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Generalitati

Sindromul Dravet (SD) este o encefalopatie genetics,
manifestata printr-o epilepsie rezistenta la medicamente ce
apare in primul an de viata la copii anterior sanatosi; ulterior,
devine evidenta o intarziere in neurodezvoltare, impreuna cu
probleme motorii, de limbaj si comportamentale. Diagnosticul
se pune pe baza caracteristicilor clinice. in 75-85% din cazuri,
testele genetice aratd o mutatie a genei SCN1A, care codifica
care codifica subunitateaal a canalului de sodiu. Desi nu au fost
stabilite cu fermitate corelatii intre genotip si fenotip, mutatiile
trunchiate au fost asociate cu o evolutie cognitiva mai proasta.
Aproximativ 90% dintre mutatii apar de novo; membrii familiei
care poarta aceeasi mutatie pot fi asimptomatici sau usor
afectati. Alte gene care au fost identificate ca fiind mutante la
pacientii cu fenotip SD sunt PCDH19, SCN1B, GABRA1, STXBP1,
CHD2, SCN2A, HCN1, KCNA2 si GABRG2.
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Incidenta si prevalenta

SD afecteaza un numar estimat de 1 la 15.700 pana la 1 la
40.000 de nasteri vii. Prevalenta sa este necunoscuta si se
presupune ci este mult subdiagnosticatd la adulti. Tn unele
studii, SD a reprezentat 3% din cazurile de epilepsie in randul
copiilor care au prezentat o crizd in primul an de viata si 2,5%
din pacientii care au avut o criza dupa o vaccinare prezentata
in primul an de viata.

Diagnosticarea cu Sindrom Dravet

Diagnosticul se face pe baza fenotipului electro-clinic. Testele
genetice pot confirma etiologia, dar negativitatea tuturor
testelor genetice nu exclude diagnosticul. Testele genetice
trebuie sa cuprindd evaluarea mutatiilor genei SCN1A, inclusiv
secventierea si variatiile numarului de copii. Datoritd faptului
ca mai multe gene pot fi asociate cu SD, in cazul in care
rezultatele testelor efectuate pe gena SCNIA sunt negative
este recomandata aplicarea unor paneluri NGS pentru
epilepsie mai cuprinzdtoare - sau chiar analize mai ample,
cum ar fi secventierea intregului exom (WES) ori secventierea
intregului genom (WGS).

Varsta de debut

Primul simptom este o criza care apare in primul an de viata,
de obicei intre cinci si opt luni, la un copil anterior sanatos.

Foarte rar, convulsiile pot incepe in al doilea an de viats. in
mod obisnuit, prima crizd este o convulsie febrild, care poate
fi unilaterald (hemiclonicd) sau bilaterald. Factorii precipitanti,
cum sunt febra sau boala, vaccinarea ori imbaiatul, pot
declansa alte convulsii, care sunt adesea prelungite, cu o
duratd de peste 10-15 minute si evoluand uneori spre status
epilepticus.

n timpul celui de-al doilea an de viatd, apar noi tipuri de crize.
Epilepsia este refractara situlburarile de neurodezvoltare devin
evidente: copiii dezvolta un mers instabil, limbajul progreseaza
lent, abilitatile motorii fine nu se dezvolta bine. Tulburarile
comportamentale apar in timpul copilariei timpurii, si anume
deficit de atentie, hiperactivitate, trasaturi autiste si dificultati
de relationare.

Tipuri de crize

Copiii prezinta, de obicei, mai multe tipuri de crize.
Convulsiile pot fi declansate de mai multi stimuli, inclusiv
febra sau hipertermie, stres emotional sau entuziasm, lumini

intermitente, lumini contrastante si modele vizuale.

e (Crizele convulsive

Crizele convulsive pot fi tonico-clonice generalizate, clonice si
hemiclonice alternante. De obicei, acesta este primul tip de
criza care apare.

Convulsiile tonico-clonice pot fi fie generalizate la debut, fie
generalizate secundar, cu un debut focal care poate fi scurt
si usor de ratat, constand in contractii tonice bilaterale,
asimetrice, care duc la o postura variabila in timpul crizei.
Aceasta faza poate fi amestecatd cu sau urmata imediat de
sacadari clonice, Tncepand de la nivelul fetei si implicand
membrele Tn mod asimetric si asincron.

Crizele hemiclonice pot afecta ambele parti la acelasi pacient.
Acest tipar alternativ este caracteristic Sindromului Dravet si
poate fi de ajutor in diagnosticare.

Crizele convulsive pot fi prelungite si pot evolua spre status
epilepticus. O hemipareza tranzitorie postictala poate rezida
dupa crize hemiclonice prelungite.

e Crizele de tip mioclonic

Crizele de tip mioclonic apar intre varsta de 1 si 5 ani. Ele pot
fi focale, implicand muschii axiali, uneori manifestandu-se
prin miscari ritmice denumite ,,miscari de cap” sau de brate si
umeri; altele pot fi cu afectare majora. Ele pot fiizolate sau pot



aparea in grupuri scurte de doua sau trei smucituri mioclonice.
Crizele mioclonice pot fi spontane sau pot fi declansate de
stimularea cu lumina intermitenta, de inchiderea ochilor, de

variatia intensitatii luminii sau de fixarea unor modele vizuale.

e Crizele de tip absenta

Crizele de tip absenta pot aparea la varste diferite, fie intre 1 si
3 ani, impreund cu crizele mioclonice, fie mai tarziu, intre 5 si
12 ani. Ele pot fi insotite de mioclonia pleoapelor sau de alte
componente mioclonice pronuntate. Starea de absenta se poate
manifesta, de asemenea, apdrand progresiv ca o afectare de

lunga durata a cunostintei de intensitate variabila.

¢ Crizele focale

Pot apdrea devreme, intre 4 luni si 4 ani. Convulsiile focale
sunt nsotite in principal de pierderi de cunstinta si simptome
autonome proeminente (paloare, cianoza, rubefactie, modificari
respiratorii, hipersalivatie, transpiratie). Pot fi prezente si crize
focale fara afectarea cunostintei, sub forma unor crize versive
sau a unor smucituri clonice limitate la un membru sau la o

hemifata.

e Convulsiile tonice
Convulsiile tonice nu sunt frecvente si pot apdrea in timpul

somnului dupa varsta de 6 ani.

e Crizele de tip absenta

Crizele de tip absenta pot aparea la varste diferite, fie intre 1 si
3 ani, impreund cu crizele mioclonice, fie mai tarziu, intre 5 si
12 ani. Ele pot fi insotite de mioclonia pleoapelor sau de alte
componente mioclonice pronuntate. Starea de absenta se poate
manifesta, de asemenea, aparand progresiv ca o afectare de
lungd durata a cunostintei de intensitate variabila.

¢ Crizele focale

Pot apdrea devreme, intre 4 luni si 4 ani. Convulsiile focale
sunt nsotite in principal de pierderi de cunstinta si simptome
autonome proeminente (paloare, cianoza, rubefactie, modificari
respiratorii, hipersalivatie, transpiratie). Pot fi prezente si crize
focale fara afectarea cunostintei, sub forma unor crize versive
sau a unor smucituri clonice limitate la un membru sau la o
hemifata.

e Convulsiile tonice

Convulsiile tonice nu sunt frecvente si pot apdrea in timpul
somnului dupa varsta de 6 ani.

* Starea de obnubilare

Acesta este un tip special de criza caracteristica Sindromului
Dravet si consta intr-o alterare a starii de cunostintd, de
intensitate variabild, cu mioclonie fragmentara si segmentara,
neregulatd, de mica amplitudine, care implica membrele si fata,
uneori asociata cu hipersalivatie. Pacientul poate sau nu poate
reactiona la stimuli, in functie de gradul de constienta, sau poate
efectua activitati simple. Poate dura ore sau zile.

Cum se schimba tipurile de crize in timp?

Crizele convulsive sunt prezente pe tot parcursul vietii la

majoritatea pacientilor, in timp ce crizele hemiclonice devin
mai putin frecvente odata cu varsta, iar crizele de absenta si
crizele mioclonice tind sa dispara.

Crizele determinate de sensibilitatea la variatiile de
temperaturd si in general cele reflexe se reduc, de obicei, odata
cu varsta.

Statusurile epileptice convulsive sunt mai frecvente la sugari si
in copildrie decat la varsta adulta.

Caracteristicile EEG

La debut, activitatea de fond a EEG este de obicei normala; in
unele cazuri, o activitate ritmica theta de 4-5 Hz se remarcatd in
zonele rolandice si vertex. Activitatea de fond ramane normala
sau usor anormala in 50% din cazuri, in restul cazurilor devenind
lenta si slab organizatd, mai ales in perioadele de crize multiple.
Atunci cand sunt prezente, descarcarile epileptice sunt focale,
multifocale sau generalizate si nu exista o relatie intre locul
anomaliei interictale si locul de origine al crizei.

Activitatea de somn este de obicei bine structurata.
Fotosensibilitatea a fost raportata ca fiind una dintre principalele
caracteristici ale SD, aparand n special la pacientii cu mioclonii
masive; adesea, este dificil de analizat, deoarece nu ramane
constantd in cursul bolii.

Comorbiditatile

SD este o encefalopatie epileptica si de dezvoltare. Astfel, se
considera ca afectarea dezvoltarii este cauzata direct de mutatia
genetica si nu doar de activitatea epileptica, care poate contribui
in anumite faze la o regresie sau o incetinire neurocognitiva
suplimentara. Pacientii cu SD pot fi afectati de o serie de
comorbiditati doar partial cauzate de crizele frecvente.

e Afectarea cognitiva

Afectarea cognitiva este intalnita la aproape toti pacientii, mai
ales in forma moderatd spre severd. Regresul este rar. Atentia,
integrarea motorie vizuala, perceptia vizuala si functiile executive
tind sa fie mai afectate decat limbajul. Dupa varsta de cinci-sase
ani, de obicei nu mai exista un declin cognitiv si pacientii tind sa
progreseze lent.

¢ Afectarea motorie

Copiii incep sa meargd la o varsta normala, dar apoi prezinta
un mers instabil. La majoritatea pacientilor este evidenta o
ataxie clara non-cerebeloasa, alaturi de o coordonare deficitara,
tremor si disartrie. Odata cu cresterea, se observa o deteriorare
a mersului, cu un model tipic de mers ,,ghemuit”, caracterizat
prin flexia crescuta a soldului si genunchiului si prin dorsiflexia
gleznei pe toatd durata fazei de sprijin a mersului. Semnele
parkinsoniene (bradikinezie, antecolis, afectare posturald) pot fi
des intalnite la varsta adulta.

e Tulburarile de limbaj

Copiii Incep sa vorbeasca la o varsta normala, dar apoi limbajul
progreseaza lentsiramane deficitar. O sardcie lexicala si frecvente
erori fonetice si fonologice sunt prezente in mod clasic.

e Comportamentul si trasaturile autiste



Problemele de comportament constituie o provocare majora
la majoritatea pacientilor, in special deficitul de atentie si
hiperactivitatea sunt foarte des observate. intelegerea deficitard
si comunicarea verbald deficitard contribuie Tn mare masurd la
deteriorarea relatiilor sociale, in special in adolescenta. Desi pot fi
observate trasaturi autiste, doar cativa copii au un comportament
cu adevdrat caracteristic spectrului autist.

e Somnul si alimentatia

Majoritatea pacientilor cu SD au probleme de somn, in special
tulburdri de tranzitie somn-veghe si dificultati in mentinerea
somnului. Problemele de apetit, evitarea ori autolimitarea
consumului de alimente si dificultatile de alimentatie sunt, de
asemenea, adesea raportate.

Deformari ale scheletului

Pot fi prezente deformarea piciorului, torsiunea tibiald, rotatia
interna a soldului/anteversia femurala, scolioza.

Tratamentul

Tratamentul este simptomatic si vizeazd controlul convulsiilor.
Din pacate, la aproape toti pacientii convulsiile sunt refractare si
tind sa fie prezente toata viata; cu toate acestea, o reducere a
frecventei convulsiilor poate conduce la o calitate mai buna a vietii
si 0 energie zilnica sporita, permitand copilului sd progreseze.

La varsta de sugar si in copilarie, poate fi utila evitarea unor factori
declansatori specifici ai crizelor, cum ar fi schimbadrile rapide ale
temperaturii corpului sau stimularea cu lumini intermitente si
modele vizuale.

Odatd pus diagnosticul, abordarea  medicamentoasa
anticonvulsivanta trebuie sd excludd medicamentele care
blocheaza canalele de sodiu, cum ar fi carbamazepina si analogii
sdi (oxcarbazepina si eslicarbazepina), lamotrigina si fenitoina,
despre care se stie ca inrautatesc rata crizelor si rezultatele
cognitive. Alte medicamente care trebuie evitate sunt vigabatrina,
tiagabina, pregabalina si gabapentina.

Tratamentele de prima linie acceptate includ clobazamul si acidul
valproic, care pot fi asociate cu stiripentol. De asemenea, au
fost observate beneficii ca urmare a tratamentului cu topiramat,
levetiracetam, dieta ketogenica si stimularea nervului vagal.
Fenfluramina si cannabidiolul au demonstrat recent eficacitate in
studiile clinice.

Protocoale de urgenta individualizate

Tratamentul este simptomatic si vizeaza controlul convulsiilor.
Din pdcate, la aproape toti pacientii convulsiile sunt refractare si
tind sa fie prezente toata viata; cu toate acestea, o reducere a
frecventei convulsiilor poate conduce la o calitate mai buna a vietii
si 0 energie zilnica sporita, permitand copilului sd progreseze.

La varsta de sugar si in copilarie, poate fi utila evitarea unor factori
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declansatori specifici ai crizelor, cum ar fi schimbarile rapide ale
temperaturii corpului sau stimularea cu lumini intermitente si
modele vizuale.

Tratati febra dacd
este propentd

T afara spitalului v *Diazepam IR / Midazolam Buc 0,3-0,5 mg/kg

1 * A doua doza de Diazepam / Midazolam

Tn spital ( : J
" ¢ Midazolam 0,1 mg/kg/h sau Clonazepam 0,05 mg/kg, ulterior |
0,1 mg/kg/6h )

» Acid valproic IV (40 mg/kg) sau Levetiracetam IV
(40-60 mg/kg) sau (Fos)Fenitoind IV (15 mg/kg/zi)

v ¢+ Alti agenti, ketamind, fenobarbital...

Figura 1: Propu tratarea iilor de duratd asociate cu Sindromul Dravet; Buc - bucal, AT] - unitate de anestesie 5 terapie
intensiv, IV - int DK - dieta ketogenics, M - minute [Imagi RS o _

Evaluati impactul convulsiilor,
medicamentelor si comorbiditatilor
dasupra:

- Activitatilor de zi cu zi

- Bunastarii generale

- Sanatatii mentale

- Sanatatii fizice

- Independentei

- Sanatatii biologice si psihiatrice

- Comportamentului

Furnizati pacientului si/sau persoanei care
il ingrijeste:

- Un protocol de urgenta individualizat

- Informatii despre managementul riscului de SUDEP

- Consiliere genetica

- Program de terapii individualizat

- Cerinte de sprijin pentru pacienti, apartinatori si angajator
(evaluare neuropsihologica, indrumare, eventual sprijin psihiatric)

Pentru sprijin pentru pacienti, contactati:

Federatia Europeana pentru Sindromul Dravet
www.dravet.eu / info@dravet.eu

Sprijinul acordat de Comisia Europeana pentru producerea acestei publicatii nu constituie aprobarea continutului care
reflecta doar opiniile autorilor, iar comisia nu poate fi considerata responsabila pentru orice actiune ce poate rezulta din
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Cunoscut si ca DS, SMEI, Epilepsie mioclonica infantila severa

Prezentare generala

Sindromul Dravet este o encefalopatie genetica, manifestata
printr-o epilepsie rezistenta la medicamente ce apare in primul
an de viatd la copii anterior sanatosi; ulterior, devine evidenta
o intarziere in neurodezvoltare, impreuna cu probleme motorii,
de limbaj si comportamentale. Diagnosticul se pune pe baza
caracteristicilor clinice. in 75-85% dintre cazuri, testele genetice
arata o mutatie a genei SCN1A, care codificd subunitatea al a
canalului de sodiu. Desi nu au fost stabilite cu fermitate corelatii
intre genotip si fenotip, mutatiile trunchiate au fost asociate cu
o0 evolutie cognitivd mai proasta. Aproximativ 90% dintre mutatii
apar de novo; membrii familiei care poarta aceeasi mutatie
pot fi asimptomatici sau usor afectati. Alte gene care au fost
identificate la pacientii cu un fenotip SD sunt PCDH19, SCN1B,
GABRA1, STXBP1, CHD2, SCN2A, HCN1, KCNA2 si GABRG2.

Cat de frecvent este Sindromul Dravet?

Se estimeaza ca Sindromul Dravet afecteaza intre 1 la 15.700
si 1 la 40.000 de nascuti vii. Se crede ca prevalenta sa este
subestimata la adulti.

Cand apar primele simptome?

Primul simptom este o criza care apare in primul an de viata,
de obicei intre cinci si opt luni. Foarte rar, convulsiile pot
incepe n al doilea an de viatd. Tn mod obisnuit, prima criz3
este o convulsie febrila, care poate fi unilaterald (hemiclonica)
sau bilaterala. Factorii precipitanti, cum sunt febra sau boala,
vaccinarea si imbaiatul, pot declansa alte convulsii, care sunt
adesea prelungite, cu o duratd de peste 10-15 minute si
evoluand uneori spre status epilepticus.

Tn timpul celui de-al doilea an de viat3, apar noi tipuri de crize.
Epilepsia este refractara si tulburarile de neurodezvoltare devin
evidente: copiii dezvolta un mers instabil, limbajul progreseaza
lent, abilitatile motorii fine nu se dezvolta bine. Tulburdrile
comportamentale apar in timpul copilariei timpurii, si anume
deficit de atentie, hiperactivitate, trasaturi autiste si dificultati
de relationare.

Care sunt tipurile de crize intalnite in
Sindromul Dravet?

Several Mai multe tipuri diferite de crize pot fi observate. Copiii
prezintd, de obicei, mai multe tipuri de crize. Convulsiile pot fi
declansate de mai multi stimuli, inclusiv febra sau hipertermie,
stres emotional sau entuziasm, lumini intermitente, lumini
contrastante si modele vizuale.

e Crizele convulsive

Crizele convulsive pot fi tonico-clonice generalizate, clonice si
hemiclonice alternante.

Convulsiile tonico-clonice pot fi fie generalizate la debut,
fie generalizate secundar, cu un debut focal care poate fi
scurt si usor de ratat, constand in contractii tonice bilaterale,
asimetrice, care duc la o postura variabila Tn timpul crizei.
Aceastd faza poate fi amestecata cu sau urmatda imediat de
sacadari clonice, incepand de la nivelul fetei si implicand
membrele in mod asimetric si asincron.

Crizele hemiclonice pot afecta ambele parti la acelasi pacient.
Acest tipar alternativ este caracteristic Sindromului Dravet si
poate fi de ajutor in diagnosticare.

Crizele convulsive pot fi prelungite si pot evolua spre status
epilepticus. O hemipareza tranzitorie postictala poate rezida
dupa crize hemiclonice prelungite.

e Crizele de tip mioclonic

Crizele de tip mioclonic apar intre varsta de 1 si 5 ani. Ele pot
fi focale, implicand muschii axiali, uneori manifestandu-se
prin miscari ritmice denumite ,,miscari de cap” sau de brate si
umeri; altele pot fi cu afectare majora. Ele pot fi izolate sau pot
aparea in grupuri scurte de doua sau trei smucituri mioclonice.
Crizele mioclonice pot fi spontane sau pot fi declansate de
stimularea cu lumina intermitenta, de inchiderea ochilor, de
variatia intensitatii luminii sau de fixarea unor modele vizuale.

e Crizele de tip absenta

Crizele de tip absenta pot aparea la varste diferite, fie intre 1
si 3 ani, impreuna cu crizele mioclonice, fie mai tarziu, intre
5 si 12 ani. Ele pot fi insotite de mioclonia pleoapelor sau de
alte componente mioclonice pronuntate. Starea de absenta se
poate manifesta, de asemenea, aparand progresiv ca o afectare
de lunga durata a cunostintei de intensitate variabila.

e Crizele focale

Pot apdrea devreme, intre 4 luni si 4 ani. Convulsiile focale
sunt Tnsotite Tn principal de pierderi de cunstinta si simptome
autonome proeminente (paloare, cianozd, rubefactie,
modificari respiratorii, hipersalivatie, transpiratie). Pot fi
prezente si crize focale fara afectarea cunostintei, sub forma
unor crize versive sau a unor smucituri clonice limitate la un
membru sau la o hemifata.

e Convulsiile tonice

Convulsiile tonice nu sunt frecvente si pot aparea in timpul
somnului dupa varsta de 6 ani.

e Starea de obnubilare

Consta intr-o alterare a starii de cunostinta, de intensitate
variabild, cu mioclonie fragmentara si segmentara, neregulata,
de mica amplitudine, care implica membrele si fata, uneori
asociata cu hipersalivatie. Pacientul poate sau nu poate
reactiona la stimuli, in functie de gradul de constientd, sau
poate efectua activitati simple. Poate dura ore sau zile.



Sindromul Dravet este legat de alte
sindroame epileptice?

Epilepsiile pot fi definite ca sindroame pe baza diferitelor
crize convulsive tipuri de crize, modele EEG, varsta de debut
sau pe baza cauzei, daca este cunoscuta, precum si pe baza
comorbiditatilor asociate (a se vedea alte probleme mai jos).
Dravet este un sindrom epileptic de sine statator, deoarece are
caracteristici cu cauze genetice specifice.

Cat de frecvente sunt convulsiile in mod
obisnuit in Sindromul Dravet?

Crizele pot deveni foarte frecvente, cu multiple evenimente
pe zi, in special crizele de absenta si crizele mioclonice. Crizele
convulsive si focale se pot prezenta grupate, facilitate de febra
sau somn.

Cum se pot schimba convulsiile in timp?

Crizele convulsive sunt prezente pe tot parcursul vietii la
majoritatea pacientilor, in timp ce crizele hemiclonice devin
mai putin frecvente odata cu varsta, iar crizele de absenta si
crizele mioclonice tind sa dispara.

Crizele determinate de sensibilitatea la variatiile de temperatura
siin general cele reflexe se reduc, de obicei, odata cu varsta.

Statusurile epileptice convulsive sunt mai frecvente la sugari si
in copildrie decat la varsta adulta.

Ce alte probleme, in afara de epilepsie,
afecteaza persoanele cu Sindromul
Dravet?

Sindromul Dravet este o encefalopatie epileptica si de
dezvoltare. Acest lucru inseamna cd se considera ca afectarea
dezvoltarii este cauzata direct de mutatia genetica si nu doar
de activitatea epileptica, care poate contribui in anumite faze la
o regresie sau la o noua incetinire neurocognitiva. Pacientii cu
Sindrom Dravet pot fi afectati de o serie de comorbiditati doar
partial cauzate de crizele frecvente.

o Afectarea cognitiva

Afectarea cognitiva este intalnita la aproape toti pacientii, mai
ales in forma moderata spre severd. Regresul este rar. Atentia,
integrarea motorie vizuala, perceptia vizualda si functiile
executive tind sa fie mai afectate decat limbajul. Dupa varsta
de cinci-sase ani, de obicei nu mai exista un declin cognitiv si
pacientii tind sa progreseze lent.

o Afectarea motorie

Copiii Tncep sa mearga la o varsta normala, dar apoi prezintd un
mers instabil. La majoritatea pacientilor este evidenta o ataxie
clara non-cerebeloasa, alaturi de o coordonare deficitara,
tremor si disartrie. Odata cu cresterea, se observa o deteriorare
a mersului, cu un model tipic de mers ,,ghemuit”, caracterizat
prin flexia crescuta a soldului si genunchiului si prin dorsiflexia
gleznei pe toata durata fazei de sprijin a mersului. Semnele

parkinsoniene (bradikinezie, antecolis, afectare posturala) pot
fi des intalnite la varsta adulta.

e Tulburarile de limbaj

Copiii incep sa vorbeasca la o varsta normala, dar apoi limbajul
progreseaza lent si ramane deficitar. O sdrdcie lexicala si
frecvente erori fonetice si fonologice sunt prezente in mod
clasic.

e Comportamentul si trasaturile autiste

Problemele de comportament constituie o provocare majora
la majoritatea pacientilor, in special deficitul de atentie
si hiperactivitatea sunt foarte des observate. Tntelegerea
deficitara si comunicarea verbalda deficitara contribuie in
mare masura la deteriorarea relatiilor sociale, in special in
adolescenta. Desi pot fi observate trasaturi autiste, doar cativa
copii au un comportament cu adevdrat caracteristic spectrului
autist.

e Somnul si alimentatia

Majoritatea pacientilor cu SD au probleme de somn, in special
tulburari de tranzitie somn-veghe si dificultati in mentinerea
somnului. Problemele de apetit, evitarea ori autolimitarea
consumului de alimente si dificultatile de alimentatie sunt, de
asemenea, adesea raportate.

e Deformari ale scheletului

Pot fi prezente deformarea piciorului, torsiunea tibial3, rotatia
internd a soldului/anteversia femurald, scolioza.

Care sunt optiunile de tratament pentru
Sindromul Dravet?

Tratamentul este simptomatic si vizeaza controlul convulsiilor.
Din pacate, la aproape toti pacientii convulsiile sunt refractare
si tind sa fie prezente toata viata; cu toate acestea, o reducere
a frecventei convulsiilor poate conduce la o calitate mai buna a
vietii si o energie zilnica sporita.

La varsta de sugar si in copildrie, poate fi utila evitarea unor
factori declansatori specifici ai crizelor, cum ar fi schimbarile
rapide ale temperaturii corpului sau stimularea cu lumini
intermitente si modele vizuale.

Odata pus diagnosticul, abordarea medicamentoasa
anticonvulsivanta trebuie sa excludda medicamentele care
blocheaza canalele de sodiu, cum ar fi carbamazepina si
analogii sdi (oxcarbazepina si eslicarbazepina), lamotrigina
si fenitoina, despre care se stie ca inrdutatesc rata crizelor si
rezultatele cognitive. Alte medicamente care trebuie evitate
sunt vigabatrina, tiagabina, pregabalina si gabapentina.

Tratamentele de prima linie acceptate includ clobazamul si
acidul valproic, care pot fi asociate cu stiripentol. De asemenea,
au fost observate beneficii ca urmare a tratamentului cu
topiramat, levetiracetam, dieta ketogenicd si stimularea
nervului vagal. Fenfluramina si cannabidiolul au demonstrat
recent eficacitate Tn studiile clinice.



Care este protocolul de urgenta pentru
crizele convulsive?

Protocolul de urgenta este pregatit pentru fiecare pacient de
catre medicii acestuia.

Ce as putea solicita medicului sau
asistentei specializate in epilepsie?

- Un plan personalizat de interventie pentru crizele prelungite
sau in serie.

- Informatii despre efectele secundare ale medicatiei, in
special la schimbarera tratamentului.

- Consiliere genetica.

- Pastrarea legaturii cu scoala pentru sprijin in timpul educatiei.
- Cerinte de sprijin pentru pacient, ingrijitor si angajator,
inclusiv evaluare neuropsihologicda, indrumare, potential
sprijin psihiatric.

- Un plan individualizat de terapii

- Managementul riscului de moarte subita neasteptata in
epilepsie (SUDEP)

Pentrusprijinpentru pacienti, contactati:
Federatia Europeana pentru Sindromul Dravet
www.dravet.eu / info@dravet.eu

Contact: Spitalul Clinic de Psihiatrie ”Prof. Dr.
Al. Obregia” - Centrul de expertiza de Boli Rare
Neurologice Pediatrice

oseaua Berceni 10, Bucuresti 041914
https://spital-obregia.ro/
https://bolirare-obregia.ro/

0770419 542
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