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Dravet'n oireyhtyma -

vaikea neurologinen harvinaissairaus

* Dravet'n oireyhtyma on harvinainen, mutta todenndkoéisesti alidiagnosoitu sairaus. Sen tavallisin syy on
hermosolujen natriumkanavien toimintaa saatelevan SCN1A-geenin virhe.
« Sairaus alkaa infektioon, rokotukseen tai muuhun [ammadnnousuun liittyvilla pitkittyneilla kuumekouristuksilla

ensimmaisen ikdvuoden aikana.

* Vaikea epilepsia on tunnetuin oire, mutta useimmilla on my6s vaikeita kognitiivisia ja motorisia hairigita.
* Diagnoosilla on merkitystd, koska epilepsialadkkeiden oikealla valinnalla voidaan estaa sarjakohtaukset ja

lievittaa oireita.

* Lapset tulee rokottaa normaalisti diagnoosista huolimatta.

Dravet'n oireyhtymi (ent. imeviisidn vaikea
myokloninen epilepsia) on harvinainen sairaus,
joka luokitellaan nykydin ns. kehitykselliseksi
ja epileptiseksi enkefalopatiaksi (1). Esiintyvyy-
deksi on viestopohjaisissa tutkimuksissa arvioi-
tu 4-6:100 000 (2,3), mutta liheskiin kaikkia
aikuisikiisii potilaita ei ole tunnistettu.
HYKS:ssa on diagnosoitu 44 Dravet'n oireyhty-
maid sairastavaa potilasta, joista 30 potilaan 16y-
dokset on kuvattu aiemmin (4).

Diagnoosi on hoidon kannalta merkittivi,
koska epilepsialidikkeiden oikealla valinnalla
voidaan estii epileptiset sarjakohtaukset (sta-
tukset) ja parantaa potilaiden toimintakykyi

Ensimmdéinen kohtaus tulee Iéhes aina
ennen vuoden ikdd.
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kaikissa ikdryhmissd. Diagnoosi auttaa tunnis-
tamaan, ymmartimiin ja hoitamaan Dravet'n
oireyhtymain liittyvid moninaisia oireita. Sai-
rauden syy on geneettinen, ja hoitoon kuuluu
perinnoéllisyysneuvonnan harkinta.

Sairauden kulku

Lapsuus

Dravet’'n oireyhtymiin sairastuvat lapset ovat
yleensi terveitd ensimmaiiseen kohtaukseen
saakka. Se on lihes kaikilla potilailla pitkittynyt,
yli 15 minuuttia kestdvi toonis-klooninen koh-
taus kuumeen tai infektion yhteydessi (5). Koh-
taus tulee tyypillisesti noin puolen vuoden idssi
ja ldhes aina ennen vuoden ikii. Se voi ajoittua

my6s rokotuksen jilkeen, miki aikanaan herit-
ti epdilyn PDT-rokotteen aiheuttamasta enkefa-
lopatiasta. Sittemmin selvisi, ettd rokotuksen
jalkeen vaikeaan epilepsiaan sairastuneilla lap-
silla olikin geneettinen Dravet'n oireyhtyma (6).
Ensimmaiinen kohtausrydppy saattaa varhaistua
rokotteen vuoksi, mutta se ei vaikuta sairauden
my6hempiin kulkuun (7).

Ensimmaisen kohtauksen jilkeen pitkitty-
neet, ajoittain tehohoitoa vaativat toonis-klooni-
set kohtaukset toistuvat herkisti jokaisen kuu-
metaudin tai muusta syysti (helle, sauna) johtu-
van merkittdvin limmoénnousun yhteydessi (5).
Pitkittyneet epilepsiakohtaukset voivat aiheuttaa
pysyvini lisihaittana ohimolohkon sisiosien
vauriota (hippokampuksen skleroosia) (4). Sarja-
kohtauksiin voi liittyd my6s aivoturvotusta, joka
voi johtaa kuolemaan (4,8).

Dravet’'n oireyhtymissd epilepsiakohtauksia
syntyy seki paikallisalkuisella etti yleistyneelld
mekanismilla. Kuumeettomat kohtaukset alkavat
yleensi toisen tai viimeistidin kolmannen ikivuo-
den aikana. Lihes kaikilla potilailla on paikallisal-
kuisia kohtauksia, joissa tyypillinen piirre on kat-
seen ja piin kidntyminen sivulle, jaykistyminen
ja tajunnan himirtyminen (4). Osalle potilaista
tulee myoklonioita ja epétyypillisid poissaolokoh-
tauksia (5). Monilla potilailla havaitaan kohtaus-
ten muuntuminen 4-11 vuoden idssd valveesta
alkavien toonis-kloonisten ja poissaolokohtaus-
ten sijasta yollisiin, tihedsti toistuviin kohtauk-
siin (9). Lyhyiti ja ryppéini tulevia toonisia koh-
tauksia voi olla kymmenii saman yon aikana.

Kohtausten alettua kehitys jatkuu jonkin aikaa
normaalina. Itsenidinen kively ja ensimmaiiset
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TAULUKKO 1.

Dravet’n oireyhtyman kliinisia oireita ja 16ydoksia eri ikdkausina.

1kd Kohtaukset Muut oireet Tutkimusldydokset

3-12 kk Kuumeen tai muun lammonnou-  Kehitys normaalia, ei poikkeavia  EEG ja magneettikuvaus (MK)
sun yhteydessad ilmenevat, yli 15  statusloydoksia normaaleja
minuuttia kestévit, usein status
epilepticukseksi pitkittyvat
kouristuskohtaukset

12kk-4v Kouristuskohtaukset jatkuvat, Aiemmin normaali kehitys alkaa  EEG:ssd voi nakya sekd
useille potilaille tulee paikallisik- hidastua yleistyneita ettd paikallisia
si rajoittuvia kohtauksia, mutta Monille kehittyy ataksiaa ja epileptiformisia ilmioita,
myos myoklonioita ja atyyppisia  nilkkojen jaykkyytta MK: usein normaali,
poissaolokohtauksia voi ohimolohkovaurio mahdollinen
ilmaantua

4-16 v Unesta alkavia toonisia kohtauk-  Lieva-keskiasteinen kehitysvam-  EEG: lahes kaikilla poikkeava,
sia ilmaantuu, paikallisalkuiset maisuus, kdytoshairiot ja voi olla vain yleishirio
kohtaukset ja myokloniat autistiset piirteet yleistyvat MK: usein normaali, ohimoloh-
jatkuvat, poissaolokohtausten Liikkuminen kdmpelod, monella  kovaurio mahdollinen
todenndkéisyys vahenee kyyryasento (crouch)

16 v - keski-ikd Kohtaukset voivat harventua ja Liikkuminen vaikeutuu, kyfosko-  EEG: ldhes kaikilla poikkeava
painottua ydllisiin toonisiin tai lioosi korostuu, osalle parkinso- ~ MK: normaali, ohimolohkovau-
toonis-kloonisiin kohtauksiin nismin piirteitd, puheen rio, isoaivokuoren atrofiaa tai
Kuumeherkkyys lievittyy, epaselvyys ja nielemisvaikeuksia pikkuaivoatrofiaa
mutta ei katoa kokonaan Monilla vaikea-asteinen ENMG: polyneuropatia

kehitysvammaisuus mahdollinen
_

/

lauseet tulevat kuitenkin keskimiirin vihin
myShemmin kuin terveilld lapsilla. Kehityksen
hidastuminen, ataksia ja lisddntyvd motorinen
kémpelyys ilmenevit toisen tai kolmannen iki-
vuoden aikana (5,10). Nilkkoihin voi tulla jiyk-
kyyttd ja klonusta, ja vartalo on usein hypotoni-
nen. Useimmilla potilailla on lapsuus- ja nuo-
ruusiissi korostunut lordoosi. Vihittiin voi ke-
hittyd kyyryasento (crouch) (kuva 1), johon kuu-
luvat lonkkien ja polvien fleksio, lattajalat ja
kyfoskolioosi (11).

Kouluikdin tullessaan lihes kaikki potilaat
ovat vihintiin lievisti kehitysvammaisia. Erilai-
set kiytosongelmat, tarkkaavaisuushiiris ja
autistiset piirteet ovat yleisid. Teini-idssd on kiy-
toshiirioitd ja dlyllisen kehityksen taantumaa,
joka kolmanneksella on lievis, kolmanneksella
keskivaikeaa ja kolmanneksella vaikea-asteista
(12). Oireet ja 16ydokset ikdkausittain on kuvattu
taulukossa (taulukko 1).

Aikuisika

Liikunnalliset vaikeudet pahenevat edelleen
aikuisidssid. Pikkuaivoperdisii oireita esiintyy
noin neljasosalla; ataksia, intentiovapina ja sil-

minliikehairié voimistuvat (13). Kavelyn vai-
keutumiseen myoétivaikuttavat ilmeisesti useat
syyt. Kyfoskolioosi korostuu, ja osalla potilaista
havaitaan 30-40 vuotiaana lievin spastisuuden
lisdksi ekstrapyramidaalipiirteitd: bradykine-
siaa, asymmetristi rigiditeettid seki lyhytaske-
lista kivelyd kompeldin kiintymisin (14,15).
Osalla kivelyn vaikeutumista aiheuttaa motori-
nen neuropatia, jonka syyni lienee natriumka-
navien poikkeava toiminta proksimaalisessa
perifeerisessd hermossa (16).

Nielemisvaikeutta kehittyy joka neljinnelle
potilaalle 3040 vuoden i4ssi (13,17). Dysartri-
nen puhevaikeus etenee niin, ettd kolmella nel-
jastd aikuisesta puhe on vaikeasti ymmarretti-
véi (17). Taustalla ovat suun motoriikan vaikeu-
det, joihin vaikuttavat p4in, kaulan ja vartalon
asennon hallinnan ongelmat. Artikulaation
lisgksi puheen prosodisten ominaisuuksien ja
didnenkorkeuden sdit6 ovat hdiriytyneet.

Myos kielellisen ymmirtimisen ja tuottami-
sen ongelmia kehittyy idn karttuessa kaikille, ja
kognitiivinen hiirié kokonaisuudessaan vaikeu-
tuu (13,18,19). Lievissi kognitiivisissa hiiritissi
nidnvaraiset toiminnot ja visuomotoriikka
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heikentyvit eniten (12). Valtaosalla aikuisena
tunnistetuista potilaista on vaikea-asteinen ke-
hitysvammaisuus, mutta on mahdollista, ettd
lievioireista Dravet’'n oireyhtymii on diag-
nosoitu vihemmin (13). Autismikirjon hiiriét
jatkuvat aikuisidlld, mutta jotkin kiytoshiirio-
piirteet, kuten hyperaktiivisuus, ovat harvinai-
sempia kuin lapsilla (20). Autistisia piirteiti on
kuvattu noin joka toisella potilaalla, mutta
sosiaalisissa tilanteissa selviytyminen ja kiytos
on kuitenkin sujuvampaa kuin muista syisti
johtuvissa autismikirjon hairi6issa.

Ladkehoidoista huolimatta epilepsia jatkuu
tyypillisesti vaikeahoitoisena aikuisiilld, mutta
kohtaukset harvenevat ja alkavat unesta useam-
min kuin lapsena (19). Herkkyys kuumeelle sii-
lyy, mutta sen vaikutus kohtausten tiheyteen ja
vaikeusasteeseen on vihiisempii kuin lapsilla.
Kohtaukset ovat pddosin tyypiltddn paikallisal-
kuisia tajuttomuuskouristuskohtauksia (lyhyitd
toonis-kloonisia kohtauksia) tai tajunnanhimar-
tymiskohtauksia. Noin neljisosalla esiintyy
edelleen myoklonioita tai atyyppisid poissaolo-
kohtauksia (19). Sairauden vaikeusaste vaihte-
lee. Kohtauksia esiintyy yleensi viikoittain tai
kuukausittain, mutta joillakin harvoilla potilail-
la voi olla useita vuosia kestivid taukoja koh-
tauksissa (21).

Lihes kaikilla on aikuisvaiheessa merkittivi
avun tarve; esimerkiksi vain hyvin pieni osa poti-
laista pystyy asumaan itsendisesti (19). Pitka-
aikaisseurantutkimusten mukaan lihes viides-
osa potilaista menehtyy ennenaikaisesti, monet
jo lapsuusidssd (19,21,22). Yleisimmit kuole-

Ldékehoidon térkein tavoite on estda
pitkittyneet epilepsiakohtaukset.
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mansyyt ovat selittimitén dkkikuolema (sudden
unexplained death in epilepsy, SUDEP; 49 %
kuolemista) ja status epilepticus (32 %) (22).

Etiologia ja kliininen diagnoosi

Dravet'n oireyhtymin diagnoosi tehdiin kliini-
sin perustein, mutta taustasyy on geneettinen
(4,5,10). Noin 80 %:lla potilaista todetaan de
novo -mutaatio tyypin I janniteriippuvaisen nat-
riumkanavan alfa-alayksikkoéd koodaavan
SCN1A-geenin toisessa alleelissa. SCN1A-gee-
nivirheen 16ytymisen voidaan katsoa tukevan

Dravet'n oireyhtymin diagnoosia, mutta nor-
maali tulos geenitutkimuksessa ei ole pois sul-
keva. SCN1A-geenivirheisiin voi liittyd myo6s
muuntyyppisid epilepsioita (23,24).

SCN1A-geenivirheessi toiminnaltaan hiiriy-
tyvd Na, 1.1-kanava on aivojen merkittdvin inhi-
bitorisista GABAergisisti interneuroneista laa-
jasti 16ytyvd natriumkanava (25). Se korvaa si-
kiokautena vallitsevan Na,1.3-kanavan ensim-
miisen elinvuoden aikana (25). Hypoteesina
on, ettd hidastunut neurotransmissio GABAer-
gisissd hippokampuksen ja kuorikerroksen in-
terneuroneissa johtaa verkostojen ylidrtyvyy-
teen ja suureen herkkyyteen laukaiseville teki-
joille.

Mutaation periytyminen vanhemmalta on
mahdollista, mutta hyvin harvinaista; Dravet'n
oireyhtymi3d sairastavat henkil6t eivit yleensi
saa jilkeldisii. Potilaan 13hisukulaisilla voi jos-
kus esiintyd kuumekohtauksia tai epilepsiakoh-
tauksia. SCN1A-geenin toimintahiirién vaikeus-
asteella on esitetty olevan yhteytti kliiniseen il-
menemismuotoon (10). Vaikean toimintah4i-
rién ajatellaan johtavan Dravet'n oireyhtymiin.
Osittaisissa geenin toimintahdiridissi voi esiin-
tyd ainoastaan kuumekohtauksia ja keskivai-
keassa toimintahiiriéssi esimerkiksi GEFS+
-epilepsia (genetic epilepsy with febrile seizures
plus). GEFS+ on harvinainen suvuittain esiinty-
vi oireyhtymd, jonka taustalta on 16ytynyt useita
eri geenivirheiti, my6s SCN1A-mutaatioita (24).
Sen kliinisii oireita ovat tavallista myshemmille
idlle jatkuvat kuumekohtaukset ja kuumeetto-
mat epilepsiakohtaukset ilman muita Dravet'n
oireyhtymin piirteita.

My6s muut geenivirheet tai mikrodeleetiot
voivat aiheuttaa Dravet'n oireyhtymin (4,26).
Joissakin geenivirheissi alkuvaiheen oireet ovat
samanlaisia kuin Dravet'n oireyhtymissi, mut-
ta taudinkulku on my6hemmin erilainen; niis-
ti esimerkkeji ovat PCDH19 (vain tytoilld) ja
KCNA2. Mutaation laadun perusteella ei voida
ennustaa yksittdisen potilaan oireyhtymin klii-
nistd kulkua tai vaikeusastetta (25). Kliinisen
diagnoosin saaneista potilaista 15-20 %:1la syy
jad tuntemattomaksi (10).

Alle yksivuotiaan lapsen ensimmadisen yli 15
minuutin kestoisen kuumekohtauksen erotus-
diagnostiikassa pitd aina muistaa akuutin kes-
kushermostoinfektion mahdollisuus. Mikili sel-
laista ei todeta, voi jo tissé vaiheessa heriti alus-
tava epiily Dravet'n oireyhtymisti (27). Epdily
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vahvistuu, jos pitkittyneet kuumekohtaukset al-
kavat jo puolen vuoden iissi tai siti ailemmin,
toistuvat ensimmadisen ikdvuoden aikana, ovat
episymmetrisid tai puolta vaihtavia tai jos nii-
den jilkeen todetaan ohimenevi voimattomuus
toisen puolen raajoissa (ns. Toddin pareesi).

Myshemmilld i4lld Dravet’'n oireyhtymin
epiilyn herittivit vaikeaa epilepsiaa sairastavan
kehitysvammaisen potilaan liikehiiriot ja kyyry-
asento (18). Taustalta voi l6ytyd vaikeiden kuu-
mekohtausten historia. Useiden ja varhain il-
maantuvien kohtaustyyppien perusteella
potilaalla saattaa olla virheellinen Lennox—
Gastaut’n oireyhtymin diagnoosi, jossa ei kui-
tenkaan yleensd todeta liikehiirisiti tai parkinso-
nismin piirteitd (14).

Interiktaalinen EEG on sairauden alkuvai-
heessa normaali. Myshemmin EEG:ssi voidaan
todeta erilaisia epileptiformisia ilmibitd ja taus-
tatoiminnan hidastumista, mutta EEG voi pysyi
pitkdin normaalinakin (10). My6skiin varhais-
vaiheen magneettikuvauksessa ei yleensi todeta
poikkeavaa. Myshemmalli idlld voidaan ndhda
ohimolohkon sisdosien vauriota (hippokampu-
satrofiaa) tai epidspesifisid 16ydoksid, kuten
isoaivojen kuorikerroksen tai pikkuaivojen atro-
fiaa (4,13).

Epilepsian hoito

Lidkehoidon tirkein tavoite on estid pitkittyneet
epilepsiakohtaukset ja niiden aiheuttamat sekun-
daarivauriot. My6s muuntyyppisid kohtauksia
voidaan vihentii ja lieventid, joskin kohtaukset-
tomuuden saavuttaminen on harvinaista (28).

Ensimmiiseksi ldikkeeksi on vakiintunut
valproaatti, ja seuraavaksi ladkitykseen liitetdin
klobatsaami ja sen jilkeen stiripentoli (29). Ta-
min ladkeyhdistelmin tehosta on saatu vahva
niytté satunnaistetussa vertailututkimuksessa
(30): kohtaukset vihenivit alle puoleen 15:114
21:std stiripentolia saaneesta potilaasta, kun
lumeryhmissd samaan piisi 1 potilas 20:std
(p < 0,0001, NNT =2).

Stiripentoli on Dravet'n oireyhtymin hoitoon
hyviksytty harvinaisldike. Sen teho perustuu
osittain klobatsaamin aktiivisen metaboliitin
norklobatsaamin pitoisuuden suurenemiseen
ja osaksi stiripentolin omaan GABAergiseen
vaikutukseen (31). Stiripentolilla on paljon hait-
ta- ja yhteisvaikutuksia, mutta kun ne otetaan
hoidossa huomioon, lidke on pitkiaikaiskiytos-
sd hyvin siedetty (28). Valproaatin, klobatsaa-

Korostunut lordoosi ja lieva kyyryasento
16-vuotiaalla Dravet’n oireyhtymaa
sairastavalla nuorella.

min ja stiripentolin yhdistelmilld saadaan sarja-
kohtaukset estetyksi kokemuksemme mukaan
lahes kaikilta potilailta, joten diagnoosin selvit-
tyd sen kiyttGonottamisessa ei pitdisi viivytelld.
Laikeyhdistelmin teho siilyy useimmilla poti-
lailla ainakin koko lapsuusiin (28). Dravet'n oi-
reyhtymille spesifinen epilepsialdikitys auttaa
myds potilaita, joilla ei ole SCN1A-geenimutaa-
tiota (2), mika korostaa varhaisen kliinisen diag-
noosin merkitysti.

Avoimista prospektiivisista tutkimuksista on
saatu viitettd siithen, ettd topiramaatista ja levetira-
setaamista voi olla hy6tyd Dravet'n oireyhtymin
hoidossa (32,29). Erityisluvanvaraista bromidia
(33) voi kokeilla sellaisille potilaille, joille ei muu-
ten saada tyydyttivai hoitotulosta. Natriumkana-
van salpaajat, erityisesti fenytoiini, karbamatsepii-
ni ja okskarbatsepiini, mutta my6s lamotrigiini,
yleensi lisddvit tai vaikeuttavat kohtauksia (29).
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Oireyhtymin mukaisesti muutetun laikityk-
sen vaikutuksista pitkiin sairastaneilla aikuisilla
tiedetddn hyvin vihin. Pitkdaikaisseurantaa 13-
kemuutosten jilkeen on raportoitu vain kolmes-
ta potilaasta; kaikilla heilld kohtaukset vihenivit
ja kahdella my6s toimintakyky koheni (13).

Kannabidiolin tehoa Dravet'n oireyhtymassi
on hiljattain selvitetty satunnaistetussa kaksois-
sokkotutkimuksessa (34). Aiempaan laikityk-
seen lisittiin 120:1le Dravet'n oireyhtymii sai-
rastavalle 2-18-vuotiaalle potilaalle joko kanna-
bidioli 20 mg/kg/vrk tai lumeldike. Potilaat,
joilta kohtaukset vihenivit alle puoleen, eivit
lukumaiirdltddn eronneet tilastollisesti merkit-
sevisti eri ryhmissd (43 % vs. 27 %, p = 0,08),
mutta kohtausten lukumiirin mediaani piene-
ni kannabidioliryhmissi merkitsevisti (12,4:sta
5:een kuukaudessa) lumeryhmiin (14,9:sta
13:een) verrattuna (p = 0,01). Vakavia haittavai-
kutuksia ilmeni 10 potilaalla kannabidioliryh-
missi ja 3:lla lumeryhmissi. Tutkimuksessa
kiytettyd puhdasta kannabidiolia ei toistaiseksi
ole saatavilla Suomessa. Toinen mahdollisesti
tulevaisuudessa hyodylliseksi osoittautuva ladke
on fenfluramiini (35).

Kohtausten ensiapuhoitona kiytetdin posken
limakalvolle annosteltavaa midatsolaamia tai
rektaalisesti annettavaa diatsepaamia, kuten
muillakin potilailla. Stiripentoli estid voimak-
kaasti midatsolaamin metaboliaa, ja siksi stiri-
pentolia kiyttivin potilaan toipuminen midat-
solaamiannoksen jilkeen voi olla tavanomaista
hitaampaa ja toistuviin annoksiin liittyy tavallis-
ta suurempi hengityslaman vaara.

Aikuisvdestéssd on todenndkoisesti
diagnosoimattomia Dravet-potilaita.
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Dravet'n oireyhtymii sairastavien potilaiden
status epilepticuksen hoidosta on hyvin vihin
tutkimustietoa (29). Akuuttitilanteissa bentso-
diatsepiinit ovat ensisijaisia kuten muillakin
potilailla. My6s valproaattia, levetirasetaamia ja
barbituraatteja (fenobarbitaali tai tiopentaalibo-
lukset) voi kiyttid. Fosfenytoiinista tai fenytoii-
nista ei yleensi ole apua. Potilaille kannattaa
laatia yksilsllinen pitkittyneiden kohtausten
hoito-ohje, joka voidaan toteuttaa lihimmin
sairaalan pdivystyspoliklinikalla.

Aikuisten Dravet-potilaiden hoitokidytinnot
perustuvat valtaosin muiden epilepsiasairauk-
sien hoidossa saatuun tutkimusniyttoon lidke-
vasteesta seki lapsipotilaiden hoitotuloksiin.
Nyrkkisddnnén mukaan useat kohtaustyypit
puoltavat yleistyneen epilepsian lidkehoitojen
kiytt6d ja varovaisuutta paikallisalkuisten epi-
lepsioiden hoitoon suunnatuissa vaihtoehdois-
sa (29,32). Stiripentolin kiytostd on kuvattu ole-
van hy6tyd myo6s aikuisille, mutta seurantatie-
toa on vield niukasti (35). Lidkehoidon hy6tyjen
ja haittojen toistuva uudelleenarviointi on ai-
heellista, koska epilepsia niyttid yleensi jonkin
verran lieventyvin potilaan aikuistuessa (19,21).

Lidkkeettomiin hoitomahdollisuuksiin kuu-
luu ketogeeninen ruokavalio, joka avoimen tut-
kimuksen perusteella lieventdi tai harventaa
kohtauksia yli puolella potilaista (37); tima vas-
taa my6s omaa kokemustamme Dravet'n oire-
yhtymin ruokavaliohoidosta. Avoimien seuran-
tatutkimusten hoitotuloksista tehdyn 68 poti-
laan meta-analyysin perusteella keskimiirin
puolet Dravet-potilaista saattaa hyotyd vagusher-
mostimulaatiosta (38).

Muu hoito ja hoidon porrastus

The Dravet Syndrome Foundation -sddtién suo-
rittaman kyselytutkimuksen (39) perusteella
varhaisvaiheen vaikeiden kohtaustilanteiden jil-
keen runsaasti huolta ja hoidon tarvetta aiheut-
tivat mm. unihdiriét, huono ruokahalu, huono
puhekommunikaatio, autistiset piirteet, muut
kiyttiytymisen hiiriot, kivelyvaikeudet ja muut
motoriikan hiiriot. Oireyhtymin moninaiset ar-
kielimin sujumiseen vaikuttavat oireet tulisi
huomioida lapsipotilaiden perheiden tuen tar-
vetta arvioitaessa. Lisdksi tarvitaan opetuksen ja
my6hemmin asumisen tukitoimia. Sairauden
ennusteen tunteminen antaa realistisen pohjan
tuentarpeen arviointiin. Muutosvaiheissa tarvi-
taan toimintakyvyn tarkempaa tutkimista fysio-,
toiminta- ja puheterapeuttisin arvioin. Joitakin
ongelmia voidaan helpottaa tavoitteellisilla 133-
kinnillisen kuntoutuksen jaksoilla.

Vaikeasta tarkkaavaisuushiiriosti kirsivit
Dravet'n oireyhtymii sairastavat lapset ja nuo-
ret voivat kokemuksemme mukaan hy6tyd me-
tyylifenidaattildakityksestd. Myos vaikeissa kay-
toshiirivissd voi ladkehoidosta, esimerkiksi ris-
peridonista, olla apua kuten muillakin kehitys-
vammaisilla henkil6illd (40). Liikehiirisitikin
on yritetty hoitaa yksittdisissd tapauksissa (15).
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Dravet'n oireyhtymii sairastaville potilaille
tulee antaa normaalin rokotusohjelman mukai-
set rokotukset. Hoitavan ladkdrin on hyvi tar-
kistaa rokotusten saanti, koska aiemmat koke-
mukset vaikeista kohtauksista rokotuksen jal-
keen ensimmiisten ikidvuosien aikana ovat jos-
kus johtaneet aiheettomaan rokotuskieltoon.
Rokotusreaktion hoitoon on hyvi varautua kuu-
meliikkeelld ja antaa herkisti ensiapuliiketti,
jos kohtauksia ilmaantuu.

Dravet'n oireyhtymi on harvinaissairaus, jo-
hon liittyy vaikean epilepsian lisiksi paljon mui-
ta neurologisia ongelmia. Oireyhtymii sairasta-
via lapsia on alettu luotettavammin tunnistaa
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vasta viime vuosina. Aikuisviestdssd on toden-
nikéisesti paljon diagnosoimattomia Dravet-po-
tilaita, joiden oireenmukaista hoitoa diagnoosin
selvidminen helpottaisi. Hoitavassa yksikdssa
tulee olla riittivid asiantuntemusta ja valmiutta
arvioida hoitoa, siitii epilepsialdikitysti ja te-
hostaa muita hoito- ja tukimuotoja potilaan ti-
lanteen muuttuessa iin myoti. Hoidossa ja seu-
rannassa tarvitaan konsultaatioita ja moniam-
matillista yhteisty6td sekd toimintakdytintojen
ja tydnjaon sopimista lastenneurologian, neuro-
logian, kehitysvammaliddketieteen ja peruster-
veydenhuollon kesken. @

Dravet syndrome — a rare but underdiagnosed neurological disease
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Dravet syndrome
— a rare but underdiagnosed neurological disease

Intractable epilepsy is the most prominent feature of Dravet syndrome especially in early childhood, but most
patients also show severe cognitive and motor impairment.

The characteristic first symptom of the disease is a prolonged epileptic seizure or status epilepticus provoked
by fever and infection in a previously healthy infant. Other seizure types emerge in the second or third year. The

epilepsy remains difficult to treat in most patients through adulthood.

Detection of the syndrome is important as appropriate choice of antiepileptic drug treatment prevents episodes
of status epilepticus and alleviates neurological symptoms in all age groups.

The predominant aetiology is a de novo mutation in the SCN1A gene encoding a subunit of the voltage gated
sodium channel in nerve cells.
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