Het syndroom van Dravet: [ 5 e
de belangrijkste informatie

P gaat gepaard met moeilijk behandelbare epileptische aanvallen
Het syndroom van P een levenslange aandoening die een aanzienlijke impact heeft op Het syndroom

Dravet: een zeldzame de kwall’@t van le_ven (Qol) van patiénten en van Dravet kan
hun familieleden3-°

neuro"og_'SChe P begint in de kindertijd, meestal in het eerste levensjaar me;r‘l’:;re(:;n
aandoenmgl'z P zal de ontwikkeling beinvloeden g

P reageert niet goed op behandeling (behandelingsresistent)

Gaat gepaard met

verschillende
soorten @anhvallen’

Hoe vaak komt het voor:

op de op de

Een genetische test kan helpen 5 10 : .
om de diagnose te bevestigen®® n % vande gevallen is erfeljk

van de gevallen is
van de kinderen die zin 90-95% <pontaen ontstamnt =
gediagnosticeerd met het
syndroom van Dravet,
heeft een mutatie (afwijking)

in het SCN1A-gen?

De diagnose wordt gesteld op basis van
klinische evaluatie, vaak aangevuld met
genetisch onderzoek?®

De meest voorkomende soorten aanvallen zijn:>2°-%

begint met stijfheid in armen en benen, gevolgd door schokkende

Gegeneraliseerd tonisch-clonisch bewegingen in armen, benen en hoofd en bewustzijnsverlies

plotselinge spiersamentrekkingen die leiden tot onvrijwillige,

Myoclonisch korte, schokkende bewegingen.

Hemiclonisch aanvallen in één kant van het lichaam

Tonisch stijfheid in armen en benen

Clonisch schokkende bewegingen in armen, benen en hoofd

Tonisch-atonisch de spieren in het lichaam worden stijf en ontspannen zich daarna

Focaal met duidelijk waarneem- begint op één plek in de hersenen en de getroffen persoon blijft
bare motorische verschijnselen bij bewustzijn

verlies van bewustzijn en staren zonder te reageren op

Absences (afwezigheidsaanvallen) de omgeving




Grote kans op diagnose in het eerste
levensjaar, op basis van langdurige
koortsgerelateerde aanvallen die vaak met
spoed moeten worden behandeld.

Aanvallen houden aan, voornamelijk in de

slaap in de vorm van gegeneraliseerd tonisch-
clonische aanvallen. Progressieve verergering op
volwassen leeftijd omvat bewegingsstoornissen,
tremoren en parkinson-achtige symptomen.
Andere soorten aanvallen kunnen verminderen,
maar volwassenen kunnen andere gezondheids-
problemen krijgen als gevolg van het syndroom van
Dravet. Bij ongeveer een kwart van de patiénten
wordt de botdichtheid lager, waardoor het risico
op fracturen toeneemt. Bij de meeste volwassenen
is sprake van ernstige verstandelijke beperking en
gedragsproblemen.

S U D E P (‘'sudden unexpected death

in epilepsy’, oftewel ‘plotse onverwachte dood
bij epilepsie’). Dit risico moet dan ook worden
besproken met een medisch zorgverlener?-3

Motorische aanvallen
worden frequenter, getriggerd door
omgevingsfactoren. Er kunnen andere soorten
aanvallen optreden, zoals myoclonische aanvallen
of absences. Kinderen kunnen moeite krijgen met
het codrdineren van bewegingen, spierspanning
verliezen en minder behendig worden. Er ontstaat
een ontwikkelingsachterstand.

Aanvallen duren korter, worden minder frequent
en treden ook op in de slaap. Er kunnen tonische
aanvallen optreden, waarbij patiénten met mildere
vormen één episode per jaar hebben. Patiénten
ontwikkelen een voorovergebogen manier van
lopen en zijn vaak afhankelijk van iemand om op
te steunen of een rolstoel. Er is vaak sprake van
cognitieve stoornissen.

Bij kinderen met Dravet wordt het risico op SUDEP
geschat op enkele gevallen per 1.000 patiéntjaren.

Ter vergelijking: bij andere vormen van epilepsie in de
kindertijd is dat ongeveer 0,2 per 1.000 patiéntjaren323

Aanvallen bij het
syndroom van Dravet™

Aanvallen kunnen
worden getriggerd door
dagelijkse situaties®’

Veranderingen in lichaamstemperatuur
Hevige emoties of spanningen
Zonlicht, lichtflitsen of patronen

Andere kenmerken van het
syndroom van Dravet:342 @

Cognitieve problemen %

=7

Motorische en gedragsstoornissen die
verergeren naarmate de patiént ouder wordt

van de volwassen broers of
zussen is al eens behandeld
voor een klinische depressie*

Beginnen in het eerste levensjaar

Ontstaan bij een zich normaal
ontwikkelende baby

Zullen herhaaldelijk voorkomen

Kunnen soms langdurig zijn (Tonisch-
clonische aanvallen die langer dan
5 minuten duren zonder herstel
worden tegenwoordig beschouwd
als status epilepticus. Vroeger lag
die grens bij 30 minuten, maar
tegenwoordig wordt eerder ingrijpen
aanbevolen om complicaties te
voorkomen)+°

van de mantelzorgers ervaren
gevoelens van van stress, angst,
vermoeidheid en sociale isolatie®®

Slaap: slaapproblemen verergeren de aan-
vallen en meer aanvallen leiden tot minder
slaap. Zo ontstaat een vicieuze cirkel.

Impact op familieleden
en mantelzorgers

De zorggerelateerde verantwoordelijkheden
kunnen een grote invloed hebben op het
dagelijks leven*

Voeding: moeilijkheden
met eten.

Aspecten van
het dagelijks
leven van
patiénten met
het syndroom
van Dravet:*

van de broertjes en
zusjes in de leeftijd
van 9-12 jaar is
bezorgd of bang
als hun broertje of
zusje een aanval
heeft*

werkt niet meer
vanwege hun
verantwoordelijk-
heden als mantel-
zorger?*

Verstoorde gang: kan de
zelfstandigheid van de

patiént beinvioeden Het leven van patiénten met het syndroom

van Dravet en dat van hun mantelzorgers
en familieleden wordt direct en indirect beinvloed
door de lichamelijke en emotionele tol die

Zindelijkheidstraining: patiénten de ziekte eist

worden laat zindelijk, blijven
soms incontinent

van de broertjes en zusjes

in de leeftijd van 9-12 jaar is
bang dat hun broertje of zusje
misschien doodgaat**

School: patiénten missen veel school,
hebben extra ondersteuning nodig of
volgen aangepast onderwijs

van de mantelzorgers is bezorgd over de
emotionele impact op broertjes of zusjes van
kinderen met het syndroom van Dravet?®
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