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Auch bekannt als: DS, SMEI, DEEG6, EIEE6, Schwere friihkindliche
Myoklonusepilepsie, Schwere infantile Myoklonusepilepsie, Schwere
myoklonische Epilepsie des Kleinkindalters

Uberblick

Das Dravet-Syndrom (DS) ist eine genetisch bedingte
Enzephalopathie, die durch eine arzneimittelresistente
Epilepsie gekennzeichnet ist, die im ersten Lebensjahr bei
zuvor gesunden Kindern auftritt. Danach zeigt sich eine
Verzoégerung der neurologischen Entwicklung zusammen
mit motorischen, sprachlichen und verhaltensbezogenen
Problemen. Die Diagnose wird auf der Grundlage klinischer
Merkmale gestellt. In 75-85 % der Falle zeigen Gentests eine
Mutation im SCN1A-Gen, das fur die alpha-Untereinheit
des spannungsabhangigen Natriumkanals Navl.l kodiert.
Obwohl keine konsistente Genotyp-Phanotyp-Korrelation
nachgewiesen werden konnte, wurden trunkierende
Mutationen mit einem schlechteren kognitiven Ergebnis
in Verbindung gebracht. Etwa 90 Prozent der Mutationen
entstehen de novo; Familienmitglieder, die dieselbe Mutation
aufweisen, kdédnnen asymptomatisch oder nur leicht
betroffen sein. Zu den weiteren Genen, die bei Patienten
mit einem DS-Phanotyp als mutiert identifiziert wurden,
gehoren PCDHI19, SCN1B, GABRA1, STXBP1, CHD2, SCN2A,
HCNT1, KCNA2 und GABRG2.

Inzidenz und Préivalenz

DS betrifft schatzungsweise 1 von 15.700 bis 1 von 40.000
Lebendgeburten. Die Pravalenz ist unbekannt, und es
besteht der dringende Verdacht, dass sie bei Erwachsenen
unterdiagnostiziert wird. In einigen Studien machte DS 3 %
der Epilepsiefélle bei Kindern aus, die innerhalb des ersten
Lebensjahres einen Anfall erlitten, und 2,5 % der Patienten,
die nach einer Impfung im ersten Lebensjahr einen Anfall
hatten.

Diagnose des Dravet-Syndroms

Die Diagnose wird auf der Grundlage des elektroklinischen
Phanotyps gestellt. Genetische Tests kénnen die Atiologie
bestatigen, aber ein negativer Befund aller genetischen
Tests schlieBt die Diagnose nicht aus. Genetische Tests
sollten die Untersuchung von Mutationen des SCN1A-Gens
umfassen, einschlieBlich Next Generation Sequencing
und Kopienzahlvariationen. Da mehrere Gene mit DS und
Epilepsie in Verbindung gebracht werden kdnnen, sollten
bei negativem Ergebnis der SCN1A-Genuntersuchungen
umfassende NGS-Panels oder sogar umfassendere

Analysen wie die Exom-Sequenzierung (WES) oder Genom-
Sequenzierung (WGS) durchgefuhrt werden.

Alter des Auftretens

Das erste Symptom ist ein Anfall, der innerhalb des ersten
Lebensjahres auftritt, normalerweise zwischen funf und
acht Monaten, bei einem zuvor gesunden Kind. Sehr

selten kdnnen die Anfalle im zweiten Lebensjahr beginnen.
Typischerweise ist der erste Anfall ein Fieberkrampf, der
entweder einseitig (hemiklonisch) oder beidseitig sein kann.
Faktoren wie Fieber/Krankheit, Impfungen oder Baden
konnen weitere Anfalle bedingen, die oft langer als 10 bis

15 Minuten andauern und sich manchmal zu einem Status
epilepticus entwickeln.

Im zweiten Lebensjahr treten neue Anfallstypen auf. Die
Epilepsie ist therapierefraktar und die Beeintrachtigung
der neurologischen Entwicklung wird deutlich: Die Kinder
entwickeln einen unsicheren Gang, die Sprache entwickelt
sich nur langsam und die Feinmotorik ist schwach. In

der fruhen Kindheit treten Verhaltensstorungen auf,
insbesondere Aufmerksamkeitsdefizite, Hyperaktivitat,
autistische Zuge und Beziehungsprobleme.

Anfallstypen

Die Kinder zeigen in der Regel mehrere Anfallstypen. Die
Anfélle kbnnen durch verschiedene Reize ausgeldst werden,
darunter Fieber/Hyperthermie, emotionaler Stress oder
Aufregung, blinkende Lichter, kontrastierende Lichter und
visuelle Muster.

- Konvulsive Anfalle

Krampfanfélle kénnen generalisierte tonisch-klonische,
klonische oder alternierende hemiklonische Anfélle sein.
Normalerweise ist ein Krampfanfall die erste Art von Anfall,
die auftritt.

Generalisierte tonisch-klonische Anfalle kénnen entweder
primar oder sekundar generalisiert sein, letztere mit
kurzem fokalen Beginn, welcher leicht Ubersehen werden
kann. Generalisierte Anfélle bestehen aus bilateralen,
asymmetrischen, tonischen Kontraktionen, die zu einer
variablen Kérperhaltung wahrend des Anfalls fuhren. Diese
Phase kann mit klonischen Zuckungen vermischt sein oder
unmittelbar darauf folgen, die im Gesicht beginnen und die
GliedmalBen asymmetrisch und asynchron mit einbeziehen.



Hemiklonische Anfélle konnen bei ein und demselben
Patienten beide Seiten betreffen. Dieses abwechselnde
Muster ist charakteristisch fur DS und kann bei der Diagnose
hilfreich sein.

Krampfanfélle konnen langer andauern und sich zu einem
Statusepilepticusentwickeln.Nach langeren hemiklonischen
Anféllen kann eine postiktale transitorische Hemiparese
zurtckbleiben.

- Myoklonische Anfélle

Myoklonische Anfélle tretenim Alter zwischen 1und 5 Jahren
auf. Sie kénnen fokal sein und axiale Muskeln betreffen,
manchmalalsrhythmische Bewegungen, dieals “Kopfnicken”
bezeichnet werden, oder Arme und Schultern. Andere
myoklonische Anfalle kbnnen massiv sein. Sie konnenisoliert
oder in kurzen Clustern von zwei oder drei myoklonischen
Zuckungen auftreten. Myoklonische Anfélle kdnnen spontan
auftreten oder durch Photostimulation, Augenschluss,
Veranderung der Lichtintensitat oder Fixierung auf Muster
ausgelost werden.

- Absence-Anfalle

Absence-Anfalle kdnnen in verschiedenen Altersstufen
auftreten, entweder zwischen 1 und 3 Jahren zusammen
mit myoklonischen Anféllen oder spéter, zwischen 5 und
12 Jahren. Sie kdnnen von einer Myoklonie der Augenlider
oder anderen ausgepragten myoklonischen Komponenten
begleitet sein. Es kann auch ein Absence-Status auftreten,
der sich progressiv als lang anhaltende Bewusstseinsstorung
unterschiedlicher Intensitat auert.

- Fokale Krampfanfalle

Sie kdonnen fruh auftreten, zwischen 4 Monaten und
4 Jahren. Fokale Anfalle treten hauptsachlich mit
Bewusstseinsstorungen und ausgepragten autonomen
Symptomen auf (Blasse, Zyanose, Rotung, Veranderungen
der Atmung, Sabbern, Schwitzen). Es kénnen auch fokale
Anfélle ohne Bewusstseinsstérungen auftreten, wie z. B.
versive Anfalle oder klonische Zuckungen, die auf eine
Gliedmale oder eine Hemisphére beschrankt sind.

- Tonische Anfalle

Tonische Anfalle sind nicht Ublich  und kénnen
schlafgebunden nach dem 6. Lebensjahr auftreten.

- Obtundationsstatus

Dies ist ein spezieller Anfallstyp beim Dravet-Syndrom und
besteht aus einer Bewusstseinsstéorung unterschiedlicher
Intensitdt  mit  fragmentarischer und segmentaler,
unregelmaBiger Myoklonie von geringer Amplitude, die
GliedmaBen und Gesicht betrifft und manchmal mit Sabbern
einhergeht. Der Patient kann je nach Bewusstseinsgrad auf
Reize reagieren oder einfache Tatigkeiten ausfuhren. dieser
Zustand kann Stunden oder Tage andauern.

Wie verdindern sich die Anfallstypen
im Laufe der Zeit?

Krampfanfélle treten bei den meisten Patienten ein Leben
lang auf, wahrend hemiklonische Anfélle mit zunehmendem
Alter seltener werden und Absence-Anfalle und

myoklonische Anfalle tendenziell verschwinden.

Die Temperaturempfindlichkeit und im Allgemeinen die
Reflexanfalle nehmen mit dem Alter gewdhnlich ab.
Krampfartige Status epileptici sind im Sauglings- und
Kindesalter haufiger als im Erwachsenenalter.

EEG-Merkmale

Zu Beginn ist die EEG-Hintergrundaktivitadt in der Regel
normal. In einigen Féllen wird eine rhythmische Theta-
Aktivitat von 4-5 Hz Uber den rolandischen und vertexischen
Bereichen festgestellt. Die Hintergrundaktivitat bleibt in 50 %
der Félle normal oder leicht abnormal, in den Ubrigen Fallen
wird sie langsam und schlecht organisiert, insbesondere
in Phasen mit mehreren Anféllen. Wenn epileptische
Entladungen vorhanden sind, sind sie fokal, multifokal oder
generalisiert, und es gibt keine Beziehung zwischen dem Ort
der interiktalen Anomalie und dem Ort des Anfallsursprung.
Die Schlafaktivitdt ist in der Regel gut strukturiert.
Lichtempfindlichkeit wurde als eines der Hauptmerkmale
von DS beschrieben, das vor allem bei Patienten mit
massivem Myoklonus auftritt und oft schwer zu analysieren
ist, da es im Verlauf der Krankheit nicht konstant bleibt.

Komorbiditéiten

DS ist eine entwicklungsbedingte und epileptische
Enzephalopathie. Es wird angenommen, dass die
Entwicklungsstérungen direkt durch die genetische
Mutation verursacht werden und nicht nur durch die
epileptische Aktivitat, die in einigen Phasen zu einer
Regression oder einer weiteren neurokognitiven
Verlangsamung beitragen kann. Patienten mit DS leiden an
einer Reihe von Komorbiditaten, die nur teilweise auf die
Anfallsbelastung zurtckzufthren sind.

- Kognitive Beeintrachtigung

Kognitive Beeintrachtigungen sind bei fast allen Patienten
ZU beobachten. Diese sind meist mittel bis schwer. Eine
Regression ist selten. Aufmerksamkeit, visuell-motorische
Integration, visuelle Wahrnehmung und exekutive
Funktionen sind tendenziell starker beeintrachtigt als

die Sprache. In der Regel kommt es nach dem Alter

von funf bis sechs Jahren zu keiner weiteren kognitiven
Verschlechterung, und die Patienten neigen dazu, sich
langsam zu entwickeln.

- Motorische Beeintrachtigung

Die Kinder beginnen in einem normalen Alter zu laufen,
zeigen dann aber einen unsicheren Gang. Bei den meisten
Patienten ist eine deutliche nicht zerebellare Ataxie zu
beobachten, die zu Koordinationsstérungen, Tremor

und Dysarthrien fuhrt. Mit zunehmendem Alter kommt

es zu einer Verschlechterung des Gangbildes mit einem
typischen “geduckten Gang”, der durch eine verstarkte
Huft- und Kniebeugung sowie eine Dorsalflexion der
Knéchel wahrend der gesamten Standphase des Gangs
gekennzeichnet ist. Parkinsonsche Anzeichen (Bradykinesie,
Antekollis, Kamptokormie) sind im Erwachsenenalter keine



Seltenheit.
« Sprachstérungen

Die Kinder beginnen in einem normalen Alter zu sprechen,
aber die Sprache entwickelt sich nur langsam und

bleibt schlecht. Eine lexikalische Luckenhaftigkeit und
haufige phonetische und phonologische Fehler sind
klassischerweise vorhanden.

- Verhalten und autistische Zuge

Verhaltensauffélligkeiten stellen bei den meisten
Patienten ein groBes Problem dar, insbesondere
Aufmerksamkeitsdefizite und Hyperaktivitédt werden
sehr haufig beobachtet. Schlechtes Verstéandnis und
mangelhafte verbale Kommunikation tragen in hohem
MaRe zur Verschlechterung der sozialen Beziehungen
bei, vor allem in der Adoleszenz. Obwohl autistische
ZUge beobachtet werden kdnnen, sind nur wenige Kinder
tatsachlich autistisch.

« Schlaf und Ernahrung

Die Mehrheit der Patienten mit DS hat Schlafprobleme,
insbesondere Stérungen des Schlaf-Wach-Ubergangs
und Schwierigkeiten, den Schlaf aufrechtzuerhalten.
Appetitprobleme, Vermeidung/Einschrankung der
Nahrungsaufnahme und Essensschwierigkeiten werden
ebenfalls haufig berichtet.

. Skelettdeformitat

FuBdeformitat, Tibiadrehung, Huftinnenrotation/
Anteversion des Oberschenkels und Skoliose kénnen
vorhanden sein.

Behandlung

Derzeit erfolgt die Behandlung symptomatisch und zielt auf
die Kontrolle der Anfalle ab. Leider sind die Anfalle bei fast
allen Patienten therapierefraktar und bleiben in der Regel
lebenslang bestehen. Eine Verringerung der Anfallshaufigkeit
geht jedoch mit einer besseren Lebensqualitédt und einer
hoéheren Tagesenergie einher, so dass das Kind Fortschritte
machen kann.

Im  Sauglings- und Kindesalter kann es sinnvoll sein,
bestimmte Anfallsausloser zu vermeiden, z. B. rasche
Veranderungen der Koérpertemperatur oder optische und
visuelle Reize zu minimieren.

Sobald die Diagnose gestellt ist, mussen bei der
medikamentdsen Behandlung Natriumkanalblocker wie
Carbamazepin und seine Analoga (Oxcarbazepin und
Eslicarbazepin), Lamotrigin und Phenytoin ausgeschlossen
werden, von denen bekannt ist, dass sie die Anfallsrate
und die kognitiven Leistungen verschlechtern. Andere
Medikamente, die vermieden werden sollten, sind Vigabatrin,
Tiagabin, Pregabalin und Gabapentin.

Anerkannte Mittel der ersten Wahl sind Clobazam und
Valproinséure, die mit Stiripentol kombiniert werden kénnen.

Auch Topiramat, Levetiracetam, die ketogene Diat sowie
die Stimulation des Vagusnervs haben sich als vorteilhaft
erwiesen. Fenfluramin und Cannabidiol haben sich kurzlich
in klinischen Studien als wirksam erwiesen.

Notfallprotokoll

https://emergencyprotocol.epi-care.eu/
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Uberpriifung der Auswirkungen
von Anfillen, Medikamenten und
Komorbiditéiten auf:

- Aktivitaten des taglichen Lebens

- Allgemeines Wohlbefinden

- Psychische Gesundheit

- Kérperliche Gesundheit

- Selbststandigkeit

- Biologische und psychiatrische Gesundheit

- Verhalten

Geben Sie dem Patienten und/oder
der Pflegeperson:

- Individuelles Notfallprotokoll

- SUDEP-Risikomanagement

- Genetische Beratung

- Individuelles Habilitationsprogramm

- Unterstltzungsbedarf fur Patienten, Betreuer und
Arbeitgeber (neuropsychologische Bewertung, Beratung,
potentielle psychiatrische Unterstitzung)
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Dravet-Syndrom

Auch bekannt als: DS, SMEI, Schwere myoklonische Epilepsie des
Kindesalters, Schwere Myoklonus-Epilepsie des Kindesalters

Uberblick

Das Dravet-Syndrom ist eine genetisch bedingte
Enzephalopathie, die durch eine arzneimittelresistente
Epilepsie gekennzeichnet ist, die im ersten Lebensjahr bei
zuvor gesunden Kindern auftritt. Danach zeigt sich eine
Verzdgerung der neurologischen Entwicklung zusammen
mit motorischen, sprachlichen und verhaltensbezogenen
Problemen. Die Diagnose wird auf der Grundlage der
klinischen Merkmale gestellt. In 75-85 % der Félle zeigen
genetische Tests eine Mutation des SCN1A-Gens, das
fur die alpha-Untereinheit des spannungsabhangigen
Natriumkanals kodiert. Obwohl eine konsistente Genotyp-
Phanotyp-Korrelation  nicht  eindeutig  nachgewiesen
werden konnte, wurden trunkierende Mutationen mit einem
schlechteren kognitiven Ergebnis in Verbindung gebracht.
Etwa 90 Prozent der Mutationen entstehen de novo;
Familienmitglieder, die dieselbe Mutation aufweisen, kbnnen
asymptomatisch oder nur leicht betroffen sein. Zu den
weiteren Genen, die bei Patienten mit einem DS-Phanotyp
identifiziert wurden, gehéren PCDHI19, SCN1B, GABRAT,
STXBP1, CHD2, SCN2A, HCN1, KCNA2 und GABRG2.

Wie héiufig ist das Dravet-Syndrom?

Das Dravet-Syndrom tritt schatzungsweise bei 1 von
15700 bis1von 40 000 Lebendgeburten auf. Man geht davon
aus, dass seine Pravalenz bei Erwachsenen unterschatzt
wird.

Wann treten die ersten Symptome
auf?

Das erste Symptom ist ein Krampfanfall, der innerhalb des
ersten Lebensjahres auftritt, in der Regel zwischen funf und
acht Monaten. Sehr selten kénnen die Anfélle im zweiten
Lebensjahr beginnen. Typischerweise ist der erste Anfall
ein Fieberkrampf, der entweder einseitig (hemiklonisch)
oder beidseitig sein kann. Auslésende Faktoren wie Fieber/
Krankheit, Impfungen und Baden kdnnen weitere Anfalle
auslodsen, die oft langer als 10 bis 15 Minuten andauern und
sich manchmal zu einem Status epilepticus entwickeln.

Im zweiten Lebensjahr treten neue Anfallstypen auf.
Die Epilepsie ist refraktédr und die Beeintrachtigung der
neurologischen Entwicklung wird deutlich: Die Kinder
entwickeln einen unsicheren Gang, die Sprache entwickelt
sich nur langsam und die Feinmotorik ist nicht gut entwickelt.
In der frihen Kindheit treten Verhaltensstérungen auf,
insbesondere  Aufmerksamkeitsdefizite, Hyperaktivitat,
autistische Zuge und Beziehungsprobleme.

Welche Arten von Anfiéillen treten

beim Dravet-Syndrom auf?

Kinder zeigen in der Regel mehrere Anfallstypen. Die Anfélle
kdnnen durch verschiedene Reize ausgeldst werden,
darunter Fieber/Hyperthermie, emotionaler Stress oder
Aufregung, blinkende Lichter, kontrastreiche Lichter und
visuelle Muster.

- Konvulsive Anfalle

Krampfanfélle kénnen generalisierte tonisch-klonische,
klonische und alternierende hemiklonische Anfélle sein.

Generalisierte tonisch-klonische Anfalle kénnen entweder
primar oder sekundér generalisiert sein, letztere mit einem
fokalen Beginn, der kurz sein und leicht Gbersehen werden
kann. Generalisierte Anfalle bestehen aus bilateralen,
asymmetrischen, tonischen Kontraktionen, die zu einer
variablen Kérperhaltung wahrend des Anfalls fuhren. Diese
Phase kann mit klonischen Zuckungen vermischt sein oder
unmittelbar darauf folgen, die im Gesicht beginnen und die
GliedmalBen asymmetrisch und asynchron mit einbeziehen.

Hemiklonische Anfélle konnen bei ein und demselben
Patienten beide Seiten betreffen. Dieses alternierende
Muster ist charakteristisch fur das Dravet-Syndrom und kann
bei der Diagnose hilfreich sein.

Krampfanféalle kdnnen langer andauern und sich zu einem
Status epilepticus entwickeln. Nach langer andauernden
hemiklonischen Anféllen kann eine postiktale transitorische
Hemiparese zurtckbleiben.

- Myoklonische Anfalle

Myoklonische Anfélle tretenim Alter zwischen 1und 5 Jahren
auf. Sie konnen fokal sein und axiale Muskeln betreffen,
manchmalalsrhythmische Bewegungen, dieals “Kopfnicken”
bezeichnet werden, oder Arme und Schultern; andere
kdnnen massiv sein. Sie kénnen isoliert sein oder in kurzen
Clustern von zwei oder drei myoklonischen Zuckungen
auftreten. Myoklonische Anfalle kbnnen spontan auftreten
oder durch Fotostimulation, Augenschluss, Veranderung der
Lichtintensitat oder Fixierung auf Muster ausgeldst werden.

- Absence-Anfalle

Absence-Anfalle kénnen in verschiedenen Altersstufen
auftreten, entweder zwischen 1 und 3 Jahren zusammen
mit myoklonischen Anféllen oder spater, zwischen 5 und
12 Jahren. Sie kébnnen von einer Myoklonie der Augenlider
oder anderen ausgepragten myoklonischen Komponenten
begleitet sein. Es kann auch ein Absence-Status auftreten,
der sich progressiv als lang anhaltende Bewusstseinsstorung
unterschiedlicher Intensitat auBert.



- Fokale Krampfanfalle

Sie kénnen fruh auftreten, zwischen 4 Monaten und 4
Jahren. Fokale Anfalle sind meist mit Bewusstseinsstérungen
und ausgepragten autonomen Symptomen verbunden
(Blasse, Zyanose, Rotung, Veranderungen der Atmung,
Sabbern, Schwitzen). Es kbnnen auch fokale Anfalle ohne
Bewusstseinsstérungen auftreten, wie z. B. versive Anfélle
oder klonische Zuckungen, die auf eine Gliedmale oder eine
Hemisphare beschrankt sind.

- Tonische Anfalle

Tonische Anfalle sind nicht Ublich und kbnnen nach dem 6.
Lebensjahrim Schlaf auftreten.

- Status der Obtundation

Es handelt sich um eine Bewusstseinsstérung von
unterschiedlicher Intensitdt mit fragmentarischer und
segmentaler, unregelmaBiger Myoklonie von geringer
Amplitude, die GliedmaBen und Gesicht betrifft
und manchmal mit Sabbern einhergeht. Je nach
Bewusstseinsgrad kann der Patient auf Reize reagieren oder
einfache Tatigkeiten nicht ausfuhren. Sie kann Stunden oder
Tage andauern.

Ist das Dravet-Syndrom mit anderen

Epilepsie-Syndromen verbunden?

Epilepsien kénnen als Syndrome auf der Grundlage der
verschiedenen Anfallstypen Anfallstypen, EEG-Muster, Alter
des Auftretens oder nach der Ursache, falls bekannt, sowie
nach sowie nach den damit verbundenen Komorbiditaten
(siehe andere Probleme unten) auftreten. Das Dravet
Syndrom ist ein eigenstandiges Epilepsiesyndrom, da es
charakteristische Merkmale mit spezifischen genetischen
Ursachen hat.

Wie héufig kommt es beim Dravet-
Syndrom zu Anfdillen?

Krampfanfalle konnen sehr haufig auftreten, mit mehreren
Anfallen pro Tag, insbesondere Absence-Anfalle und
myoklonische Anfélle. Konvulsive und fokale Anfélle
kénnen gehauft auftreten, beglnstigt durch Fieber oder
Schlafmangel sowie wahrend des Schlafens.

Wie kénnen sich Krampfanféille im
Laufe der Zeit veréindern?

Krampfanfalle treten bei den meisten Patienten lebenslang
auf, wahrend hemiklonische Anfalle mit zunehmendem Alter
seltener werden und Absence-Anfalle und myoklonische
Anfélle tendenziell verschwinden.

Temperaturempfindlichkeit und allgemein reflexartige
Anfalle nehmen in der Regel mit dem Alter ab.
Krampfartige Status epileptici sind im Sauglings- und
Kindesalter haufiger als im Erwachsenenalter.

Welche anderen Probleme auB3er
Epilepsie treten bei Menschen mit
Dravet-Syndrom auf?

Das Dravet-Syndrom ist eine entwicklungsbedingte
und epileptische Enzephalopathie. Das bedeutet, dass
die Entwicklungsstorungen vermutlich direkt durch die
genetische Mutation verursacht werden und nicht nur
durch die epileptische Aktivitdt, die in manchen Phasen
zu einer Ruckbildung oder einer weiteren neurokognitiven
Verlangsamung beitragen kann. Bei Patienten mit Dravet-
Syndrom treten eine Reihe von Komorbiditaten auf, die nur
teilweise auf die Anfallsbelastung zurtickzufuhren sind.

- Kognitive Beeintrachtigung

Kognitive Beeintrachtigungen sind bei fast allen Patienten zu
beobachten, meist im mittleren bis schweren Bereich. Eine
Regression ist selten. Aufmerksamkeit, visuell-motorische
Integration, visuelle Wahrnehmung und exekutive Funktionen
sind tendenziell stérker beeintrachtigt als die Sprache. Nach
dem Alter von funf bis sechs Jahren kommt esin der Regel zu
keinem weiteren kognitiven Abbau mehr, und die Patienten
entwickeln sich langsam weiter.

- Motorische Beeintrachtigung

DieKinderbeginnenineinem normalen Alter zulaufen, zeigen
dannabereinen unsicheren Gang. Bei den meisten Patienten
zeigt sich eine deutliche nicht zerebellare Ataxie, zusammen
mit Koordinationsstérungen, Tremor und Dysarthrien. Mit
zunehmendem Alter kommt es zu einer Verschlechterung
des Gangbildes mit einem typischen “geduckten Gang’,
der durch eine verstérkte Huft- und Kniebeugung sowie
eine Dorsalflexion der Knochel wahrend der gesamten
Standphase des Gangs gekennzeichnet ist. Parkinsonsche
Zeichen (Bradykinesie, Antecollis, Camtpocormie) sind im
Erwachsenenalter nicht selten.

- Sprachstérungen

Die Kinder beginnen in einem normalen Alter zu sprechen,
aber die Sprache entwickelt sich nur langsam und bleibt
schlecht. Eine lexikalische Luckenhaftigkeit und haufige
phonetische und phonologische Fehlersindklassischerweise
vorhanden.

- Verhalten und autistische Zuge

VerhaltensauffélligkeitenstellenbeidenmeistenPatientenein
grolBes Problem dar, insbesondere Aufmerksamkeitsdefizite
und Hyperaktivitdt werden sehr haufig beobachtet.
Schlechtes  Verstandnis und mangelhafte verbale
Kommunikation tragen in hohem MaBe zur Verschlechterung
der sozialen Beziehungen bei, vor allem in der Adoleszenz.
Obwohl autistische ZUge beobachtet werden kénnen, sind
nur wenige Kinder tatsachlich autistisch.

- Schlaf und Ernahrung

Die meisten Patienten mit DS haben Schlafprobleme,
insbesondere Stérungen des Schlaf-Wach-Ubergangs und
Schwierigkeiten, den Schlaf zu halten. Appetitprobleme,
Vermeidung/Einschrankung  der Nahrungsaufnahme
und Schwierigkeiten beim Essen werden ebenfalls haufig
berichtet.



. Skelettdeformitat

FuBdeformitat, Tibiadrehung, HUftinnenrotation/
Femoralanteversion und Skoliose kbnnen auftreten.

Welche Behandlungsmdaglichkeiten
gibt es beim Dravet-Syndrom?

Die Behandlung ist symptomatisch und zielt auf die
Anfallskontrolle ab. Leider sind die Anfélle bei fast allen
Patienten therapierefraktar und bleiben in der Regel ein
Leben lang bestehen; eine Verringerung der Anfallsrate geht
jedoch mit einer besseren Lebensqualitdt und einer hdheren
Tagesenergie einher.

Im  Sauglings- und Kindesalter kann es sinnvoll sein,
bestimmte Anfallsausloser zu vermeiden, z. B. rasche
Anderungen der Kérpertemperatur oder photische und
visuelle Reize zu minimieren.

Sobald die Diagnose gestellt ist, mussen bei der
medikamentdsen Behandlung Natriumkanalblocker wie
Carbamazepin und seine Analoga (Oxcarbazepin und
Eslicarbazepin), Lamotrigin und Phenytoin ausgeschlossen
werden, von denen bekannt ist, dass sie die Anfallsrate
und die kognitiven Leistungen verschlechtern. Andere
Medikamente, die vermieden werden sollten, sind Vigabatrin,
Tiagabin, Pregabalin und Gabapentin.

Anerkannte Mittel der ersten Wahl sind Clobazam und
Valproinsaure, die mit Stiripentol kombiniert werden kénnen.
Auch mit Topiramat, Levetiracetam, der ketogenen Diat
und der Vagusnervstimulation wurden positive Wirkungen
festgestellt. Fenfluramin und Cannabidiol haben sich kurzlich
in klinischen Studien als wirksam erwiesen.

Wie lautet das Notfallprotokoll fiir
Krampfanfdille?

Das Notfallprotokoll wird ad hoc fur jeden Patienten von
seinen Arzten erstellt.

https://emergencyprotocol.epi-care.eu/

Worum kann ich meinen Arzt oder
die auf Epilepsie spezialisierte
Krankenschwester bitten?

Einen personalisierten Plan fur die Notfallmedikation bei
langer andauernden oder gehauften Anfallen.

- Die Nebenwirkungen von Medikamenten, insbesondere bei
einem Wechsel der Behandlung

- Genetische Beratung

- Zusammenarbeit mit der Schule oder Hochschule zur
Unterstitzung bei der Ausbildung

- Unterstltzungsbedarf von Patienten, Betreuern und
Arbeitgebern, einschlieBlich neuropsychologischer
Bewertung, Beratung und moglicher psychiatrischer
UnterstUtzung

- Einindividueller Habilitationsplan

- Risikomanagement fur den plétzlichen unerwarteten Tod
bei Epilepsie (SUDEP)

Ftir Patientenunterstiitzung
kontaktieren Sie bitte:

Europaische Vereinigung flr das Dravet-Syndrom
www.dravet.eu / info@dravet.eu

draveteurope

Dravet Syndrome European Federation

Dravet Syndrom e.V.
info@dravet.de / www.dravet.de

DRAVET-

Syndrome.V.
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