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Epilepsi uppkommer ofta vid Rett syndrom. Många men inte alla individer [med Rett syndrom] 
får anfall. Den uppskattade prevalensen av epilepsi hos personer med Rett syndrom ligger mellan 
48 % enligt en tvärsnittlig [natural history] studie (Glaze et al. 2010) och 94 % i ett 
livstidsperspektiv i andra studier (Steffenburg et al. 2001, Jian et al. 2007, Vignoli et al. 2012, 
Halbach et al. 2013, Anderson et al. 2014, Tarquinio et al. 2017). 

Epilepsi - förlopp 

Medelålder för debut av epilepsi är 4,68 ± 3,5 år, men det finns en stor åldersvariation från 1 till 
16 år (Steffenburg et al. 2001, Jian et al. 2007, Vignoli et al. 2012, Halbach et al. 2013, Anderson 
et al. 2014, Nissenkorn et al. 2015, Tarquinio et al. 2017). Förloppet med anfall och förbättring är 
påfallande varierat hos patienter med Rett syndrom. Vissa uppnår aldrig ens måttlig kontroll 
över anfallen, och hos andra går anfallen över helt och läkemedelsbehandlingen kan avslutas. Det 
vanligaste scenariot är dock en tendens till förbättring och återfall som kommer och går under 
personens livstid. Aktiv epilepsi är vanligast i de senare tonåren (Tarquinio et al. 2017). 

Svårigheter att diagnostisera epileptiska och icke-epileptiska episoder vid Rett 

syndrom  

En av utmaningarna med Rett syndrom är att korrekt diagnostisera förekomsten av epilepsi. 
Detta beror på att icke-epileptiska paroxysmala symptom är vanliga vid Rett syndrom; även 
epilepsispecialister är oense om hur icke-epileptiska och epileptiska anfall ska klassificeras. 
Klinisk diagnos ställd av en erfaren barnneurolog är dock fortfarande en standard för 
diagnostisering av epilepsi (Aaberg et al. 2017). I de fall det finns brist på specialistundersökning 
kombinerat med video-EEG klassificerar föräldrar felaktigt icke-epileptiska episoder som anfall i 
upp till 82 % av fallen (Glaze et al. 1998). 

Alla typer av anfall kan förekomma vid Rett Syndrom utan någon karakteristisk 
bild/symptomatologi för ”det första anfallet”. Jämfört med befolkningen i allmänhet kan tidiga 
feberkramper vara vanligare hos personer med Rett syndrom,12 % jämfört med 2–5 % generellt i 
befolkningen (Nissenkorn et al. 2010). Den typ av anfall som oftast rapporteras innefattar 
komplexa partiella, generaliserade tonisk-kloniska, toniska och myokloniska anfall, där 
frånvaroanfall och kloniska anfall uppkommer mindre frekvent. Fokal epilepsi (58 %) tycks vara 
vanligare än generaliserad epilepsi (38 %) (Cardoza et al. 2011). Det finns inget tydligt samband 
mellan epilepsins svårighetsgrad och en viss typ av anfall (Steffenburg et al. 2001). 

Händelser som inte utgör epileptiska anfall infattar episoder med motorisk aktivitet, såsom 
spasmer, ryckningar, huvudvridningar, framåtfall, darrningar, ovanliga ögonrörelser 
(okulogyriska rörelser, perioder med blinkande), oral ansiktsdyskinesi, omotiverat skrattande 
och/eller skrikande, motoriska abnormiteter (tremor, dystoni, ryckningar, spasticitet och 
episoder med atoni), samt episoder med stirrande, skratt, förstorade pupiller, hållande av andan 
och hyperventilering.  

 



 

 

Resultat av EEG-undersökningar 

Elektroencefalografi (EEG) är ett viktigt diagnostiskt verktyg för personer med Rett syndrom 
eftersom det gör det möjligt att skilja mellan epileptiska anfall och anfall med icke-epileptisk 
bakgrund. 

Hos personer med Rett syndrom följer EEG resultaten sjukdomens utveckling genom de fyra 
kliniska faserna. EEG-bilden skiljer sig hela tiden från vad som är normalt men förändringarna 
som EEG-undersökningar visar är, även om de är karakteristiska för klinisk fas, inte 
diagnosspecifika:   

• före 18 månaders ålder ser EEG:et ofta normalt ut, men i vissa fall blir 
bakgrundsaktiviteten i occipitala (posterior) området succesiv långsammare i takt med 
förlust av förväntad utveckling – vilken observeras under regressionsfasen – vanligtvis 
mellan 18 månader och 3 års ålder. 

• mellan 2 och 10 år uppkommer under sömn, i början så kallad rolandiska, epileptiforma 
avvikelser som kan utvecklas vidare till pseudoperiodisk deltaaktivitet med rytmiska 
urladdningar (spike aktivitet). 

• sedan, efter 10 års ålder, visar EEG multifokala, generaliserade epileptiforma avvikelser 
och rytmisk, långsam (theta) -rytm, huvudsakligen i de främre centrala regionerna 
(Hagne et al. 1989) (Glaze 2002).  

En viktig aspekt är att dessa epileptiforma aktiviteter, som kan observeras med EEG, är vanligt 
förekommande hos personer med Rett syndrom och att de förekommer utan att några tydliga 
kliniska epilepsianfall kan ses.  

Behandling  

Det finns ett begränsat antal rapporter som specifikt beskriver antiepileptisk behandling hos 
personer med Rett syndrom, och bland de som finns tillgängliga gäller de flesta mindre studier 
med ett begränsat antal deltagare där flera antiepileptiska preparat används. Utifrån det som 
tidigare skrivits och publicerats så baseras läkemedelsbehandling huvudsakligen på lokal 
utskrivningspraxis snarare än medicinsk effekt eller biverkningar (Bao et al. 2013, Pintaudi et al. 
2015).  

Med tanke på att både partiella och generaliserade epileptiska anfall kan förekomma hos 
personer med Rett syndrom är de läkemedel som föredras i litteraturen vanligen de som anses 
verksamma över ett brett spektrum av epileptisk aktivitet. Monoterapi är det första 
behandlingsalternativet för de flesta patienterna (Dolce et al. 2013). Läkemedel som ofta 
rapporteras som första eller andra behandlingsval i klinisk praxis är bland annat Valproat och 
Lamotrigin. 

Enligt rapporterna är Valproat i nuläget det vanligaste antiepileptiska läkemedlet för personer 
med Rett syndrom men resultaten varierar mellan olika studier. Vissa författare har uppgett att 
75 % av deras patienter som fått Valproat som första monoterapibehandling blivit fria från 
epileptiska anfall medan andra rapporterat att betydligt färre blivit fria från anfall. Vidare finns 
studier som pekar på att behandlingen med Valproat varit effektiv med en minst halverad 
anfallsfrekvens för 59 % av patienterna och främst för patienter som började få epileptiska anfall 
vid 4–5 års ålder (Nissenkorn et al. 2010, Dolce et al. 2013).  

När det gäller effekten av Lamotrigin har studier visat att en betydande andel patienter med Rett 
syndrom uppnått en minskning av anfallsfrekvensen med mer än 50 %, huvudsakligen bland 
dem vars anfall debuterade efter 10 års ålder. 

Lamotrigin fungerar bra för flickor; de blir gladare, piggare och får lättare att koncentrera sig. 
Endast milda biverkningar har observerats, såsom utslag och tremor. Slutsatsen som dras är att 
det kan vara värt att prova Lamotrigin som tilläggsbehandling för flickor med Rett syndrom, med 
uppmärksamhet på eventuella biverkningar och möjligheten att det kanske inte har någon effekt 
alls (Uldall et al. 1993, Stenbom et al. 1998). 



 

 

Inga specifika läkemedel är kontraindicerade vid Rett syndrom, dock är problematiken kring 
benhälsa en viktig faktor att ha i åtanke när antiepileptisk medicin skrivs ut. En studie har funnit 
att personer med Rett syndrom som använder Valproat löper större risk att drabbas av frakturer, 
samtidigt som en annan studie visar att låga D-vitaminnivåer, som ofta förekommer hos personer 
med Rett syndrom, inte kan kopplas till antiepileptiska läkemedel (Leonard et al. 2010) (Motil et 
al. 2011).  

När det konstaterats att anfallen är av en epileptisk karaktär och antiepileptisk medicin satts in 
bör läkemedlets biverkningar noggrant övervägas och läkemedel som kan orsaka 
beteendeförändringar (till exempel Levetiracetam), anorexi och nefrolitiasis (till exempel 
Topiramat), förlängda QT-intervall (t.ex. Felbamat) eller tydligt lugnande effekt (t.ex. 
Bensodiazepiner) bör användas med försiktighet.  

Valet av läkemedel vid Rett syndrom bör baseras på en samlad bild där semiologi, EEG-resultat 
och en avvägning av risk/nytta gällande negativa biverkningar tas i beaktning. Video-EEG bör 
också användas för att bekräfta händelsernas epileptogena natur. 

Vagusnervstimulator VNS  

Endast en tidigare studie har utvärderat resultaten av tilläggsbehandling med VNS under minst 
12 månader hos kvinnor med Rett syndrom och behandlingsresistent epilepsi. Sju patienter som 
var mellan 1 och 14 år gamla när VNS inopererades deltog i denna retrospektiva studie. De hade 
haft epileptiska anfall under ungefär 6 år (median) och hade genomgått behandling med minst 
två antiepileptiska läkemedel utan framgång innan VNS-behandlingen påbörjades. Efter 12 
månader upplevde sex av kvinnorna >/= 50 % minskning i anfallsfrekvens. VNS är en säker och 
allmänt accepterad behandlingsmetod utan kirurgiska komplikationer och ingen av patienterna 
behövde operera bort själva stimulatorn. Som en skillnad i livskvalitet uppgavs att alla sju 
patienter som fick VNS var piggare efter 12 månader. Inga förändringar vad gäller humör och 
kommunikationsförmåga observerades (Wilfong and Schultz 2006). 

Ketogen kost 

I litteraturen finns tre rapporter (4 fall respektive 2 fallbeskrivningar) om positiva effekter av 
klassisk ketogen kost på frekvensen av epilepsianfall och beteenden hos personer med Rett 
syndrom (Haas et al. 1986, Liebhaber et al. 2003, Giampietro et al. 2006). Denna forskning har 
lett till att samfundet International Ketogenic Diet Study Group i ett konsensusutlåtande angett 
Rett syndrom som en sjukdom där den ketogena dieten ”troligen” är synnerligen gynnsam då 
åtminstone två tidskrifter beskrivit hur en ketogen diet varit till stor nytta (Kossoff et al. 2009). 
Många barn med Rett syndrom sondmatas, vilket gör dem till utmärkta kandidater för 
kostterapi, eftersom de lätt kan sättas på en ketogen diet utan svårigheter med följsamhet i 
behandlingen. På Johns Hopkins Hospital är personer med Rett syndrom en av de snabbast 
växande grupperna som behandlas med ketogen kost, framförallt de patienter som får sin kost 
via gastrisk sond. 
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