
Sunki kûdikiø ir maþø vaikø
miokloninë epilepsija (Dravet 
sindromas): literatûros
apþvalga ir ðeði atvejai

Santrauka

Áva das. Sun ki kû di kiø ir ma þø vai kø miok lo ni në epi lep si ja (Dra vet sin -
dro mas) yra re ta ge ne ti në epi lep si ja, ku riai bû din gi ge ne ra li zuo ti to ni -
niai- klo ni niai, he mik lo ni niai trau ku liai, lin kæ uþ si tæs ti ir pro vo kuo ja mi
pa di dë ju sios kû no ir (ar) ap lin kos tem pe ra tû ros, ir pro gre suo ja tys pa þi -
ni mo funk ci jø, kal bos, ju de siø rai dos su tri ki mai.

Me to dai. At lik ta at ve jø se ri jos ana li zë ið me di ci ni niø do ku men tø
su rink tø kli ni ki niø duo me nø apie 2010–2018 me tais Vai kø li go ni nës
Vai kø neu ro lo gi jos sky riu je gy dy tus ir pri þiû ri mus pa gal in di vi du a lø
pro to ko là ðe ðis pa cien tus, ser gan èius Dra vet sin dro mu.

Re zul ta tai. Vi siems pa cien tams (3 ber niu kams ir 3 mer gai tëms,
ku riø am þius 1–8 m.) Dra vet sin dro mas nu sta ty tas anks ty vo je vai kys të -
je, kai pa ste bë ti kla si ki niai Dra vet sin dro mo kli ni ki niai po þy miai. Pir -
mas trau ku liø prie puo lis vi siems pa cien tams ávy ko 3–6 mën. am þiaus,
83 % (n=5) pa cien tø trau ku liai uþ si tæ së iki epi lep si nës bûk lës. Dviem
pa cien tams pa si reið kia veiks mo miok lo ni jos. Vi siems nu sta ty tas prie -
puo liø ry ðys su karð èia vi mu, per kai ti mu, vie nam – ir su fo to re ak ty vu -
mu. Nor ma li rai da li gos pra dþio je nu sta ty ta 5 pa cien tams ið ðe ðiø. Nor -
ma li EEG li gos pra dþio je re gist ruo ta 3 pa cien tams, fo to pa rok siz mi në re -
ak ci ja – 2 pa cien tams. Vaiz di niai ty ri mai bu vo at lik ti 5 ið 6 pa cien tø, në
vie nam pa cien tui gal vos sme ge nø MRT ne ro dë jo kiø po ky èiø. Vi siems
pa cien tams prie puo liai kar to ja si ne pai sant gy dy mo vais tais nuo epi lep -
si jos.

Ið va da. Vi si ðe ði Dra vet sin dro mo at ve jai bu vo diag no zuo ti kli nið -
kai ir vë liau pa tvir tin ti ge ne ti niais ty ri mais, vi siems nu sta ty ta SCN1A
mu ta ci ja. Gy dy mas ir prie þiû ra ati tin ka tarp tau ti nes re ko men da ci jas,
ðiuo me tu Lie tu vo je pri ei na mi pir mos ir ant ros ei lës vais tai Dra vet sin -
dro mo gy dy mui.

Reikð mi niai þo dþiai: Dra vet sin dro mas, epi lep si në en ce fa lo pa ti ja, ge -
ne ti në epi lep si ja, SCN1A, karð ti niai trau ku liai.

ÁVADAS

Sun ki kû di kiø ir ma þø vai kø miok lo -
ni në epi lep si ja pir mà kar tà ap ra ðy ta
1978 me tais pran cû zës epi lep to lo gës
Char lot te Dra vet [1]. Dra vet sin dro -
mas (si no ni mai: sun ki kû di kiø ir ma -
þø vai kø miok lo ni në epi lep si ja, angl.
se vere myoclonic ep i lepsy at in fancy,

trump. SMEI) – tai re ta ge ne ti në epi -
lep si ja (ORP HA:33069, TLK-10AM:
G40.80), ku ri pra si de da iki tol svei -
kam 1–18 mën. am þiaus kû di kiui ar
vai kui ir ku riai yra bû din gas pla tus
kli ni ki niø po þy miø spek tras: epi lep si -
jos prie puo liai, pro vo kuo ja mi pa di dë -
ju sios kû no ir (ar) ap lin kos tem pe ra tû -
ros, pro gre suo jan tys pa þi ni mo funk ci -
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jø, kal bos ir ju dë ji mo rai dos su tri ki -
mai, atak si ja su pi ra mi di niais sim pto -
mais, veiks mo ið pro vo kuo tos dis ta li -
nës miok lo ni jos. Sin dro mo at ve jø pa si -
tai ko ma þiau nei 1 ið 40 000 gi mu siø jø
[2]. Dra vet sin dro mas yra átrauk tas á
Tarp tau ti nës ly gos prieð epi lep si jà
kla si fi ka ci jà [3, 4].

GENETIKA

Li gà su ke lia mu ta ci ja SCN1A ge ne,
pa vel dë ji mas – au to so mi nis do mi nan -
tis, bet daþ nai mu ta ci ja at si ran da de
novo. SCN1A ge nas ko duo ja nuo átam -
pos pri klau so mø nat rio ka na lø a-1
sub vie ne tà [5] (1 pav.).

Mu ta ci jos SCN1A ge ne nu sta to -
mos iki 85 % pa cien tø, ku riems kli nið -
kai diag no zuo ja mas Dra vet sin dro mas 
[6]. Ki ta ver tus, SCN1A mu ta ci jos su -
si ju sios su la bai ávai riu li gø spek tru:
nuo feb ri li niø trau ku liø ar ge ne ti nës
epi lep si jos su feb ri li niais trau ku liais
iki to kiø sun kiø for mø kaip Dra vet
sin dro mas (2 pav.).

Ta èiau net jei yra þi no ma, kad tam
tik ras SCN1A ge no mu ta ci jos va rian -
tas su trik do nat rio ka na lø funk ci jà, ne 
vi si ðià mu ta ci jà tu rin tys pa cien tai
sirgs sun kios ei gos Dra vet sin dro mu
[7]. Ty ri mø, átrau ku siø as me nis, ku -
riems pa tvir tin ta li gà le mian ti SCN1A
mu ta ci ja, re zul ta tai at sklei dë, kad li -
gos sun ku mas la biau pri klau së nuo
am þiaus pir mo prie puo lio me tu (kuo
anks èiau pra si de da prie puo liai, tuo
sun kes në li gos ei ga) nei nuo mu ta ci jos
ti po [8]. Ið 182 ti ria mø jø, ku riems bu -
vo nu sta ty ta SCN1A mu ta ci ja, 48,5 %
bu vo diag no zuo tas kli ni ki nius kri te ri -
jus ati tin kan tis Dra vet sin dro mas,
23,8 % – ge ne ti në epi lep si ja su feb ri li -
niais trau ku liais, dar 3,5 % sir go þi di -
ni ne epi lep si ja, bet net 8,9 % bu vo vi -
sið kai svei ki, o 14,8 % pa ty rë tik feb ri -
li nius trau ku lius [8]. Ið ty rus 285 (ja -
po nø tau ty bës) as me nis, tu rin èius
SCN1A mu ta ci jà, nu sta ty ta, kad rai -

dos su tri ki mas ne pri klau së nuo am -
þiaus prie puo liø pra dþio je ir grei èiau
pro gre sa vo tik tiems pa cien tams, ku -
riems bu vo nu sta ty ta non sense mu ta -
ci ja, le mian ti ge no bal ty mo pro duk to
su trum pë ji mà. Jei gu bu vo nu sta ty ta
missense mu ta ci ja (ga mi na mas ápras -
ti nio il gio, bet de fek ty vus bal ty mas),
rai dos su tri ki mo sun ku mas la biau pri -
klau së nuo am þiaus li gos pra dþio je ne -
gu nuo mu ta ci jos [9]. Tai gi ðie du ty ri -
mai lei dþia da ry ti ið va dà, kad tos mu -
ta ci jos, ku rios vi sið kai su trik do nat rio
ka na lø funk ci jà, su ke lia sun kes nës ei -
gos Dra vet sin dro mà ir la bai su trik do
rai dà. Jei gu dël mu ta ci jos SCN1A ge -
ne ga mi na mas bal ty mas yra de fek ty -
vus, ta èiau bent ið da lies funk cio na lus, 
li gos sun ku mas pri klau so ne tiek nuo
ge no ti po, kiek nuo ki tø veiks niø, ið jø
ir anks ty vos diag nos ti kos bei gy dy mo,
ap sau gan èio nuo uþ si tæ su siø ir daþ nø
prie puo liø pir mai siais gy ve ni mo me -
tais.

Nors di dþio ji da lis Dra vet sin dro -
mo at ve jø yra su kel ti SCN1A ge no va -
rian tø, ðiuo me tu jau yra þi no mas ne -
ma þas skai èius ki tø ge nø, ku riø mu ta -
ci jos kli nið kai pa si reið kia la bai pa na -
ðio mis en ce fa lo pa ti jo mis: SCN2A,
SCN8A, SCN9A, SCN1B, PCDH19
(mer gai tëms), GABRA1, GABRG2,
STXBP1, HCN1, CHD2 ir KCNA2 [10, 
11]. Di dë jant ge ne ti niø ty ri mø pri ei -
na mu mui, vis dau giau nau jai ap ra ðo -
mø epi lep si niø sin dro mø ima ma kla -
si fi kuo ti ne pa gal kli ni ki ná sin dro mà,
bet pa gal ge no ti pà. Tai ke lia nau jø ið -
ðû kiø kas die nia me neu ro lo go dar be,
nes ðiuo me tu ge ne ti niø ir epi lep si niø
sin dro mø kla si fi ka ci jos te bë ra men kai 
su si ju sios ir daþ nai be si kei èian èios.

KLINIKINË SINDROMO
ÁVAIROVË IR IÐTYRIMAS

Li te ra tû ro je pa brë þia ma, kad anks ty -
va Dra vet sin dro mo diag nos ti ka yra
bû ti na dël tri jø prie þas èiø [7]. Pir -

miau sia, ji bû ti na pa si ren kant ge riau -
sià áma no mà epi lep si jos gy dy mà ir, ne
ma þiau svar bu, ven giant vais tø nuo
epi lep si jos (to liau – VNE), ku rie ga li
pa blo gin ti li gos ei gà. An tra, nu sta èius
Dra vet sin dro mà, ið ven gia ma to les niø 
ty ri mø, ku rie daþ nai yra bran gûs, bei
ne efek ty viø gy dy mo me to dø tai ky mo.
Tre èia, Dra vet sin dro mo diag no zë lei -
dþia pa teik ti aið kø at sa ky mà pa cien to
ðei mai á klau si mus, ko dël jø vai kas pa -
ti ria iki epi lep si nës bûk lës uþ si tæ sian -
èius trau ku liø prie puo lius ir ko dël
pro gre suo ja ju de siø su tri ki mas ir en -
ce fa lo pa ti ja.

2017 me tø Ðiau rës Ame ri kos ða liø
su ta ri me dël Dra vet sin dro mo diag -
nos ti kos ir gy dy mo stan dar tø [7] kla si -
ki në li gos pra dþia api brë þia ma taip:
prie puo liai pra si de da 1–18 më ne siø
am þiaus iki tol nor ma lios rai dos kû di -
kiui ar vai kui. Dra vet sin dro mui bû -
din gi ge ne ra li zuo ti to ni niai-klo ni niai
trau ku liai ir (ar) he mik lo ni niai trau -
ku liai (tai bû ti nas diag no zei kri te ri -
jus). Trau ku liai lin kæ uþ si tæs ti iki epi -
lep si nës bûk lës, ta èiau ga li bû ti ir
trum pi. Iki 2 me tø am þiaus at si ran da
ir miok lo ni jø, ku rios taip pat yra la bai
bû din gas Dra vet sin dro mui prie puo liø 
ti pas. Pa pras tai, bent li gos pra dþio je,
prie puo lius pro vo kuo ja pa di dë ju si kû -
no ir (ar) ap lin kos tem pe ra tû ra. Ga li -
mi prie puo lius pro vo kuo jan tys veiks -
niai pa tei kia mi 1 len te lë je.

Mi në ta me Ðiau rës Ame ri kos ða liø
su ta ri me dël Dra vet sin dro mo diag -
nos ti kos ir gy dy mo stan dar tø pa tei -
kia mos re ko men da ci jos ir dël vy res -
niø, anks èiau ne diag no zuo tø at ve jø
diag nos ti kos. Pa brë þia ma, kad ti riant
vy res ná vai kà, pa aug lá, su au gu sá as -
me ná, ser gan tá epi lep si ja, bû ti na þi no ti 
apie li gos pa si reið ki mo pra dþià ir ei gà. 
Þi no ma, kad ti pið kais Dra vet sin dro -
mo at ve jais jau 18–60 më ne siø pa cien -
tams yra rai dos su tri ki mø, vë liau –
pro ti nis at si li ki mas. Epi lep si ja dau ge -
liu at ve ju bû na at spa ri VNE. Kû di kys -
të je kar to ja si ge ne ra li zuo ti to ni niai-
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2 pav. SCN1A mu ta ci ja ir kli ni ki në li gos ið raið ka

Fig. 2. SCN1A mu ta tion and se ve r i ty of the di s e a se

1 pav. Nuo átam pos pri klau so mo nat rio 
ka na lo struk tû ra



 klo ni niai trau ku liai, þi di ni niai vien -
pu siai klo ni niai trau ku liai, lin kæ uþ si -
tæs ti iki epi lep si nës bûk lës, vë liau
miok lo ni jos, ati pi niai ab san sai. Epi -
lep si nës bûk lës re të ja pa aug lys të je ir
su au gu sio jo am þiu je. Kû no ir (ar) ap -
lin kos tem pe ra tû ros pa ki li mas pa -
pras tai su si jæs su daþ nes niais prie puo -
liais vai kys të je, bet ðis po þy mis ga li
bû ti ma þiau pa ste bi mas ar vi sai ið nyk -
ti su au gus. Nuo 3–4 me tø am þiaus
neu ro lo gi nës ap þiû ros me tu ap tin ka -
ma pa to lo gi niø ra di niø: smul kio sios
mo to ri kos su tri ki mas, hi po to ni ja, ko -
or di na ci jos su tri ki mas, pa ki tu si ei se -
na (angl. crouched gait – ko jos su lenk -
tos per klu bus, ke lius, per tek li në pë -
dos dor sif lek si ja, plokð èia pë dys të).
Elek tro en ce fa log ra mo je (to liau –
EEG): di fu zi nis pa grin di nio rit mo su -
lë të ji mas, dau gia þi di ni nis ar ge ne ra li -
zuo tas tarp prie puo li nis epi lep si nis ak -
ty vu mas, fo to pa rok siz mi në re ak ci ja á
fo to sti mu lia ci jà. Vë liau at lie kant
MRT ga li bû ti ma to ma ne didelë at ro fi -
ja ar hi po kam po skle ro zë. Net ir vy res -
nio am þiaus pa cien tas, ku riam áta ria -
mas Dra vet sin dro mas, taip pat tu rë tø 
bû ti siun èia mas pas spe cia lis tus dël
ge ne ti nës diag nos ti kos [7].

Ser gant Dra vet sin dro mu, epi lep -
si ja daþ nai bû na sun kiai gy do ma. Pa -
vyz dþiui, ap klau sus 584 ar ti muo sius
(ið jø 83 % rû pi no si ser gan èiu vai ku ir
17 % – su au gu siu li go niu), ið si aið kin -
ta, kad tik 10 % pa cien tø ne pa ty rë
prie puo liø per pas ku ti nius 3 më ne -
sius, 99,6 % vy res niø nei 5 me tai pa -
cien tø rai da bu vo su tri ku si bent vie -
no je sri ty je (kal bos, ju dë ji mo, mo ky -
mo si ar el ge sio), daþ nes ni prie puo liai
bu vo su si jæ su blo ges ne gy ve ni mo ko -
ky be ir dau giau gre tu ti niø li gø [13].

Daþ nai kar to jan tis ge ne ra li zuo -
tiems trau ku liams, kaip ir ki tø epi lep -
si jø at ve jais, Dra vet sin dro mu ser gan -
tiems pa cien tams di dë ja stai gios ne ti -
kë tos mir ties ser gant epi lep si ja (angl.
sud den un ex pected death in ep i lepsy –
SUDEP) ti ki my bë. Su Dra vet sin dro -
mu su si jæs mirð ta mu mas: 15,84 at ve -
jo/1000 ser gan èiø as me nø gy ve ni mo
me tø (98 % CI 9,01–27,85), SU DEP
daþ nis: 9,32/1000 ser gan èiø as me nø
gy ve ni mo me tø (98 % CI 4,46–19,45)
[14].

2017 me tais at lik ta 30 pub li ka ci jø
ana li zë api ben dri no 177 mir ties at ve -

jus ser gant Dra vet sin dro mu [15].
SUDEP bu vo ti kë ti na be veik pu sei ti -
ria mø jø (49 %, n=87), ant ro je vie to je
bu vo epi lep si në bûk lë (32 %, n=56);
pa sken di mas ar ki tas ne lai min gas at -
si ti ki mas nu lë më 14 pa cien tø (8 %)
mir tá, in fek ci jos – 9 (5 %), ki tos prie -
þas tys – 6 (3 %), mir ties prie þas tis li ko
ne þi no ma 5 at ve jais (3 %). Am þius
mir ties me tu bu vo nu ro dy tas 80 % at -
ve jø, vi dur kis sie kë 8,7±9,8 me tø
(SD); 73 % mi rë bû da mi jau nes ni kaip
10 me tø am þiaus [16].

Li te ra tû ro je ap ra ðo ma, kad Dra vet 
sin dro mui bû din ga epi lep si nës bûk lës
kom pli ka ci ja – ci to tok si në ede ma su
sme ge nø stri gi mu [15]. Vi sais ap ra ðy -
tais at ve jais (n=5) bu vo do ku men tuo -
tas karð èia vi mas iki 40 °C ar dau giau.
Sme ge nø ka mie no pa þei di mas, ro dan -
tis sme ge nø stri gi mà, ið ryð kë jo
3–5 die nà nuo epi lep si nës bûk lës pra -
dþios (ið sky rus vie nà at ve já, kai sme -
ge nø stri gi mas vy ko jau pir mà pa rà)
[15]. Ði gy vy bei pa vo jin ga kom pli ka ci -
ja tu ri bû ti lai ku átar ta ir pra dë ta gy -
dy ti, to dël bû ti na apie jos ti ki my bæ in -
for muo ti in ten sy vio sios te ra pi jos per -
so na là, tei kian tá pa gal bà Dra vet sin -
dro mu ser gan èiam pa cien tui esant uþ -
si tæ su siems trau ku liams.

Kaip jau mi në ta, Dra vet sin dro mui 
la bai bû din gos miok lo ni jos, ku rios
daþ nai itin trik do kas die næ veik là. Li -
te ra tû ro je dau gë ja duo me nø apie jø
pa pli ti mà ir kil mæ: dau gia þi di nës
veiks mo miok lo ni jos bu vo vi siems tir -
tiems ge ne tið kai pa tvir tin tu Dra vet
sin dro mu ser gan tiems pa cien tams
(n=19, am þius 2–29 m.) [17]. Re gist -
ruo tos þie vi nës veiks mo miok lo ni jos
bu vo to kios pat kaip miok lo ni jos esant
pro gre suo jan èiai miok lo ni nei epi lep si -
jai, bet Dra vet sin dro mo pa cien tams
ðis po þy mis ne prog re suo ja, në ra su si -
jæs su po ky èiais, nu sta to mais su kel tø -
jø so ma to sen so ri niø po ten cia lø ty ri -
mu [17]. Spë ja ma, kad ðis fe no me nas
su ke lia mas mo to ri në je þie vë je ge ne -
ruo ja mø hi per sin chro ni niø ið krû viø
dël su tri ku sios nat rio ka na lø funk ci -
jos [17].

Ty ri mø duo me ni mis, fo to sen si ty -
vu mas yra svar bus Dra vet sin dro mo
simp to mas, dël ku rio ga li rei kë ti pa -
pil do mø ap sau gos prie mo niø ir ku ris
ga li tu rë ti prog no zi næ reikð mæ: fo to pa -
rok siz mi në re ak ci ja bent vie nà kar tà

re gist ruo ta 42 % ti ria mø jø (n=53, vi -
du ti nis am þius 1,25 me tø), kar to ti nai
do ku men tuo ta 17 % [18]. Pa cien tai,
ku riems bu vo bû din ga fo to pa rok siz -
mi në re ak ci ja, pa ty rë pir mà (p=0,072)
ir an trà prie puo lá (p=0,049) bû da mi
jau nes nio am þiaus, tu rë jo sun kes ná
rai dos su tri ki mà (p=0,042), jiems bu vo 
daþ nes ni sa vai mi niai ok ci pi ta li niai
epi lep si niai ið krû viai (p<0,001) [18].
In stru men tið kai fo to sen si ty vu mas do -
ku men tuo tas 22 % pa cien tø, o të vø pa -
ste bë tas 43 % pa cien tø (sa vis ti mu lia -
ci ja mirk sint – 24 %). Kli ni ki nis ar
EEG do ku men tuo tas fo to sen si ty vu -
mas nu sta ty tas 65 % at ve jø [18].

DRAVET SINDROMAS – TAI NE
TIK EPILEPSIJA

Ju dë ji mo su tri ki mai, t. y. sun ku mai
vaikð tant (atak si ja ir ei se na su lenk -
tais klu bais bei ke liais ir plokð èia pë -
da), pa pras tai ið ryð kë ja iki anks ty vos
pa aug lys tës, to dël per kiek vie nà ap si -
lan ky mà bû ti na áver tin ti ei se nà ir
esant su tri ki mø siøs ti or to pe di nio ið -
ty ri mo bei re a bi li ta ci jos [7]. Nors pi ra -
mi di niai simp to mai ga li at si ras ti ga na 
anks ti, saus gys liø ir ant kau lio re flek -
sai bû na sun kiai ið gau na mi, o at lie -
kant elek tro miog ra fi jà re gist ruo ja mas 
ir cen tri nio, ir pe ri fe ri nio mo to neu ro -
no pa þei di mas, bet rau me nø at ro fi jos
ið orið kai ne ma to ma [19]. Su au gus ne
tik ryð kë ja pi ra mi di nio pa þei di mo po -
þy miai, bet at si ran da ir pro gre suo ja
eks tra pi ra mi di niai simp to mai – le vo -
do pai jaut rus par kin so niz mas ar cho -
re o a te to zë. Ðie su tri ki mai pa si reið kia
ne pri klau so mai nuo prie puo liø daþ nio 
[20].

Kal bos su tri ki mas ko re liuo ja su
pa þin ti niais ge bë ji mais, ne ge ban tys
kal bë ti pa cien tai më gi na sa ve ið reikð ti 
al ter na ty viais bû dais, o ge ban tiems
kal bë ti bû din ga ne tiks li ar ti ku lia ci ja,
no si nis bal sas, ne ápras tos in to na ci jos
ir tar ties sun ku mai [21], ku riems ko -
re guo ti rei ka lin ga anks ty va ir il ga lai -
kë lo go pe do pa gal ba.

Mie go su tri ki mai yra ápras ta pro -
ble ma, var gi nan ti pa cien tà ir jo ðei mà, 
to dël tiks lin ga apie mie go ko ky bæ pa -
klaus ti kas kart ap si lan kant pas gy dy -
to jà [7]. Në ra at lik ta di de lës im ties ir
ge ros ko ky bës ty ri mø, ku rie nu ro dy tø, 
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1 len te lë. Ga li mi prie puo lius pro vo kuo jan tys veiks niai ser gant Dra vet sin dro mu (mo di fi kuo ta pa gal [12])

Ta b le 1. Po ten tial sei zu re pro vo k ing fac tors in Dra vet syn dro me (mo d i fied by [12])

Pro vo kuo jan tis veiks nys Prieþastis Pastabos

Tem pe ra tû ros po ky èiai Infekcija, skiepai, judëjimas, ðilta vonia, aukðta
aplinkos temperatûra

Daþnos infekcinës ligos (be árodyto imunodeficito)

Fo to sen si ty vu mas Ritminë ðviesa, ryðki ðviesa, uþsimerkimas Autostimuliacija

Emo ci jos Teigiamos ir neigiamos emocijos



ko kie mie go su tri ki mai vy rau ja ser -
gant Dra vet sin dro mu ir ko kie gy dy mo 
me to dai yra veiks min gi. Ne mi gai ir
pra bu di mams gy dy ti ski ria mas me la -
to ni nas [7].

Li te ra tû ro je yra ap ra ðo mi virð ki -
na mo jo trak to su tri ki mai. Daþ niau si
yra vi du riø uþ kie të ji mas ir ki tos su pe -
ri stal ti kos su tri ki mais su si ju sios li gos
[7], to dël tiks lin ga ap tar ti mi ty bos ir
vi du riø uþ kie të ji mo gy dy mo na muo se
re ko men da ci jas su pa cien tà slau gan -
èiais ar ti mai siais, o pri rei kus siøs ti
pas die to lo gà ar gast ro en te ro lo gà.

Daþ nai pa cien tams bû din gi ir ve -
ge ta ci niai po þy miai: pra kai ta vi mas,
ið si plë tæ vyz dþiai, ðal tos ga lû nës, vei -
do ir lie mens pa rau di mas, ta chi kar di -
ja [1].

GYDYMAS

Dra vet sin dro mo gy dy mo vais tais nuo
epi lep si jos tiks las – ið veng ti uþ si tæ su -
siø trau ku liø, su ma þin ti ben drà prie -
puo liø skai èiø ir su kel ti kuo ma þiau
ne pa gei dau ja mø reið ki niø. Dau gu ma
me di ka men tø yra tik ið da lies veiks -
min gi, to dël ten ka tai ky ti po li far ma -
ko te ra pi jà, vais tai var to ja mi il gai ir
di de lë mis do zë mis, Dra vet sin dro mo
pa cien tas ser ga dau ge liu gre tu ti niø li -
gø, tai gi vi sið kai ið veng ti ne pa gei dau -
ja mø vais tø reið ki niø ne áma no ma. Ta -
èiau uþ si tæ su siø trau ku liø ir epi lep si -
niø bûk liø kar to ji ma sis blo gi na rai dà,
to dël bû ti na tai ky ti pa kan ka mai in -
ten sy vø gy dy mà, kad jø bû tø ið veng ta
[7, 22].

Klo ba za mas ar ba val pro a tai yra
pir mos ei lës vais tai, o jei gu prie puo liø
kon tro lë ne pa sie kia ma, pri de da mas
ant ra sis pre pa ra tas [7, 22]. Ne sant pa -
kan ka mo po vei kio gy dant pir mos ei lës 
vais tais, pri de da mas ant ros ei lës vais -
tas sti ri pen to lis (tik kar tu su val pro a -
tais/klo ba za mu) [7, 22, 23] ar to pi ra -
ma tas [7, 23] ar ba ski ria ma ke to ge ni -
në die ta [7]. Nuo 2017 me tø sti ri pen to -
lis yra pri ei na mas ir kom pen suo ja mas 
Lie tu vos pa cien tams. Epi lep si jai gy -
dy ti ne ga li ma skir ti nat rio ka na lø blo -
ka to riø (kar ba ma ze pi no, oks kar ba ze -
pi no, la mot ri gi no, fe ni toi no) ir vi ga -
bat ri no, nes ðie vais tai blo gi na pa cien -
to bûk læ.

Kiek vie nam pa cien tui bû ti na na -
muo se tu rë ti me di ka men tø prie puo -
liui nu trauk ti ir ið anks to pa cien tà gy -
dan èio neu ro lo go pa reng tà uþ si tæ su siø 
trau ku liø gy dy mo pro to ko là, pa gal
ku rá pri rei kus bû tø tei kia ma ko ky bið -
ka pa gal ba ar ti miau sia me sta cio na re
[7]. Pa cien to ar ti mie ji tu ri bû ti ið
anks to pa mo ky ti, kaip var to ti vais tus
prie puo liui nu trauk ti: tai syk lin gai
skir ti mi da zo la mà uþ skruos to ar á no -

sá, jei prie puo lis tæ sia si 3–5 mi n u tes
[7]. Tais at ve jais, kai ið anam ne zës þi -
no ma apie kar to ti nius uþ si tæ sian èius
prie puo lius, re ko men duo ja ma vais tà
duo ti ið kart, vos prie puo liui pra si dë -
jus [7].

Sie kiant su re tin ti prie puo liø daþ -
ná, dau gu mai pa cien tø yra efek ty vios
to kios at sar gu mo prie mo nës: veng ti fi -
zi nio per var gi mo ir emo ci nio stre so,
re ko men duo ja mas pie tø mie gas, jei
vai kas jau èia si pa var gæs, veng ti pa tal -
pø ar ap lin kos, kur aukð ta tem pe ra tû -
ra (pir ties, ne kon di cio nuo ja mø trans -
por to prie mo niø va sa rà ir pan.), pro fi -
lak tið kai skir ti an ti pi re ti kus po vak ci -
na ci jos ir ser gant in fek ci ne li ga, ben -
zo dia ze pi nus – karð èiuo jant [7]. Jei
pa ste bi ma, kad prie puo lius pro vo kuo -
ja fo to sti mu lia ci ja, rei kë tø veng ti
blyk sin èiø ðvie sø ir dë vë ti po lia ri zuo -
tus aki nius. Dra vet sin dro mas jo kiu
bû du në ra kon train di ka ci ja veng ti
pla ni nës imu ni za ci jos (ne re ko men -
duo ja ma nu kryp ti nuo skie pø pla no)
ar prie þas tis siek ti anks ty vos te ra pi jos 
an ti bio ti kais karð èiuo jant, pa kan ka
skir ti pro fi lak ti kà an ti pi re ti kais ir (ar) 
ben zo dia ze pi nais [7].

La bai svar bi sëk min go gy dy mo da -
lis yra ðei mos kon sul ta vi mas. Re ko -
men duo ja ma, kad jau per pir mà já vi zi -
tà, kai ðei ma su þi no Dra vet sin dro mo
diag no zæ, bû tø ap tar ta pir mo ji pa gal -
ba ávy kus prie puo liui, áteik tas trau ku -
liø pro to ko las (veiks mø pla nas ar èiau -
siai na mø esan èios li go ni nës me di -
kams), su pa þin din ta su svar biau sio -
mis sau gu mo prie mo në mis. Ne ma -
þiau svar bus yra ir po kal bis apie prog -
no zæ: ðei ma tu ri bû ti in for muo ta, kad
dau gu mai pa cien tø vi sið ka prie puo liø
kon tro lë ne ga li bû ti pa siek ta, ir su pa -
þin din ta su gy dy mo tiks lais. Re ko -
men duo ja ma, kad ðei mai bû tø su teik -
ta ið sa mi in for ma ci ja apie vai ko ri zi kà
pa tir ti uþ si tæ su sius prie puo lius, bû -
din gà rai dos su tri ki mo ei gà ir ki tà in -
for ma ci jà, su si ju sià su Dra vet sin dro -
mu [7].

ATEITIES PERSPEKTYVOS

Ka na bi dio lio, kaip vais to nuo epi lep si -
jos, ran do mi zuo tas, pla ce bu kon tro -
liuo ja mas kli ni ki nis ty ri mas su Dra -
vet sin dro mu ser gan èiais pa cien tais
(n=120) pa ro dë vil tin gus re zul ta tus:
trau ku liø daþ nis su ma þë jo nuo
12,4 iki 5,9 k./mën. var to ju siø jø
20 mg/kg per pa rà ka na bi dio lio gru pë -
je (pla ce bo gru pë je su ma þë jo nuo
14,9 iki 14,1 k./mën.). Ka na bi dio lio
gru pës 43 % pa cien tø ir pla ce bo gru -
pës 27 % pa cien tø prie puo liø skai èius
su ma þë jo bent 50 % (ðan sø san ty kis
2,00; 95 % CI, 0,93–4,30; P=0,08). Ka -

na bi dio lio gru pës 5 % pa cien tø ir pla -
ce bo gru pës 0 % vi sið kai ið ny ko prie -
puo liai (P=0,08). Ka na bi dio lá var to jæ
pa cien tai pa ty rë dau giau ða lu ti niø
reið ki niø nei pla ce bo gru pës: daþ niau -
siai var gi no vi du ria vi mas, vë mi mas,
nuo var gis, karð èia vi mas, mie guis tu -
mas, pa di dë ju si ami not rans fe ra ziø
kon cen tra ci ja [24]. Bû ti ni to les ni ka -
na bi dio lio efek ty vu mo ir sau gu mo ty -
ri mai, jø pa ly gi ni mas su esa ma te ra -
pi ja, prieð átrau kiant ðá pre pa ra tà á
Dra vet sin dro mo gy dy mo re ko men da -
ci jas, to dël ðiuo me tu ka na bi dio lis
ðiam sin dro mui gy dy ti stan dar ti në je
kli ni ki në je prak ti ko je ne re ko men duo -
ja mas [7].

Sis te mi nës ana li zës duo me ni mis
(n=68), kla jok lio ner vo sti mu lia ci ja
52,9 % pa cien tø ³50 % su ma þi no prie -
puo liø skai èiø, o vi du ti nið kai prie puo -
liø skai èius vie nam pa cien tui su ma þë -
jo 50,8 % (n=28) [25]. Per so cia li næ me -
di jà at lik tos ap klau sos duo me ni mis
(n=49), 28,5 % pa cien tø po pro ce dû ros
prie puo liø skai èius su ma þë jo >50 %,
po zi ty vi pa cien tø ar jø ar ti mø jø nuo -
mo në, kad pro ce dû ra bu vo efek ty vi
ma þi nant prie puo liø skai èiø, bu vo
55,8 % at ve jø, o prie puo liai ta po leng -
ves ni 83,7 % at ve jø [26].

Dra vet sin dro mo gy dy mui ti ria mi
se ro to ni ner gi ná po vei ká tu rin tys pre -
pa ra tai, o pre li mi na rûs þval go mø jø
stu di jø re zul ta tai dþiu gi na. Ap ra ðy ti
de vy ni fen flu ra mi nà var to jæ pa cien tai
(1–30 me tø am þiaus), ku riø prie puo liø 
daþ nis bu vo 15 k./mën. Var to jant ti ria -
mà já vais ti ná pre pa ra tà (truk më
0,3–5,1 me tø) prie puo liø skai èius vi -
du ti nið kai su ma þë jo 75 % (28–100 %).
Sep ty niems pa cien tams (78 %) mo to ri -
niø þi di ni niø ir ge ne ra li zuo tø prie puo -
liø skai èius su ma þë jo ³50 % [27]. Dar
5 pa cien tai, ser gan tys Dra vet sin dro -
mu ir pa ti rian tys gy dy mui at spa rius
prie puo lius, var to jo se ro to ni no re cep -
to riø ago nis tà lor ka se ri nà, vi siems
prie puo liø skai èius ir sun ku mas su -
ma þë jo [28]. Ti ki ma si, kad re zul ta tai
bus pa tvir tin ti kon tro liuo ja mais kli ni -
ki niais ty ri mais, ta èiau kol kas se ro to -
ni ner gi næ sis te mà vei kian tys vais tai
dar ne pa sie kë kli ni ki nës prak ti kos.

DRAVET SINDROMAS
LIETUVOJE: VIENO CENTRO
PATIRTIS

Dra vet sin dro mo diag nos ti kai ne abe -
jo ti nai yra svar bi pa cien to ir ðei mos
anam ne zë, kli ni ki niai duo me nys bei
diag nos ti niø ty ri mø re zul ta tai, bet li -
gos pra dþio je pa ki ti mai EEG yra ne -
spe ci fi niai, gal vos sme ge nø MRT pa ki -
ti mø daþ niau siai ne ran da ma, to dël
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ge ne ti nis ið ty ri mas tam pa la bai svar -
bus pa tvir ti nant ar pa nei giant diag no -
zæ. Dau ge lá me tø Lie tu vo je Dra vet sin -
dro mo diag no zë bu vo tik kli ni ki në.
Lie tu vo je pir mas Dra vet sin dro mo at -
ve jis bu vo ap ra ðy tas 2010 me tais [29].
2010–2018 me tais Vai kø li go ni nës,
Vil niaus uni ver si te to li go ni nës San ta -
ros kli ni kø vai kø neu ro lo gi jos sky riu je 
bu vo gy do mi ir pri þiû ri mi 6 pa cien tai,
ser gan tys Dra vet sin dro mu, jø kli ni ki -
niø cha rak te ris ti kø san trau ka pa tei -
kia ma 2 len te lë je. Vi siems ðiems pa -
cien tams nu sta ty ta li gà le mian ti mu -
ta ci ja SCN1A ge ne. Mo le ku li në diag -
nos ti ka at lik ta „Cen to ge ne“ la bo ra to -
ri jo je (Ros to kas, Vo kie ti ja).

Vi siems pa cien tams (3 ber niu kai ir 
3 mer gai tës 1–8 m. am þiaus) Dra vet
sin dro mas nu sta ty tas anks ty vo je vai -
kys të je, kai bu vo pa ste bë ti kla si ki niai
Dra vet sin dro mo kli ni ki niai po þy miai, 
ap ra ðo mi li te ra tû ro je [1, 7]. Pir mas
trau ku liø prie puo lis vi siems pa cien -
tams ávy ko 3–6 mën. am þiaus, trims
pa cien tams bu vo he mik lo ni niai trau -
ku liai, vie nam – kai rës ran kos klo ni -
niai trau ku liai, dviem – ge ne ra li zuo ti
to ni niai-klo ni niai trau ku liai. Vë liau
pri si dë jo miok lo ni jos, he mik lo ni niai,
ki ti þi di ni niai prie puo liai, ge ne ra li -
zuo ti to ni niai-klo ni niai prie puo liai.
83 % (n=5) pa cien tø trau ku liai uþ si tæ -
së iki epi lep si nës bûk lës. Dviem pa -

cien tams pa si reið kia veiks mo miok lo -
ni jos. Vi siems pa cien tams prie puo liai
sie jo si su karð èia vi mu, per kai ti mu,
vie nam – ir su fo to re ak ty vu mu. Nor -
ma li rai da li gos pra dþio je nu sta ty ta
5 pa cien tams, 1 pa cien tui, ku ris gi më
ne ið ne ðio tas, rai da at si li ko nuo gi mi -
mo. Ant rais li gos me tais vi siems pa -
cien tams pra dë jo ryð kë ti psi cho mo to -
ri nës rai dos at si li ki mas, kog ni ty vi niai
ir el ge sio su tri ki mai. Do mi nuo jan tys
po þy miai bu vo ne ran gu mas, pi ra mi di -
niai simp to mai, atak si ja, kal bos rai -
dos su sto ji mas, im pul sy vu mas, hi pe -
rak ty vu mas, au tiz mo spek trui bû din -
gi po þy miai, mie go su tri ki mas. Að tuo -
ne riø me tø am þiaus pa cien tui ið si vys -
të ei se nos su tri ki mas. Li te ra tû ros
duo me nims, vy res niems nei 6 me tø
vai kams pa laips niui at si ran da or to pe -
di niø su tri ki mø: klu bø ir ke liø flek si -
në pa dë tis, pë dø dor sif lek si ja, plokð -
èia pë dys të, kon trak tû ros [7, 30]. Rai -
dos su tri ki mai nu sta ty ti 5 pa cien tams
ið ðe ðiø: 3 pa cien tams – mið rus spe ci fi -
nis rai dos su tri ki mas, 1 – ne ti pi nis au -
tiz mas ir spe ci fi nis ju de siø rai dos su -
tri ki mas su sun kiu pro ti niu at si li ki -
mu, 1 – hi pe rak ty vu mas, spe ci fi nis ju -
de siø rai dos su tri ki mas su mið riu mo -
ky mo si ge bë ji mø su tri ki mu. 1 me tø ir
3 mën. am þiaus pa cien to rai da iki ðiol
yra ne su tri ku si. Nor ma li EEG li gos
pra dþio je re gist ruo ta 3 pa cien tams.

Li gai pro gre suo jant at si ra do EEG po -
ky èiø, ku rie il gai niui ki to: nuo pa vie -
niø lo ka liø pi ko ir ban gos kom plek sø
su vë les niu pli ti mu á abu pus ru tu lius
iki daug iaþi di nio epi lep si for mi nio ak -
ty vu mo: la bai gau siø pi kø, pi kø gru -
piø ið kro vø, ge ne ra li zuo to epi lep si for -
mi nio ak ty vu mo. Fo to sen si ty vu mas
EEG nu sta ty tas 34 % pa cien tø (lie ra -
tû ro je [18] fo to se si ty vu mas nu ro do -
mas nuo 22 % iki 65 %). Trims pa cien -
tams in te rik ta li në je EEG ne uþ re gist -
ruo ta jo kiø epi lep si for mi niø ið kro vø.
Vaiz di niai ty ri mai bu vo at lik ti 5 ið
6 pa cien tø, në vie nam pa cien tui gal -
vos sme ge nø MRT ne pa ro dë jo kiø po -
ky èiø. Gal vos MRT pa ki ti mai ran da mi 
11–39 % pa cien tø, daþ niau siai – þie -
vës at ro fi ja, bal to sios me dþia gos po ky -
èiai tem po ra li në je skil ty je ir hi po kam -
po skle ro zë. Ma no ma, kad ðie po ky èiai
yra su si jæ su daþ nais prie puo liais ir
epi lep si në mis bûk lë mis, ta èiau ry ðys
ne áro dy tas [30, 31].

Li te ra tû ros duo me ni mis, prie puo -
liø kon tro lë ser gant Dra vet sin dro mu
yra re tai ka da pa sie kia ma [13]. Svar -
bu pa þy më ti, kad nat rio ka na lø blo ka -
to riai (kar ba ma ze pi nas, oks kar ba ze -
pi nas, fe ni toi nas, la mot ri gi nas) ga li
daþ nin ti epi lep si jos prie puo lius ir blo -
gin ti Dra vet sin dro mu ser gan èiø pa -
cien tø bûk læ. Vi sais ðe ðiais straips ny je 
ap ra ðo mais kli ni ki niais at ve jais prie -
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2 len te lë. Dra vet sin dro mu ser gan èiø pa cien tø kli ni ki në cha rak te ris ti ka

Ta b le 2. Cli n i cal cha r ac te r is tics of pa tients with Dra vet syn dro me

1 at ve jis 2 atvejis 3 atvejis 4 atvejis 5 atvejis 6 atvejis

Am þius 8 m. 4 mën. 3 m. 7 mën. 2 m. 7 mën. 4 m. 7 mën. 2 m. 5 mën. 1 m. 3 mën.

Prie puo liø pra dþia 18 sav. 44 sav. 29 sav. 18 sav. 16 sav. 18 sav.

VNE var to ja mi da bar VPAd, LVT, CNZ VPAc LVT VPAc, STP VPAc, LTV, TPM VPAc, NTZ, STP

VNE var to ji mo anam ne zë STP, PB, TPM,
CBZ, OXC, ESM

VPAd LVT, TPM PB PB

Prie puo liø ry ðys su karð èia vi mu Taip Taip Taip Taip Taip Taip

He mik lo ni niai trau ku liai Taip Taip Taip Taip Taip Taip

Ge ne ra li zuo ti to ni niai-klo ni niai
trau ku liai

Taip Taip Taip Taip Taip Taip

Miok lo ni jos Taip Taip Taip Taip Taip Taip

Þi di ni niai prie puo liai Taip Taip Taip Taip Taip Taip

Ati pi niai ab san sai Taip Ne Ne Ne Ne Ne

To ni niai trau ku liai Ne Taip Ne Taip Taip Taip

Ato ni niai-as ta ti niai prie puo liai Ne Ne Ne Ne Ne Ne

EEG nor ma li li gos pra dþio je Ne Taip Taip Taip Ne Ne

Fo to sen si ty vu mas esant li gai Taip – – – – Taip

Ge ne ra li zuo tos ið kro vos EEG Taip Ne Taip Taip Taip Taip

Dau gia þi di nës ið kro vos EEG Taip Ne Ne Taip Taip Taip

Nor ma li rai da li gos pra dþio je Ne Taip Taip Taip Taip Taip

Rai da ilgainiui trin ka Taip Taip Taip Taip Taip Ne

Nor ma lus MRT ty ri mas Taip Taip Taip Taip Taip –

VPAc – val proi në rûgð tis (Con vu lex); VPAd – val proi në rûgð tis (De pa ki ne); LVT – le ve ti ra ce ta mas; TPM – to pi ra ma tas; STP – sti ri pen to -
lis; NTZ – nit ra ze pa mas; PHB – fe no bar bi ta lis; CNZ – klo na ze pa mas; CBZ – kar ba ma ze pi nas; ESM – eto suk si mi das; OXC – oks kar ba ze -
pi nas.



puo liai kar to ja si ne pai sant gy dy mo
vais tais nuo epi lep si jos. Prie puo liø
daþ nis – nuo 1 prie puo lio per 4 më ne -
sius iki 5 prie puo liø per më ne sá. Diag -
no za vus Dra vet sin dro mà, vi siems pa -
cien tams bu vo skir tas gy dy mas pir -
mos ei lës vais tais – val pro a tais ir ben -
zo dia ze pi nais, vë liau – to pi ra ma tu, le -
ve ti ra ce ta mu, sti ri pen to liu.

Ðiuo me tu vy riau siam pa cien tui
yra 8 me tai, apie vy res nius ir su au gu -
sius Lie tu vos pa cien tus au to riai duo -
me nø ne tu ri. At ei ty je bus ak tu a li pa -
cien tø per da vi mo su au gu siø jø neu ro -
lo gams pro ble ma.

IÐVADOS

Vai kø li go ni në je gy do mi ir pri þiû ri mi
6 pa cien tai, ku riems pa gal kli ni ki nius
po þy mius diag no zuo tas ir vë liau dël
SCN1A mu ta ci jos ge ne tið kai pa tvir -
tin tas Dra vet sin dro mas. Pa cien tø gy -
dy mas ir prie þiû ra ati tin ka tarp tau ti -
nes re ko men da ci jas, ðiuo me tu Lie tu -
vo je pri ei na mi pir mos ir ant ros ei lës
vais tai Dra vet sin dro mui gy dy ti. u

Gauta: 2018 02 10
Priimta spaudai: 2018 03 12
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Summary

SEVERE INFANTILE MYOCLONIC EPILEPSY (DRAVET SYNDROME):
LITERATURE REVIEW AND SIX CASE REPORTS

Rûta Praninskienë, Dovilë Jonuðkaitë, Asta Judickienë, Joana Vitënaitë,
Rimantë Èerkauskienë

In tro duc tion. Se vere in fan tile myo -
clonic ep i lepsy (Dravet syn drome) is a
rare ge netic ep i lepsy that man i fests with
pro longed gen er al ized tonic-clonic or
hemiclonic sei zures in duced by in creased
body or en vi ron ment tem per a ture in a in -
fant or child with pre vi ously nor mal de -
vel op ment. Early in the dis ease course
cog ni tive, lan guage and mo tor functions
start to deteriorate.

Meth ods. Ret ro spec tive anal y sis of
med i cal re cords was con ducted in the De -
part ment of Pe di at ric Neu rol ogy in Chil -
dren’s Hos pi tal. In to tal 6 Dravet syn -
drome pa tients were eval u ated and fol -
lowed ac cord ing to in di vidu al ised
protocols in 2010–2018.

Re sults. All pa tients (fe male to male
3:3, aged 1–8 years) were di ag nosed early 
in the dis ease course when they de vel -
oped clas sic clin i cal signs of Dravet syn -
drome. All pa tients had first sei zure
when they were 3 to 6 months old. 5 out of 
6 cases suf fered sta tus epilepticus at least 

once. 2 of them had ac tion myoclonus. Be -
fore the on set of sei zures 5 out of 6 pa -
tients had nor mal de vel op ment, 3 of
them had nor mal EEG find ings, in
2 cases photoparoxysmal re ac tion was
elic ited at least once. Im ag ing stud ies
were per formed in 5 cases, none of them
had any changes on MRI.

Con clu sions. In all cases the di ag no -
sis was made based on clin i cal find ings
and later ver i fied us ing ge netic test ing.
SCN1A mu ta tion was con firmed in all of
them. All of the pa tients con tinue to have
sei zures de spite ag gres sive phar ma co log -
i cal treat ment. Pa tient ob ser va tion and
treat ment plans meet in ter na tional stan -
dards. At the mo ment both first and sec -
ond line med i ca tions are avail able for
treat ment of Dravet syndrome in
Lithuania.

Keywords: Dravet syn drome, ep i lep tic
encephalopathy, ge netic ep i  lepsy,
SCN1A, fe brile sei zures.
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