सकता है । इसके पररणािस्ट्िरूप लंबे सिय तक दौरे या स्स्ट्थनत मिगी 
हो सकती है। 

 

एडीएनएफईल - 6 महीने बाद शुरुआत 

KCNT1 उत्पररितिन रात के दौरे के सिूहों का कारण बन सकता है जो सरल उिेजनाओं से बहुत 

शारीररक वपटाई आंदोलनों के मलए मभन्न होते हैं। ये बरािदगी नींद के दौरान होती है और रात के आतंक 

के रूप िें गलत हो सकती है। इस िेनोटाइप को ऑटोसोिल प्रिुख राबिभोज ललाट लोब मिगी 
(एडीएनएिईई) दौरे आितौर पर ईआईएिएिएस की तलुना िें बाद िें शुरू होते हैं। 

 

ननदान 



ननदान असभ्य मिगी के साथ एक िरीज िें स्ट्थावपत फकया गया है और एक प्रिाखणत प्रयोगशाला से 
आनुिंमशक परीक्षण के िाध्यि स ेKCNT1 िें एक विषि रोगजनक संस्ट्करण की पहचान के साथ । 
एिएिपीएसआई मसडं्रोि िाले रोगी अक्सर डी नोिो KCNT1 म्यूटेशन होते हैं, और एंडएिएलई के साथ 

अधिकांश एक िाता-वपता से विरासत िें मिलत ेहैं। कई आनुिंमशक परीक्षण कंपननयों िें उनके मिगी पैनलों 
िें KCNT1 जीन शामिल हैं । यह पसंद फकया जाता है फक आनुिंमशक परीक्षण अिेररकन बोडि ऑि िेडडकल 

जेनेदटक्स और जीनोमिक्स द्िारा प्रिाखणत होते हैं। 

 

उपचार 

KCNT1 से सबंंधित मिगी के मलए उपचार शुरू िें दौरे की संख्या को कि करने या रोकने पर कें दित है । 
दभुािग्य से, कई पारंपररक विरोिी आके्षप दिाएं बहुत अच्छी तरह स ेकाि नहीं करती हैं ताफक आपको 
विमभन्न विकल्पों की कोमशश करने के मलए अपने धचफकत्सक के साथ काि करना चादहए। इन बच्चों द्िारा 
अनुभिी दौरे के प्रकार इतने चर हैं फक शल्य धचफकत्सा हस्ट्तके्षप एक विकल्प नहीं है, हालांफक कुछ रोधगयों को 
सीमित सिलता के साथ शल्य धचफकत्सा द्िारा प्रत्यारोवपत Vagus तंबिका उिेजक (VNS) डडिाइस है । कई 

िाता-वपता की ररपोटि है फक कीटोजेननक आहार िेनोबाबबिटल, टोपािैक्स टेग्रेटोल के बाद दौरे को कि करने के 

सबसे प्रभािी तरीकों िें से एक है। स्क्िननडीन का उपयोग कुछ रोधगयों िें सिलता के साथ ऑि-लेबल 

एंटीकोनिुल्सेंट के रूप िें फकया गया है, लेफकन ददल पर सभंावित नकारात्िक प्रभािों के कारण 

साििानीपूििक ननगरानी आिकयक है। कुछ िाता-वपता कैनाबबडडओल के साथ कुछ सुिार की ररपोटि करते हैं 
लेफकन इस के्षि िें पयािप्त शोि नहीं है। 

 

दौरे को कि करने के अलािा, उपचार उन लक्षणों को संबोधित करने पर ध्यान कें दित करते हैं जो अक्सर दिाओं 

से कि िांसपेमशयों की टोन और शािन से जुडे होते हैं। ये खखलाने और ननगलने, गैस्ट्रोइंटेस्ट्टाइनल कदठनाइयों, 
कब्ज, िूि पथ िुद्दों के साथ सिस्ट्याएं पैदा कर सकते हैं। अक्सर िाता-वपता को एक अस्ट्थायी िीडडगं ट्यूब, या 
अधिक स्ट्थायी जी-ट्यूब के प्लेसिेंट के िाध्यि से अपने बच्चे के पोषक तत्िों को पूरक करने के ननणिय का 
सािना करना पडता है। कुछ बच्चों को उनके ददल और िेिडों के साथ िुद्दों है, विशेष रूप से संभावित खतरनाक 

रक्त िादहकाओं के विकास के प्रिुख िहाििनी और िेिड ेके संपाश्र्िक कहा जाता है फक ध्यान से सुननस्कचत 

करने के मलए िे टूटना नहीं है ननगरानी की जानी चादहए । पल्िोनरी कोलैटरल के कुछ िािलों िें एम्बोलाइजेशन 

की मसिाररश की जाती है।  सांस लेने के िुद्दों और िौखखक स्राि के प्रबंिन भी एक िुद्दा हो सकता है । नींद के 

दौरान स्ट्लीप एपननया और दौरे के मलए विमभन्न उपकरणों और अलािि के साथ ननगरानी की आिकयकता होती है। 
िाता-वपता को हड्डडयों और िांसपेमशयों के विकास िें सहायता करने के मलए विशेष बबस्ट्तरों, सहायक कुमसियों 
और खड ेिॉकर पर भी विचार करना चादहए। फिएदटि िाता-वपता और धचफकत्सक ने अपने बच्चों के मलए 



िनोरंजन प्रदान करने के तरीके खोजने के साथ-साथ संज्ञानात्िक और दृकय विकास को उिेस्जत करने के तरीके 

खोजने के मलए खखलौने, टेबल और उपकरणों को अनुकूमलत फकया है। अपने बच्च ेकी विशेष जरूरतों की देखभाल 

के मलए प्रयास का एक बडा सौदा की आिकयकता है, लेफकन एक सिस्न्ित धचफकत्सा टीि और सहायक सिुदाय 

होने िाता वपता को भािात्िक रूप से अपने बच्चे की देखभाल का प्रबंिन करने िें िदद कर सकते हैं । अधिक 

उपचार की जानकारी kcnt1epilepsy.org पर उपलब्ि है 

 

विकास के तहत नए उपचार 

कई दिा कंपननयों KCNT1 संबंधित मिगी के मलए संभावित उपचार का परीक्षण कर रहे हैं । एक एक 

पारंपररक छोटे अणु दिा है और दसूरा एक एंटीसेंस ओमलगोन्यूस्क्लयोटाइड (एएसओ) है जो KCNT1 जीन के 

रोगग्रस्ट्त दहस्ट्से की अमभव्यस्क्त को अिरुद्ि करेगा । यह कई साल पहले इन उपलब्ि हो जाएगा, लेफकन 

सिुदाय के मलए डेटा योगदान के मलए इस दलुिभ रोग के लक्षणों की प्रगनत दस्ट्तािेज़ दस्ट्तािेज़ िें िदद द्िारा 
नैदाननक परीक्षणों के मलए तैयार करने िें िदद कर रहा है । 

 

KCNT1 ममर्गी फाउंडेशन से संपकक  करें 

KCNT1 मिगी िाउंडेशन अिेररका आिाररत गरै लाभ KCNT1 जीन उत्पररितिन के साथ का ननदान बच्चों 
के िाता वपता द्िारा बनाई गई संगठन । हिारी दृस्ष्ट केसीएनटी 1 से संबंधित मिगी से प्रभावित िाता-वपता, 
शोिकतािओं और सिथिकों का एक सिुदाय बनाना और नैदाननक उपचारों के मलए अनुसंिान का सिथिन 

करना है। हिारे पास KCNT1 रोगी रस्जस्ट्री है और दनुनया भर िें KCNT1 स ेप्रभावित लोगों को खोजना 
चाहते हैं। हि शोिकतािओं के साथ काि करने के मलए इस जानकारी का उपयोग करने के मलए उपचार और 
एक इलाज मिल सकता है । अधिक जानकारी हिारी िबेसाइट पर उपलब्ि है: https://kcnt1epilepsy.org  

या संपकि  info@kcnt1epilepsy.org 

 

रोर्गी रजजस्ट्री में भती 

KCNT1 मिगी िाउंडेशन KCNT1 जीन िें "संभािना रोगजनक" या "रोगजनक उत्पररितिन" के साथ 

उन लोगों के मलए एक रोगी रस्जस्ट्री प्रायोजक । जब आप साइन अप करते हैं, तो आप देखेंगे फक सभी 
डेटा ननजी और सुरक्षक्षत हैं। हिें उम्िीद है फक सिुदाय एिडीए द्िारा कई दिाओं के अनुिोदन िें 
उपयोगी होने के मलए पयािप्त डेटा एकि कर सकता है जो ितििान िें विशेष रूप से KCNT1 के मलए 

विकमसत फकए जा रहे हैं। हि सिझते हैं फक भाग लेने िें सिय और प्रनतबद्िता लगती है, लेफकन 
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आपकी जानकारी अनुसंिान को आगे बढाने िें िदद करेगी! रस्जस्ट्री िेन्यू www.kcnt1epilepsy.org 

जाएं। यह आपको लूनाडीएनए िेबसाइट पर ले जाएगा जहां आप अपने बच्चे के मलए एक नाबामलग या 
िाडि खाता बनाएंगे। ियस्ट्क भी एक खाता बना सकते हैं। 

 

संबद्ि धचककत्सा शतें 

बौद्धिक विकलांगता • ऑदटज्ि स्ट्पेक्रि डडसऑडिर • सरेेब्रल पाल्सी (स्ट्पास्स्ट्टफकटी, हाइपोटोननया) • िूििेंट 

डडसऑडिर (डडस्ट्स्ट्टोननया, एटैस्क्सया) • कॉदटिकल विजुअल डडिक्शन • गैस्ट्रोएसोिेजल डडसिंक्शन और 
डडस्ट्बायोमसस • न्यूरोपैधथक ददि • नींद के विकार • भाषण और भाषा की किी • व्यिहार और भािनात्िक 

िुद्दे • यूरोलॉजी की सिस्ट्या (अििारण, संििण) • किसन संबंिी सिस्ट्याए ं

 

विशेषज्ञों की अक्सर आिश्यकता होती है 

• जदटल देखभाल • विकासात्िक बाल रोग विशेषज्ञ • एंडोिाइनोलॉस्जस्ट्ट • मिगी रोग विशेषज्ञ • गैस्ट्रोएंटेरोलॉस्जस्ट्ट • 

न्यूरोलॉस्जस्ट्ट • न्यूरोसाइकोलॉस्जस्ट्ट • ऑक्यूपशेनल थेरेवपस्ट्ट • ऑक्यपूेशनमलस्ट्ट • ऑप्थेलिोलॉस्जस्ट्ट • ऑप्थलेमिस्ट्ट • प्रशािक 

देखभाल • िनोिैज्ञाननक • फिस्जयोदरस्ट्ट • फिस्जयोलॉस्जस्ट्ट • स्ट्पीच पथैोलॉस्जस्ट्ट • यूरोलॉस्जस्ट्ट • यरूोलॉस्जस्ट्ट • केसीएनटी1 िाले 
विजन थेरेवपस्ट्ट िरीजों को व्यापक देखभाल देन ेके मलए कई विशेषज्ञों के साथ एक बहु-अनुशासनात्िक टीि दृस्ष्टकोण स ेलाभ । 

 

अपने डॉक्टर के साथ क्या चचाक करें 

1. आनुिंमशक ररपोटि की एक प्रनत के मलए पूछें  और चचाि है फक िाता वपता या भाई बहन परीक्षण फकया जाना 
चादहए । 

2. अपने बच्चे के दौरे के प्रकारों पर चचाि करें और फकतने उम्िीद करें, और जब्ती के दौरान और बाद िें क्या 
करना है। एक जब्ती/दिा जनिल रखें । 

3. यदद बच्चे को कई या असािारण रूप स ेिजबतू दौरे हैं तो घर के मलए एक आपातकालीन योजना स्ट्थावपत 

करें। 

4. ईकेजी के साथ हाटि चेकअप का अनुरोि करें। 

5. आपातकालीन कक्ष िें जाने की स्स्ट्थनत िें अस्ट्पताल के कििचाररयों को पेश करने के मलए एक पि के मलए 

पूछें । 



6. भोजन, किास, कि िासंपेमशयों की टोन, संचार, नींद, या सािास्जक व्यिहार के साथ सिस्ट्याओं के मलए 

तैयार करने के तरीके पर चचाि करें। 

7. कीटोजेननक या संबंधित आहार के बारे िें पूछताछ करें। 

8. SUDEP के जोखखि पर चचाि (मिगी िें अचानक अप्रत्यामशत िौत) और कैसे ननगरानी करने के मलए। 

9. भाषण, व्यािसानयक, शारीररक और दृस्ष्ट धचफकत्सा के मलए नुस्ट्खे का अनुरोि करें। 

10. पूछें  फक क्या के्षि िें कोई सहायता सिूह हैं। 

11. KCNT1 रस्जस्ट्री िें अपने बच्चे को रस्जस्ट्टर करें। 

अधिक सुझािों और संसािनों के मलए: https://kcnt1epilepsy.org/parents-caregivers 

 

 

 

[साइडबार] 

KCNT1 एक पोटेमशयि आयन चैनल जीन गुणसूि 2 पर स्स्ट्थत है। यह िस्स्ट्तष्क िें स्स्ट्थत िोल्टेज-गेटेड पोटेमशयि 

चैनल की एक सबयूननट को एन्कोड करता है लेफकन शरीर िें धचकनी िांसपेमशयों और अन्य स्ट्थानों िें भी व्यक्त फकया 
जाता है। ये चैनल एक सेल की उत्पन्न करने और संकेतों को संचाररत करने की क्षिता को ननयंबित करने िें िदद करते 
हैं। जीन िें बदलाि चैनल के कायि को बदल सकता है और न्यूरोनल आिेगों के सचंालन के तरीके को प्रभावित कर 
सकता है। KCNT1 जीन िें लाभ के सिारोह उत्पररितिन िस्स्ट्तष्क के विकास को प्रभावित कर सकते है और असभ्य 

मिगी का कारण । 
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