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DRAVET SINDROMAS: DIAGNOSTIKA, GYDYMO
TENDENCIJU APZVALGA BEI 5§ KLINIKINIU ATVEJU
ANALIZE

Darbo autoré. Urté ANDRIUSAITYTE (VI kursas).

Darbo vadové. Dr. Riita PRANINSKIENE, VU MF Klinikinés medicinos institutas,
Vaiky ligy klinika.

Darbo tikslas. Atlikus literatlros apzvalgg pristatyti pagrindinius Dravet sindromo
diagnostikos aspektus, iSanalizuoti naujausias gydymo rekomendacijas bei pateikti
penkis genetiskai patvirtintus Dravet sindromo atvejy pavyzdZius.

Jvadas. Dravet sindromas (DS) yra reta ir sunki epilepsiné encefalopatija, sukelta
patologinio SCN1A geno varianto, laikoma viena sunkiausiy genetiniy epilepsijos formy.
Dravet sindromas daZniausiai pasireiskia pirmaisiais gyvenimo metais generalizuotais
toniniai —kloniniais traukuliais, uZsitesianciais iki epileptinés biklés bei provokuojamais
padidéjusios kiino ar aplinkos temperatiros. 2 — 4 gyvenimo metais Dravet sindromui
bldinga progresuojanti epilepsiné encefalopatija, kuri reiskiasi kognityviniy funkcijy,
judéjimo, miego sutrikimais.

Atvejy aprasymai. Vidutinis nagrinéty pacienty traukuliy pradZios amzius - 5,4
meénesiai (amziui svyruojant nuo 3 iki 11 ménesiy), 40 % pacienty pirmieji traukuliai
prasidéjo kars¢iavimo fone, patologiniy pakitimy elektroencefalogramoje (EEG) nebuvo
registruota. Ligos pradZioje, iki paskiriant gydyma medikamentais, visiems pacientams
traukuliai tesdavosi iki epilepsinés baklés. Pradéjus medikamentinj gydyma, traukuliy
pasireiskimo daznis buvo nuo 1-5 iki 8—12 karty per ménesj. Ligai progresuojant, vi-
siems pacientams registruoti pakitimai EEG: pavieniai polizidininiai pikas-létoji banga
kompleksai (100 % pacienty) bei generalizuotas epilepsinis aktyvumas (60 % pacienty).
Pacientams atlikus galvos magnetinio rezonanso tyrimg ir/ar galvos kompiuterinés
tomografijos tyrimus pakitimy nerasta. Elgesio bei kognityviniai sutrikimai buvo ste-
bimi 80 % pacienty. 4 iS 5 pacienty stebimi specifiniai judesiy sutrikimai, tokie kaip
ataksiska eisena, sutrikusi koordinacija ir ranky tremoras. Trims pacientams (60 %)
stebéti miego ir budrumo ritmo sutrikimai, vienam pacientui diagnozuotas netipinis
autizmas. Trijy pacienty raida papildomai jvertinta pagal DISC (angl. Diagnostic In-
ventory for Screening Children) skale, stebimas aiSkus rysys tarp vyresnio pacienty
amziaus ir progresuojancio raidos atsilikimo. Visiems pacientams taikoma individuali
polifarmakoterapija, daZniausiai taikomas trijy medikamenty derinys. Visiems paci-
entams taikoma politerapija pirmojo (valproatai), antrojo (stiripentolis, klobazamas,
topiramatas) bei treciojo (levetiracetamas) pasirinkimo medikamentais — tokie gydymo
pasirinkimai atitinka Europoje pateikiamas gydymo rekomendacijas, taciau nepaisant
daugéjanciy retrospektyviniy tyrimy, jrodanciy gydymo efektyvuma, kol kas nei vie-
nam i$ pacienty nebuvo taikytas gydymas kitais, jvardijamais kaip antro pasirinkimo,
vaistais — kanabidioliu, fenfluraminu, ar ketogenine dieta.
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ISvados. Nagrinéty pacienty klinikiniai poZzymiai atitinka dazniausig literatroje
aprasoma Dravet sindromo fenotipa. Kaip ir nurodoma literatlroje, dazniausiai apra-
arba generalizuotais toniniais — kloniniais traukuliais, progresuojanciais iki epilepsinés
baklés. Ligos eigoje traukuliy pobidis ir daznis isliko jvairus. Literatlroje nurodoma, jog
beveik dviems trec¢daliams pacienty pirmieji epilepsiniai traukuliai pasireiskia karscia-
vimo fone, tuo tarpu nagrinéty pacienty atveju kars¢iavimas pasireiské tik maziau nei
pusei pacienty, taciau reikSmingai siejosi su tolesniais priepuoliy pasikartojimais. Kaip
ir minima literatdroje, aprasyty pacienty raida DS pradZioje nebuvo sutrikusi, taciau
psichomotorinis pacienty vystymasis Zymiai |étéja vyresniame amziuje, pasireiskia
specifiniu misriu raidos sutrikimus, kurj lydi judesiy ir miego sutrikimai. Atsizvelgiant j
tai, jog Dravet sindromo gydymas toliau aktyviai tiriamas, skatintina apsvarstyti naujy,
Siuo metu tiriamy literatliroje aprasomy medikamenty (fenfluramino, kanabidiolio)
jvedima j taikomas gydymo schemas bei nemedikamentinio gydymo (ketogeninés
dietos) taikyma. Atlikus daugiau tyrimy, verta svarstyti apie Dravet sindromo gydymg
taikant ir chirurgines intervencijas.

Raktazodziai. Dravet sindromas; sunki kadikiy miokloniné epilepsija; SCN1A
mutacija; epilepsijos gydymas.
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