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Epilepsievormen en hun beloop op
diverse leeftijden:

De gevolgen van een epileptische

encephalopathie in al haar aspecten

Boudewijn Gunning
Basiscursus Epilepsie 25-3-2010
Thema Chronische epilepsie, medische aspecten
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Epileptische encephalopathieén zijn aandoeningen & cemposaegne
waarbij de neurologische achteruitgang in hoofdzaak
het gevolg is van de epileptische activiteit
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in de vorm van frequente of heftige aanvallen of
nagenoeg continue interictale epileptiforme activiteit
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encephalopathies
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convulsive
status
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diagnostiek door de epileptoloog
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Neonataal: Ohtahara syndroom

Early myoclonic encephalopathy

1¢ levensjaar: syndroom van West

Malignant with migrating partial sz
Dravet syndroom

Myoclone status bij niet-progr. enc.
Myoclonisch-astatische epilepsie
Lennox-Gastaut syndroom

Voor 10¢ jaar: Landau-Kleffner en CSWS

Voor 5¢ jaar:
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diagnostiek door de epileptoloog

8 : . William James West
1¢ levensjaar: syndroom van West 1794-1848
Malignant with migrating partial sz
Dravet syndroom €—

—* Myoclone status bij nieffs

Dr. Harry Angelman
1915 - 1996 Charlotte Dravet
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Hermann Doose William Lennox
1927 - 1884-1960

Henri Gastaut

William Landau 1915-1995

Voor 5¢ jaar: Myoclonisch-astatische epilepsie
Lennox-Gastaut syndroom

Voor 10¢ jaar: Landau-Kleffner en CSWS
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Voor 10¢ jaar: Landau-Kleffner en CSWS
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Voor 5¢ jaar:

#ie 1,




cD KL5-9€H (X-linked cyclin-dependent kinase-like 55}:"""”"""“"’
meisjes met een atypische vorm van Rett-syndroom
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Indicatie bij: infantiele spasmen + MR + Rett-kenmerken.

Rett: vnl meisjes, na vrijwel normale ontwikkeling regressie sociale,
motorische en communicatieve vaardigheden, handstereotypieén,
microcefalie en autonome stoornissen en/of epilepsie. Er is een
Rett-variant die begint met epilepsie voordat de regressie inzet.

West syndroom: meestal sporadisch, klein deel mutatie ARX-gen
(X-linked infantiele spasmen), soms SCN1A. Indien Rett-kenmerken
en MECP2-negatief, dan onderzoek op CDKL5. Tenslotte SNP-array.

Kliniek: debuut epilepsie < 5 m, forse hypotonie, 50% infant. spasmen,
doorgaans ook myoclonieén, 50% microcefalie, handstereotypieén, MR,
spraak en oogcontact beperkt, g-o-reflux, tandenknarsen, irr. resp.

PCDH19 is het gen betrokken bij EFMR  §xempennacone
(epilepsy, female-restricted, with mental re'rardcéion)

en kan een Dravet-achtig syndroom geven (PCDH19-DS)
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Meisje 10 jaar, school voor ZMLK:

ongecompliceerde start, vanaf leeftijd 7 m retardatie en autisme,
vanaf leeftijd 12 m aanvalletjes van 90 sec. met staren, cyanose,
speekselvloed, urineincontinentie, steeds uitgelokt door koorts,
snel aanvalsvrij met VPA, na 2 j afgebouwd, jaren zonder
medicatie 3-4/ een aanval, vanaf 7 jaar ook myoclone aanvallen.
Geen SCN1A-mutatie, daarom op zoek gegaan naar PCDH19.

Klinische verschillen met Dravet syndroom:

- iets later debuut (7.5-12 m)

- niet vaak myoclonieén, atypische absences of fotosensitief

- slechts 50% status epilepticus en minder vaak onbehandelbaar
- de verstandelijke beperking is iets minder diep

- Dravet 25% SCN1A-neg. = 25% PCDH19-DS (EFMR is breder)
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Epileptische encephalopathieén:
ernstige gevolgen in termen van
cognitie, gedrag en motoriek

In de ontstaanswijze kan het accent liggen op:
e Zware en frequente aanvallen

e Interictale epileptiforme afwijkingen

e Onderliggend lijden
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Als het lukt:
Convulsieve status epilepticus te voorkomen
Interictale epileptische activiteit terug te dringen
Het onderliggend lijden te behandelen

Wat gebeurt er dan met IQ en gedrag?
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Zuurstofsaturatiemeting door pulsoximetrie
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Hoe voortijdig overlijden te voorkomen?
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Ongelukken door en na aanvallen (verdrinking)
De complicatie van een aanval (verstikking)

Het onderliggend lijden (stofwisselingsziekte)
Sudden Unexpected Death in Epilepsy *

Status epilepticus (gegeneraliseerd, convulsief)
Suicide (depressie, psychose)

7. Fatale bijwerkingen van de behandeling (KD QTc)
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* “The sudden, unexpected, nontraumatic, nondrowning death
in an individual with epilepsy, witnessed or unwitnessed, in
which postmortem examination does not reveal an anatomical
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SCN1A-gen komt ook in het hart tot expressie
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NomAEKS e Idea League ieder jaar
R paar kinderen SUDEP.
P Stoornis ritme/geleiding?
I Kindercardiologisch
pe— onderzoek, ECG, Holter.

Prolonged QT EKG

PROLONGED QT
INTERVAL

Variabiliteit hartfrequentie,
lengte QT-interval (kans
op ventrikelfibrilleren)
Relateren aan SCN1A-

Toenemende flexie heup en knieén
met dorsoflexie van de voet

Op den duur o.m. heupdysplasie
Relatie met obtundation status?

X 14;6 jaar, debuut Dravet 6 m

Met obtundation status van laatste
jaren gaat hij hard achteruit

Als NVS onvoldoende verbetering
geeft dan methylprednisolon 5 dagen

or toxicological cause for the death” (Nashef, 1997) Figure 1 mutatie
sKempenhueghe ‘ Kempenhaeghe
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Dravet: lopen gaat achteruit in de adolescentie it e s
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Dank u voor uw aandacht!




