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Watanabe et al. [1] beschrieben 1987 erstmals partielle
Epilepsien ohne erkennbare Ursache, welche im ersten
Lebensjahr auftreten. Diese Epilepsieform kann zu dia-
gnostischen Unsicherheiten und damit zu unnétigen in-
vasiven Abklarungen fithren. Im Folgenden soll anhand
eines typischen Patienten die klinische Manifestation, die
Differentialdiagnose und ein mdglichst effizientes dia-
gnostisches Prozedere diskutiert werden.

Fallbeschreibung

Bei dem jetzt neun Monate alten normal entwickelten
Knaben traten erstmals im Alter von acht Monaten An-
fille mit plotzlicher Bewegungslosigkeit, Blickdeviation
nach links und anschliessenden Zuckungen des linken
Armes auf. Die Anfélle dauerten meist zwei bis drei Mi-
nuten. Es traten wiahrend zwei Tagen fiinf Anfille auf,
anschliessend war der Patient fiir eine Woche anfalls-
frei. Danach wiederholte sich erneut eine Anfallsserie
wahrend drei Tagen. EEG inklusive Langzeit-EEG und
MRI waren normal und es liessen sich keine abnormen
metabolischen Befunde nachweisen. In der Familie des
Patienten sind keine Epilepsien bekannt.

Diskussion

Dieser Patient zeigt das typische klinische Bild (Tab. 1 &)
einer benignen partiellen Epilepsie des Sduglingsalters
[2—4]. Diese Anfallsform tritt am haufigsten zwischen dem
5. und 8. Lebensmonat auf (Streubreite 3. bis 10. Monat).
Die Anfille sind bei 60-80% der Patienten durch einen
starren Blick, Deviation der Augen und eine Zyanose
sowie bei 20-40% durch Bewegungslosigkeit, orale
Automatismen und initialen Schrei charakterisiert [5].
Die Anfille treten meist im Wachzustand in «Clusters»
(2-10 Anfélle/Tag) wahrend 1-3 Tagen auf, gefolgt von
1-3 Wochen Anfallsfreiheit. Das interiktale EEG ist nor-
mal. Die Diagnose ldsst sich durch im iktalen EEG auf-
tretende Spitzenpotentiale beweisen [6]. Die grosste
Chance, im EEG einen Anfall zu erfassen, hat man mit
einer Langzeitableitung wahrend einer Clusterphase.
Neben den eben beschriebenen komplex-partiellen An-
fallen konnten auch Sduglinge mit partiellen Anféllen und
sekunddrer Generalisation beobachtet werden. Anhand
der iktalen EEG-Befunde muss man annehmen, dass
diese beiden Anfallstypen von verschiedenen Hirnregio-
nen ausgehen (die komplex-partiellen vom Temporallap-
pen und die sekundér generalisierten aus zentro-parieta-
len Hirnregionen) und somit pathogenetisch nicht ganz
identisch sind. Die Prognose ist bei beiden Formen aus-
gezeichnet, d.h., die Kinder werden auf eine Therapie mit
Carbamazepin anfallfrei und zeigen auch nach Auftreten
der Anfille eine normale psychomotorische Entwicklung.

Vigevano et al. [7] beschrieben 1992 zudem autosomal
dominant vererbte familidre benigne partielle Epilep-
sien des Séduglingsalters (benign familial infantile sei-
zures, BFIS). Die ersten Anfille traten im Alter zwischen
4 und 8 Monaten auf. Auch diese Patienten zeigten eine
normale psychomotorische Entwicklung. Die Anfille
manifestierten sich ebenfalls in «Clusters» mit 8-10 An-
fallen pro Tag wiahrend 1-3 Tagen. Die Anfille dauern
3 bis 5 Minuten und bestehen in einem plétzlichen Stopp
aller psychischen und motorischen Funktionen, einer
allgemeinen Hypotonie, Kopf- und Augendeviation und
unilateralen Zuckungen, welche sich synchron oder
asynchron auf die Gegenseite ausbreiten konnen. Die
Richtung der Kopf- und Augendeviationen kann von An-
fall zu Anfall wechseln. Sonst sind die Anfille sehr stereo-
typ. Das interiktale EEG ist normal und zeigt nur in den
Tagen der Anfallsserien parieto-okzipital Deltawellen
oder sharp waves.

Molekulargenetisch konnten verschiedene BFIS-Formen
unterschieden werden. Fiir BFIS1 fand man Mutationen
auf Chromosom 19q12-13.1 und fiir BFIS2 auf Chromo-
som 16p. Patienten mit der BFIS3-Variante zeigten Muta-
tionen des SCN2A-Gens (Na*-Kanal-Defekt) auf Chro-
mosom 2q24.3. Die Anfille konnen bei dieser Variante
schon vor dem vierten Monat auftreten und sind manch-
mal auch therapeutisch schwieriger zu kontrollieren. In

Tabelle 1. Klinische Charakteristik der benignen nichtfamiliaren
epileptischen Anfélle des Sauglingsalters [5].

Benigne partielle Epilepsie
mit komplex partiellen
Anféllen

Benigne partielle Epilepsie
mit sekundér generalisierten
Anfallen

Normale psychomotorische
Entwicklung

Normale psychomotorische
Entwicklung

Keine neurologischen
Erkrankungen

Keine neurologischen

Erkrankungen
Beginn im 1. Lebensjahr Beginn im 1. Lebensjahr

Partielle Anfélle (starrer Blick oder
Schreien)

Komplex partielle Anfalle
(plotzliche Bewegungslosigkeit,
Ansprechbarkeit, Automatismen,
tonisch-klonische Bewegungen) Sekundéare Generalisation

Anfalle in «Clustern» Anfalle in «Clustern»

Interiktales EEG: normal Interiktales EEG: normal

|ktales EEG: zu Beginn zentro-

Iktales EEG: temporaler Fokus temporaler Fokus

Gutes Ansprechen auf
Carbamazepin

Gutes Ansprechen auf
Carbamazepin

Prognose sehr gut Prognose sehr gut
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der Familie findet man gehduft Patienten mit Fieber-
krampfen.

Die Diagnose von benignen partiellen infantilen Anféllen
muss anhand klinischer Kriterien gestellt werden, da bei
diesen Kindern ausserhalb des nicht einfach zu erfas-
senden iktalen EEGs alle Befunde normal sind. Diese Epi-
lepsieform muss von kryptogenetischen oder sympto-
matischen partiellen Epilepsien, z.B. nach perinatalen
Hirnldsionen, kortikalen Dysplasien oder intrakraniellen
Raumforderungen, abgegrenzt werden. Eine verzogerte
psychomotorische Entwicklung, neurologische Ausfille
und ein pathologisches interiktales EEG schliessen
benigne infantile Anfélle aus [8]. Trotz der typischen
klinischen Symptome kann bei Patienten mit benignen
infantilen Anfillen eine MR-Bildgebung oft nicht um-
gangen werden.

Differentialdiagnostisch miissen diese Anfallsformen
auch von nicht epileptischen Anfillen wie dem Sandifer-
Syndrom oder paroxysmalen Dyskinesien resp. Choreo-
athetosen unterschieden werden [2]. Beim Sandifer-
Syndrom kommt es zu einer 1-2 Minuten dauernden
intermittierenden paroxysmalen Opisthotonushaltung
mit tonischer Drehung des Kopfes. Ursache ist ein gas-
troosophagealer Reflux oder eine Hiatushernie. Die paro-
xysmalen Dystonien dussern sich in plotzlichen Exten-
sionen oder Flexionen der Arme und einer paroxysmalen
Opisthotonushaltung. Dabei verlieren die Patienten das
Bewusstsein nicht. Etwas schwieriger ist die Differential-
diagnose der paroxysmalen Choreoathetose, wobei zwi-
schen einer familidren, einer paroxysmal kinesiogenen

und einer erworbenen Form unterschieden wird. Die
Patienten zeigen oft schon im Kleinkindesalter spontane
oder durch Bewegungen ausgeloste sehr heftige Bewe-
gungsparoxysmen ohne Bewusstseinsstorung, die Minu-
ten bis Stunden andauern konnen. Der Genlokus fiir die
paroxysmal kinesiogene Form liegt wie bei BFIS2 auf
Chromosom 16p. Es wurden auch beide Erkrankungen
in der gleichen Familie beschrieben.
Zusammenfassend sei festgehalten, dass die benigne
partielle Epilepsie des Sduglingsalters nur bei psycho-
motorisch normal entwickelten Kindern vorkommt. Die
Anfille, welche meist durch plotzliche Bewegungslosig-
keit, starren Blick mit Bewusstseinsstorung, Augendevia-
tion und Automatismen charakterisiert sind, treten meist
im Wachzustand als «Cluster» wéhrend weniger Tage
auf, gefolgt von lingeren Pausen. Es wird zwischen fami-
lidren und nichtfamilidfren Formen unterschieden. Inter-
vall-EEG, Bildgebung und andere Laboruntersuchungen
sind normal. Die Diagnose kann durch ein iktales EEG
bewiesen werden. Unter Carbamazepin werden die Pa-
tienten anfallsfrei.
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