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Bakgrunn: Det kliniske spekteret ved Glut-1 deficiency syndrome (Glut-1 DS) har økt siden det
først ble beskrevet av De Vivo i 1991. De fleste barna har en tidlig epilepsidebut eller andre typer
anfall i tillegg til langsom hodevekst, spastisk ataksi og forsinket utvikling. 
De typiske anfallene er toniske, atoniske, kloniske, myoklonier eller absenser som ofte, men ikke
alltid er behandlingsresistente. En del forfattere hevder at det finnes mildere fenotyper av
sykdommen med kun absenser eller myoklonier. Disse kan lett feiltolkes som en idiopatisk
generalisert epilepsi. Men, ingen slike pasienter har blitt identifisert tidligere.
Det er svært viktig å stille riktig diagnose, da ketogen diett ikke bare kan gi anfallskontroll, men
sannsynligvis også bedre den nevrologiske og kognitive utviklingen.

Kasuistikk: En nå 10,5 år gammel pike ble første gang henvist snaut 5 år gammel pga korte
episoder med blikkdeviasjon og fjernheter samt myoklone rykk i overekstremitetene og trunkus.
Anfallene hadde startet mellom 3 og 6 måneders alder og opptrådte først sjelden, etter hvert
daglig. Det var ingen tilfeller av epilepsi i familien.
Psykomotorisk utvikling var normal Nevrologisk og utviklingsmessig undersøkelse var også normal. 
I tillegg til korte absenser utviklet hun etter hvert episoder med forvirring og svekket bevissthet.
Slike episoder kunne vare fra få minutter til 1-2 timer. De kom hovedsakelig i forbindelse med
frokost. Symptomene gikk alltid over etter et måltid. Hun ble forsøksvis behandlet med valproat,
deretter etosuksimid og klobazam.Fra første skoleår hadde hun lærevansker. Årlige
nevropsykologiske tester viste en tillitsfull, samarbeidende, men også impulsiv og lett trettbar pike.
Språket var godt, men hun skåret lavt på verbale og ikke verbale tester. Hun hadde også
konsentrasjonsvansker. Hun fortsatte å utvikle seg, men langsommere enn jevnaldrende.
Hodeomkrets og nevrologisk undersøkelse forble normal. Diagnosen Glut-1 DS ble stilt ved 10 års
alder, og ketogen diett ble introdusert. Etosuksimid ble kontinuert, og klobazam ble langsomt
seponert. Ila. en uke følte hun seg i langt bedre form, og hun ble anfallsfri bortsett fra noen få
myoklonier. Anfallskontroll ble opprettholdt med lav ketose (2-3 mmol/L, vanligvis >4 mmol/L)
Tre måneder etter oppstart med ketogen diett bedret hennes eksekutive funksjoner seg, og hun
ble mer oppmerksom.

Laboratorietester: Fastende CSF glukose 1.9 mmol/L og CSF/blod glukose ratio var 0,42
Molekylær analyse av SLCA1 genet avdekket en patologisk mutasjon c.635G (p.R212H) heterozygot.

EEG: Fem standard EEG og to 24 timer EEG ble tatt. Før oppstart med ketogen diett var det i EEG
langsom frontal aktivitet og spontane utbrudd av generaliserte polyspikes, ofte etterfulgt av
myoklone rykk. Fotostimulering trigget episoder med blikkdeviasjon og absenser.
Man så en klar bedring i EEG etter måltider, og spesielt etter at man startet med ketogen diett.

Diskusjon: Dette barnet har en mild form for Glut-1 DS, og man oppnådde god anfallskontroll og
en klar bedret funksjon med ketogen diett, trass i lav ketosegrad. Oppfølgingstiden er imidlertid
kort, og resultatet på noe sikt er usikkert. Hos denne pasienten var CSF/blod-glukose ratio noe
høyere enn vanlig ved Glut-1 DS, men den absolutte CSF-glukoseverdien var like lav som vanlig.
Dette kan tyde på at CSF-måling er den mest sensitive undersøkelsen ved de lette tilfellene. Man
har imidlertid ikke tidligere kunnet vise noen sammenheng mellom forskjeller i disse verdiene og
fenotypen. Den heterozygote mutasjonen som ble funnet hos denne pasienten er tidligere funnet
hos en annen pasient med en langt alvorligere fenotype. Dette bekrefter den kliniske
heterogeniteten ved Glut-1 DS-pasienter som har samme mutasjon. Dette tyder på at det trolig er
modifiserende faktorer som påvirker fenotypen.
Glut-1 DS bør overveies som differensialdiagnose ved epilepsi hos barn, spesielt hvis
- anfallene er atypiske 
- anfallene ses før måltider eller etter fysisk aktivitet
- matinntak gir mindre anfall
- AEDs ikke har effekt
- EEG er atypisk 
Sannsynligvis dreier det seg om en underdiagnostisert tilstand.

Anette Ramm-Pettersen

Litteraturservice Epilepsi ICTUS_utgave 1 2009:Layout 1  17.02.2009  12:46  Side 9



<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /None
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)
  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Error
  /CompatibilityLevel 1.4
  /CompressObjects /Tags
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends true
  /DetectCurves 0.0000
  /ColorConversionStrategy /CMYK
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedOpenType false
  /ParseICCProfilesInComments true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 1048576
  /LockDistillerParams false
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveDICMYKValues true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveFlatness true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments true
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts true
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Preserve
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile ()
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /CropColorImages true
  /ColorImageMinResolution 300
  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Bicubic
  /ColorImageResolution 300
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageMinDownsampleDepth 1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /CropGrayImages true
  /GrayImageMinResolution 300
  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Bicubic
  /GrayImageResolution 300
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageMinDownsampleDepth 2
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /CropMonoImages true
  /MonoImageMinResolution 1200
  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Bicubic
  /MonoImageResolution 1200
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /CheckCompliance [
    /None
  ]
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile ()
  /PDFXOutputConditionIdentifier ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName ()
  /PDFXTrapped /False

  /CreateJDFFile false
  /Description <<
    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe5b9a521b5efa7684002000410064006f006200650020005000440046002065876863900275284e8e9ad88d2891cf76845370524d53705237300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c676562535f00521b5efa768400200050004400460020658768633002>
    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d7f6e5efa7acb7684002000410064006f006200650020005000440046002065874ef69069752865bc9ad854c18cea76845370524d5370523786557406300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c4f86958b555f5df25efa7acb76840020005000440046002065874ef63002>
    /DAN <>
    /DEU <>
    /ESP <>
    /FRA <>
    /ITA <>
    /JPN <FEFF9ad854c18cea306a30d730ea30d730ec30b951fa529b7528002000410064006f0062006500200050004400460020658766f8306e4f5c6210306b4f7f75283057307e305930023053306e8a2d5b9a30674f5c62103055308c305f0020005000440046002030d530a130a430eb306f3001004100630072006f0062006100740020304a30883073002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee5964d3067958b304f30533068304c3067304d307e305930023053306e8a2d5b9a306b306f30d530a930f330c8306e57cb30818fbc307f304c5fc59808306730593002>
    /KOR <FEFFc7740020c124c815c7440020c0acc6a9d558c5ec0020ace0d488c9c80020c2dcd5d80020c778c1c4c5d00020ac00c7a50020c801d569d55c002000410064006f0062006500200050004400460020bb38c11cb97c0020c791c131d569b2c8b2e4002e0020c774b807ac8c0020c791c131b41c00200050004400460020bb38c11cb2940020004100630072006f0062006100740020bc0f002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e00300020c774c0c1c5d0c11c0020c5f40020c2180020c788c2b5b2c8b2e4002e>
    /NLD (Gebruik deze instellingen om Adobe PDF-documenten te maken die zijn geoptimaliseerd voor prepress-afdrukken van hoge kwaliteit. De gemaakte PDF-documenten kunnen worden geopend met Acrobat en Adobe Reader 5.0 en hoger.)
    /NOR <>
    /PTB <>
    /SUO <>
    /SVE <>
    /ENU (Use these settings to create Adobe PDF documents best suited for high-quality prepress printing.  Created PDF documents can be opened with Acrobat and Adobe Reader 5.0 and later.)
  >>
  /Namespace [
    (Adobe)
    (Common)
    (1.0)
  ]
  /OtherNamespaces [
    <<
      /AsReaderSpreads false
      /CropImagesToFrames true
      /ErrorControl /WarnAndContinue
      /FlattenerIgnoreSpreadOverrides false
      /IncludeGuidesGrids false
      /IncludeNonPrinting false
      /IncludeSlug false
      /Namespace [
        (Adobe)
        (InDesign)
        (4.0)
      ]
      /OmitPlacedBitmaps false
      /OmitPlacedEPS false
      /OmitPlacedPDF false
      /SimulateOverprint /Legacy
    >>
    <<
      /AddBleedMarks false
      /AddColorBars false
      /AddCropMarks false
      /AddPageInfo false
      /AddRegMarks false
      /ConvertColors /ConvertToCMYK
      /DestinationProfileName ()
      /DestinationProfileSelector /DocumentCMYK
      /Downsample16BitImages true
      /FlattenerPreset <<
        /PresetSelector /MediumResolution
      >>
      /FormElements false
      /GenerateStructure false
      /IncludeBookmarks false
      /IncludeHyperlinks false
      /IncludeInteractive false
      /IncludeLayers false
      /IncludeProfiles false
      /MultimediaHandling /UseObjectSettings
      /Namespace [
        (Adobe)
        (CreativeSuite)
        (2.0)
      ]
      /PDFXOutputIntentProfileSelector /DocumentCMYK
      /PreserveEditing true
      /UntaggedCMYKHandling /LeaveUntagged
      /UntaggedRGBHandling /UseDocumentProfile
      /UseDocumentBleed false
    >>
  ]
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [612.000 792.000]
>> setpagedevice




