
 626  VIDENSK AB Ugeskr Læger 172/8  22. februar 2010

KASUISTIK

Odense Universitets-

hospital, H.C. Andersen 

Børnehospital, 

Gentofte Hospital, 

Pædiatrisk Klinik 

Gentofte, og Odense 

Universitetshospital, 

Klinisk Genetisk Afdeling

 

Diagnostik af Dravets syndrom

Overlæge Lars Kjærsgård Hansen, overlæge Niels Henrik Rasmussen & overlæge Lilian Bomme Ousager

Dravets syndrom (DS) blev beskrevet af Charlotte 
Dravet første gang i 1978 [1, 2]. Syndromet har 
også tidligere været kaldt severe myoclonic epilepsy in 
infancy. International League Against Epilepsy (ILAE) 
anvender navnet »Dravets syndrom« [3]. Vi beskriver 
to børn med DS, som fik diagnosen etableret ved fund 
af mutationer i genet for neuronernes spændingsaf-
hængige natriumkanal (SCN1A). 

DS bør indtil etårsalderen mistænkes ved tidligt 
optrædende, hyppige og langvarige feberkramper in-
klusive status epilep ticus (SE), samt ved halvsidige 
anfald, myoklonier, fokale anfald samt ved provoka-
tion af feber og varmt bad. I andet leveår begynder 
barnets psykomotoriske udvikling at blive påvirket, 
og i de næste år kan i tillæg ses kloniske anfald, myo-
klonier, atypiske absencer, komplekse partielle anfald 
evt. som partiel status og fotosensitivitet. DS er rela-
tiv sjældent, men med fører et stort hospitaliserings-

behov. Tidlig diagnose af DS er vigtig af hensyn til 
behandling og prognose. 

SYGEHISTORIER

I. En 14-årig pige, som var rask indtil seksmåneders-
alderen, hvor hun debuterede med behandlingsre-
fraktær febril SE af otte timers varighed. Der blev 
startet behandling med valproat. Fra 6-12-måneders-
alderen havde hun fire behandlingsrefraktære febrile 
SE. Fra 1-2-års-alderen tilkom få myoklonier i højre 
ben og 16 generaliserede tonisk-kloniske krampetil-
fælde (GTK), heraf enkelte afebrile. Elektroencefalo-
grafier (EEG) og magnetiske resonans (MR)-skannin-
ger af hjernen var normale. Fra to- til tiårsalderen 
forsøgtes hun behandlet med seks forskellige anti-
epileptika inklusive lamotrigin. To gange blev keto-
gen diæt søgt initieret. Anfaldene var absencer, 
komplekse partielle anfald og GTK af 2-15 minut-
ters  varighed (sidstnævnte ca. to månedligt) og 
1-2 SE  årligt. Der vurderedes at være nogen virkning 
af  behandlingen i perioden 10-14 år med levetiraze-
tam, clobazam og topiramat. Pigen går nu i special-
skole. Hendes IQ er under 50. Dna-analyse har vist 
mu tation i exon 19 i SCN1A-genet, c.3733C > T 
(p. R1245X); præmaturt stop af transskription (Uni-
versity Medical Center, Utrecht, Holland) (Figur 1).

II. En 3,5-årig dreng med anfald fra firemåneders-
alderen, som i starten havde febrilt udløste langva-
rige GTK af typisk ca. ti minutters varighed. Senere 
tilkom myoklonier i arm eller ben, atoniske anfald 
med hovednik og fald, atypiske absencer, halvsidige 
anfald inklusive få tilfælde af Todds parese, og dertil 
en meget udtalt feberfølsomhed. Han var indlagt 29 
gange, heraf 15 gange med SE. MR-skanninger af 
hjernen var normale. EEG var normalt to gange, men 
i andet leveår var der generaliserede udladninger af 
spikes og langsom aktivitet. Der sås fra treårsalderen 
en let udviklingshæmning. Han var medicinsk intrak-
tabel trods behandlingsforsøg med seks antiepilep-
tika i forskellige kombinationer, senest levetirazetam, 
etosuccimid, zonisamid og ketogen diæt samt perio-
disk fast antipyreticum med aktuelt kun få GTK pr. 
halvår. Dna-analyse viste frameshift-mutation i exon 
26 i SCN1A genet, c.5147delG (p.C1716fs), som 
medfører, at et defekt eller intet protein dannes 
(Figur 1). 
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FIGUR 1

A. SCN1A-genet, med de 26 exoner angivet med rødt. Mutationer fundet i de to cases er markeret 

med pile. B. Natriumkanalens α-subunit (SCN1A-proteinet), består af fire domæner, der hver

består af seks transmembrane segmenter. Cirklerne på figuren (sort) viser lokalisationen af muta-

tionerne fundet i de to cases. Mutationen i Case 1 giver anledning til præmaturt stopcodon, mens

mutationen i Case 2 giver anledning til ændret læseramme.
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DISKUSSION

Begge børn er eksempler på den meget store anfalds-
belastning og det betydelige hospitaliseringsbehov, 
der er forbundet med DS. Børnene har begge anfalds-
betinget epileptisk encefalopati [4], de fik foretaget 
gendiagnostik i 13-års- henholdsvis treårsalderen. 
Det ældste barn havde i en længere periode været i 
uhensigtsmæssig behandling (lamotrigin). Mutatio-
nerne hos vore to patienter er meget sandsynligt de 
novo-mutationer, og de medfører manglende eller 
defekt proteinprodukt fra den muterede allel. Geno-
type-fænotype-studier har dog ikke vist sikker sam-
menhæng mellem mutation og sygdommens svær-
hedsgrad. Det anbefales at foretage en genetisk test 
baseret på den begrundede mistanke tidligt i forløbet 
frem for at vente en årrække [5]. Man vil ved bekræf-
tet diagnose spare barnet for uhensigtsmæssig medi-
cinering samt omfattende neuroradiologiske og me-

taboliske udredninger. Dertil vil man kunne yde en 
relevant genetisk rådgivning og endelig håbe, at 
prognosen tegner bedre ved velbegrundede behand-
lingstiltag. Der skal i øvrigt henvises til statusartikel 
om emnet.
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Kontinuerlig venovenøs hæmofiltration
ved svær hypotermi

Afdelingslæge Jane Stab Nielsen & overlæge Torben Gilsaa

Accidentiel hypotermi (AH) er en katastrofesituation, 
der kræver aktiv kontrolleret opvarmning for at 
undgå kardielle arytmier og død. De hyppigst fore-
kommende risikofaktorer er alkohol- eller medicinin-
toksikation samt mentale sygdomme [1, 2]. AH 
 defineres som en utilsigtet nedsættelse af kerne-
temperaturen til under 35 °C som følge af kuldeeks-
position og inddeles i tre sværhedsgrader let: 
35-32 °C, moderat: 32-30 °C og svær hypotermi: 
< 30 °C [1, 2]. En anden, mere behandlingsrelateret 
inddeling er at skelne mellem AH med og uden beva-
ret cirkulation. AH med tvivlsom eller ophørt cirkula-
tion behandles med ekstrakorporal opvarmning med 
hjerte-lunge-maskine, mens der ved AH med bevaret 
cirkulation er beskrevet flere metoder til aktiv op-
varmning [5]. Vi beskriver et tilfælde med svær acci-
dentiel hypotermi med bevaret cirkulation, hvor pa-
tienten blev opvarmet ved hjælp af kontinuerlig 
venovenøs hæmofiltration (CVVH).

SYGEHISTORIE

En 70-årig mand blev fundet på et vådt græsareal af 
forbipasserende en tidlig vintermorgen og indbragt 
til skadestuen. Patienten var kendt med alkoholmis-

brug, men i øvrigt rask og erhvervsaktiv. Pårørende 
oplyste, at patienten havde indtaget alkohol og heref-
ter havde ligget ude i minimum 12 timer. Ved indlæg-
gelse var patienten ukontaktbar og konfus med score 
12 på Glasgow Coma Scale. Blæretemperaturen var 
27 °C. Patienten havde sinusbradykardi med en fre-
kvens på 40 og svær hypotension med et blodtryk 
75/40. Ved indlæggelsen måltes blodsukker på 1,7 
mmol/l, og der blev indgivet glukose forudgået af 
thiamin og B-vitamin. Øvrige relevante blodprøver 
fra indlæggelsestidspunkt: kalium 3,2 mmol/l, laktat 
10,8 mmol/l, pH 7,24 (pHstat), kreatinkinase 4.630 
U/L og en alkoholpromille på 1,5. I skadestuen blev 
aktiv ekstern opvarmning med varmluftstæppe (Bear-
Hugger) samt intravenøs indgift af varme væsker på-
begyndt, men med minimal effekt. I stedet blev op-
varmning ved hjælp af kontinuerlig CVVH iværksat. 
Dobbeltlumen-dialysekateter blev anlagt i vena jugu-
laris interna, og patienten blev tilkoblet hæmofiltra-
tionsmaskine (Aquarius, Nordic MedCom) med 
bloodflow 300 ml/min, samlet erstatningsvæskeflow 
på 3.000 ml/time og intern varmer på 37 °C. Antikoa-
gulation blev ikke anvendt. CVVH blev påbegyndt en 
time efter patientens ankomst til sygehuset. Efter seks 


