Das Dravet-Syndrom

Das Dravet-Syndrom ist eine seltene, schwere
und meist therapieresistente Epilepsieform.
Typischerweise kommt es bei einem zunichst
gesunden Kind im ersten Lebensjahr (3.-9. Le-
bensmonat) zu ersten epileptischen Anfillen.
Meist treten diese Anfille in Verbindung mit
einem fieberhaften Infekt auf. Teilweise liegt
die Ursache eines Fieberanstieges aber auch in
der ersten Impfung. Diese Anfille dauern oft
besonders lange (meist mehr als 20 Minuten)

Verlauf

Das Spektrum innerhalb des Dravet-Syndroms
ist sehr groR. Der Verlauf ist individuell. Die
Entwicklung der Kinder verlduft bis zum Beginn
der Erkrankung normal. Danach verlangsamt sich
die psychomotorische Entwicklung in den
meisten Fillen. Besonders fallt hier die Sprach-
entwicklung auf. Eine friihzeitige Sprachfér-
derung zu Beginn ist empfehlenswert. Alle
jungen Dravet-Kinder sind ausgesprochen mus-
kelhypoton (eher schlaff). Um friihzeitig Spat-
folgen entgegenzuwirken, ist eine begleitende
Physiotherapie moglichst ab Diagnosestellung
wichtig.

Am Anfang wird leider den orthopddischen
Problemen der Dravet-Patienten (FiiRe/Rumpf)
oft wenig Beachtung geschenkt. Erst im
spiteren Verlauf wird diese Problematik
erkannt. Hier ist es wichtig, die Kinder von
Anfang an orthopadisch betreuen zu {assen.

Die Prognose hinsichtlich der kognitiven
Entwicklung und Anfallshdufigkeit ist sehr
unterschiedlich. Es gibt Dravet-Kinder, die auf

Anfallsausloser

Héufige Anfallsausloser sind:

e Badewasser iiber 37 °C

deutlicher Temperaturunterschied zwischen

Innen- und AuBentemperatur

Warme, Fieberanstieg

korperliche Belastung

Emotionen (Freude/ Wut/Aufregung)

Ubermiidung

Stress /Larm / groRe Menschenmengen

Infekte (auch ohne

Temperaturschwankungen)

e schneller Licht-/Schattenwechsel
(Fotosensibilitat=Lichtempfindlichkeit)

e Fernsehen/ Computer, Diskolicht

o wiederkehrende Muster (Mustersensibilitat)
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und sind nur schwer zu durchbrechen. Selbst
Notfallmedikationen fiihren nicht immer zum
Erfolg, so dass sehr hdufig eine notédrztliche
Intervention notwendig wird. Diese so
genannten epileptischen Staten sind im
Sduglings- und Kleinkindalter besonders hiufig
und werden mit zunehmendem Alter weniger.
Der erste Anfall kann auch nicht
fiebergebunden auftreten.

eine der mdglichen Medikamentenkombina-
tionen sehr gut bis gut ansprechen und keine
oder nur milde kognitive Beeintrdchtigung
zeigen. In der Mehrzahl der Fille ist der Vertauf
eher ungiinstig mit einer mittleren bis schweren
geistigen Behinderung. Es wird vermutet, dass
nicht nur die epileptische Aktivitdt, sondern
weitere genetische und bisher unbekannte
Faktoren fiir die geistige Entwicklung der
betroffenen Kinder eine Rolle spielen.

Anfallsarten:

» tonisch = verkrampfend

» klonisch = rhythmisch zuckend
o atonisch = schlaff

» Absencen = kurzer Bewusstseinsverlust,
kurzes Innehalten der Bewegung, danach
Fortfithren der vorherigen Tatigkeit

e Myoklonien = plotzlich auftretend, kurze
Zuckung

Der hdufigste Anfallsausloser bei kleinen
Kindern ist eine rasche Verdnderung der
Korpertemperatur. Der Temperaturunterschied
kann unter 1°C liegen, die Verinderung muss
nur sehr schnell vonstatten gehen. Es kénnen
jedoch auch Anfille ohne jegliche Ausloser
auftreten. Nicht alle Trigger lésen bei jedem
Kind Anféille aus. Manchen anfallsauslésenden
Alltagssituationen kann man aus dem Weg
gehen. Anderen wiederum sollte man nicht aus
dem Weg gehen, weil sie fiir die Entwicklung
des Kindes wichtig sind (Emotionen, Sozia-
lisierung in einer Spielgruppe, Freunde treffen,
Kindergarten, Schule).
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Ursachen

Die Ursache beruht in der Mehrzahl der Fille auf
einer Mutation (Verdnderung) oder einer
Deletion (Verlust) des Gens SCN1A auf dem
Chromosom 2. Bei mindestens 80% der klinisch
diagnostizierten Fille lassen sich mit einem
molekulargenetischen Verfahren eine Mutation
oder Deletion in diesem Gen nachweisen. Beim

Mehr als nur Anfalle

Kinder mit einem Dravet-Syndrom leiden haufig
an zusatzlichen Symptomen, welche einer
addquaten Behandlung bediirfen. Nicht alle
Symptome treten bei jedem Kind in Erscheinung
bzw. kénnen sehr unterschiedlich stark
ausgeprigt sein. Welche Symptome letztendlich
durch  das  Dravet-Syndrom  oder durch
verabreichte Medikamente verursacht sind, ist
nicht bei allen Symptomen eindeutig. Alles in
allem handelt es sich um eine mehr oder minder
deutliche psychomotorische Retardierung.

Therapie

Das Dravet-Syndrom ist eine therapieschwierige
bis -resistente (-refraktdre) Epilepsie. Die
Auswahl der Medikamente (Antiepileptika) ist
begrenzt.

Bei der medikamentosen Therapie ist ein grof3es
Durchhaltevermdgen  gefragt.  Verschiedene
Neurologen verfolgen verschiedene Therapie-
ansdtze, so dass man sich bei seinem
betreuenden Neurologen gut versorgt wissen
muss. Bis die Wirkung eines Medikamentes
einsetzt, kann es Wochen, teilweise Monate
dauern, so dass vorhandene Standhaftigkeit von
Vorteil ist.

Die Aufdosierung eines Antiepileptikums kann
zu deutlichen Wesensveranderungen der Kinder
fithren. Haufig werden sie langsamer im Denken
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Dravet-Syndrom kommt es wegen der verdn-
derten Funktion des Natriumkanals zu Stérun-
gen bei der Ubermittlung von Informationen
zwischen den Nervenzellen. Mutationen dieses
Gens erfolgen fast immer zufillig (Spontan-
mutation), sind also bei den Eltern in der Regel
nicht nachweisbar.

Mogliche Begleitsymptome des Dravet-Syndroms sind:

s Verhaltensauffalligkeiten (hyperaktive oder
autistische Ziige, Aggression, etc.)

s  Wahrnehmungsstorungen

e  Aufmerksamkeitsstorungen

e verzogerte Sprachentwicklung

s  motorische Stérungen

s muskulare Hypotonie (niedriger Muskeltonus),
aber auch Spastik (erhohter Muskeltonus)
Ataxie (Storung der Bewegungskoordination})
chronische Infekte (oft der oberen Atemwege)

o etc.

und in der Motorik, teilweise auch aggressiv.
Weiterhin  kann das Herausnehmen von
Medikamenten zu einer verstirkten Anfalls-
situation fiihren.

In der Literatur belegte Wirksamkeit wird der
Medikamentenkombination Valproat, Stiripentol
und Clobazam sowie der ketogenen Didt
zugeschrieben. Brom zeigt eine Wirksamkeit
bei den grof3en Anfillen.

Kontraindizierte Antiepileptika

Diese Medikamente sollten bei Personen mit
einem  Dravet-Syndrom  nicht verabreicht
werden, da sie die Anfallssituation verschlim-
mern  konnen: Carbamazepin, Lamotrigin,
Vigabatrin, Phenytoin und  Oxcarbazepin.

Weitere Informationen finden Sie auf unserer Homepage www.dravet.de.

Gerne konnen Sie auch mit uns {iber info@dravet.de in Kontakt treten.
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