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Epilepsi 

Varaktig benägenhet för 
upprepade oprovocerade 
epileptiska anfall

Incidens: 1 000 barn/år i Sverige
Prevalens: 10 000 barn

Oprovocerade, återkommande epileptiska 
anfall

Diagnos:
- två oprovocerade anfall  - över 70% risk 

för ytterligare anfall (efter första 40%)

- ett oprovocerat anfall + risk för ytterligare 
anfall är stor

- Epileptiska syndrom



Handouts version Epileptiska syndrom TBarn 2024 Ivett K 3

ILAE 2017
Baserat på genetik, etiologi, 
neurofysiologi

Etiologi ska beaktas i varje 
klassifikationssteg

”Ny” epilepsiklassifikation 



• Förvärvade: trauma, stroke, cerebral hypoxi/anoxi

• Missbildningar, kortikal dysplasi

• Tuberös skleros

• Tumör (lokalisation)

• Genetisk epilepsi - jonkanalssjukdom t.ex. Dravet-
syndrom, ca 1000 gener

• CNS-infektion

• Neurometabol sjukdom, mitokondriell sjukdom

• Neurodegenerativ sjukdom

• Autoimmun sjukdom/encefalitHandouts version Epileptiska syndrom TBarn 2024 Ivett K 4
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Perinatal anamnes

Hereditet

Neurologiskt status

Del av syndrom ?

Endast epilepsi ?

Neuropsykologisk utveckling ?

Ansiktsdysmorfi? 

Avvikelse på huden ?

Samsjuklighet?

Misstanke om neurometabol sjukdom?

Anfallstyp

EEG

MR-hjärna

Infektion? Immunologisk orsak?

Morfologiskt avvikelse?
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EEG
Anfallstyp
Klinisk bild

Debutålder   
< 2 år
Tonårsålder 

Etiologi
Morfologisk avvikelse
Neurometabolisk orsak
Genetisk
Immunologisk, infektiös orsak

Komorbiditet
”Genetiskt” syndrom?
ADHD, autism, utvecklingsstörning

MR
Neurometabolisk utredning  (< 2 år)

Genanalys (Epilepsi/EE Genpanel) 

Epileptiskt syndrom
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• Typisk ålder för symtomdebut
• Neonatal och spädbarnsålder (< 2 år)
• Under barndomen
• Variabel åldersdebut (≤ 18 år eller ≥ 19 år)

• Idiopatisk generaliserad epilepsi (IGE)

• Anfallstyp, epilepsityp   (fokal, generaliserad, fokal-
generaliserad)

• Developmental Epileptisk encefalopati eller 
progressivt neurologiskt tillstånd

Klassifikation
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• Mandatory 
• Obligatorisk
• Om det saknas kan syndromet inte fastställas

• Exclusionary
• Exklusion
• Om det saknas kan syndromet fastställas

• Alerts
• Brukar saknas, men kan ses ibland
• Kan inte utesluta syndromet själv – men tänk 

om!

Klassifikation - Kriterier
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Ohtahara Subklassifikation
Self-limited
DEE
Etiology specific
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Self-limited neonatal epilepsy  (SeLNE)

 
• Debut: vid 2-7 dagars ålder
• Fokala toniska anfall 
• Sekventiella anfall: toniskt, kloniskt, myokloniskt och/eller autonoma symtom, 

apné, cyanos

• EEG: normal bakgrund, normalt interiktalt  
• Iktalt: centro-fronto-temporala repetitiva spikes
• Normal utveckling
• Etiologi: AD, vanligast KCNQ2, KCNQ3, (SCN2A)

• Prognos: bra, anfallsregression tills 6 månaders ålder (6 veckor)
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Early-infantile developmental and epileptic encephalopathy 
(EIDEE)

• Ohtahara syndrom (samt Early Myoclonic Encephalopathy)
• Debut: < 3 månader, terapiresistent, frekventa anfall

• Många olika bakomliggande orsaker: genetisk, metabolisk, morfologisk avvikelse
• Gener: KCNQ2-DEE, SCN2A-DEE, SCN8A-DEE, STXBP1-DEE, CDKL5-DEE, KCNT1-DEE
• Neurologisk avvikelse, medel/svår utvecklingspåverkan

EEG: interiktalt: burst-suppression, multifokal spike-waves aktivitet, långsam aktivitet
Obligatorisk anfallstyp - en eller fler av dessa
• 1. Toniska anfall – 10-20 kluster/dag
• 2. Myokloni – fokal eller multifokal myokloni, ”oregelbundna”
• 3. Epileptiska spasmer
• 4. Sekventiella anfall: toniskt, kloniskt och/eller autonom symtom, automatismer
 



Infantile epileptic spasms syndrome
IESS

West syndrom: triad av

• Anfall: Infantila epileptiska spasmer

• EEG: Hypsarytmi

• Utvecklingsstagnation, regression

16

• Debut: 3-12 månader (1-24 månader)
• Epileptiska spasmer
• EEG interiktalt: hypsarytmi, multifokal 

epileptiform aktivitet

• Morfologisk avvikelse 50-60 %
• Tuberös skleros
• 40%: trisomi 21, ARX, CDKL5, STXBP1, IQSEC2, 

TSC1, TSC2



DRAVETS syndrom

17

• SCN1A mutation (80-85%)– voltage-gated Na-kanal, terapiresistent epilepsi
• (GABRA1, GABRG2, SCN1B, STXBP1 )

• Debut: 3-9 månader 
Första levnadsåret: feberutlösta anfall
 – fokalt kloniskt (hemikloniskt), generaliserat kloniskt anfall
1.5-5 år: 
• Myokloni
• Fokalt anfall med medvetandepåverkan
• Fokalt till bilateralt tonisk-kloniskt anfall
• Atypisk absens
• Atoniskt anfall
• NSE
• Toniskt och tonisk-kloniskt anfall i sömn, i kluster
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Trigger:
Feber
Infektion
Värme
Kraftigt ljus
Fysisk aktivitet



DRAVETS syndrom
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• 1. fasen: första levnadsåret: feberutlösta anfall – fokalt kloniskt 
(hemikloniskt), generaliserat kloniskt

• 2. fasen: 1-4 år: oftare, mer långdragna anfall, myokloni, atypisk 
absens, status epilepticus, atoniska anfall

• 3. fasen: 4-5 år: bättre anfallskontroll

• Kognitiv-, beteende-, språk- påverkan, ”crouch gait”
• EEG: fokal, multifokal generaliserad epileptiform aktivitet

• Anfall blir färre med åldern, minskad risk för SE
• Tonåringar/Vuxna: tonisk-kloniskt anfall
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Vitamin B6-beroende epilepsi

C.D.M. van Karnebeek et al. / Pediatric Neurology xxx 
(2016) 1e7

Pyridoxinberoende epilepsi (PDE):
 
• autosomal recessiv epileptisk encefalopati
• antiquitin (ALDH7A1) deficiency – påverkan på lysin 

katabolismen
• ackumulering av pipekolsyra 
• Pyridoxin substitution -  pyridoxal 5-fosfat – 

kompenserar påverkan

• Debut: under första levnadsdagarna, intrauterin 
    (25% <3 år)
• Svår encefalopati
• Fokala, multifokala anfall, toniska, epileptiska spasmer

Etiologi-specifikt syndrom
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• PNPO deficiency (pyridoxamine 5`-phosphate oxidase 

deficiency) påverkad PLP-syntes och återupptag

• PLP - Pyridoxal 5`-phosphate: viktig roll i  GABA syntes

• Prematurfödda, tidig encefalopati, laktat acidos, hypoglykemi
• Grimarsering, oregelbundna ögonrörelser, automatismer

• Diagnostik: 
• finns ingen specifik biomarkör
• PNPO genanalys

• Behandling: Pyridoxal 5- fosfat 30-50 mg/kg/dag p.o. fördelat på 4-6 

doser
• Pyridoxin kan också ge terapeutisk effekt ibland – vid vissa mutationer 
• OBS! apnérisk!

B. Jaeger et al. / Molecular Genetics and Metabolism Reports 6 
(2016) 60–63

Pyridox(am)in 5´-phosfate oxidase deficiency  PNPO



Glukostransportprotein typ 1-brist – 
GLUT1-brist syndrom
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• Varierande svårighetsgrad, terapiresistent epilepsi
• Typisk åldersdebut av ”klassisk form”  < 2 år  - under första 6 

månaderna 
• (senare debut 2-10 år), det finns en ”non-classical” form med kognitiv påverkan, movement 

disorder, utan epilepsi)

• Cyanotisk attack, ”konstiga” ögonrörelser i början, eye-head 
gaze saccades 

• Generaliserade anfall: myokloni, myoklon-atoniska, atypiska 
absenser (<4 år)

• EEG: interiktalt normal, iktalt fokal epileptiform aktivitet. 
Skillnad mellan pre- och postprandial EEG-bild

• CSF glukos < 2.5 mmol/L, CSF/plasma glukos: < 0.5
• SLC2A1- mutation  (80%)
• Behandling: ketogen kost

Source: epilepsigenetics.net
Figure inspired by Zlokovic, Nature Reviews Neuroscience 12, 723-
738 (December 2011).

Blood-brain-barrier

GLUT1 – membranbundet 
transportprotein för glukos 
genom blod-hjärnbarriären

Etiologi-specifikt syndrom



Gelastiska anfall med hypotalamushamartom

• Debut: under första levnadsåret (85%)

• Kongenital, non-neoplastisk lesion

• Terapiresistent 

• Neurokirurgisk åtgärd: LITT, 
endoskopisk diskonnektion

• Gelastiska anfall (skratt-episoder)

• Dacrystic seizure (crying)

22Handouts version Epileptiska syndrom TBarn 2024 Ivett K 

Etiologi-specifikt syndrom
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SeLFE syndromes
• Okänd orsak
• Karakteristisk elektro-klinisk presentation
• 25% av barnepilepsi

• 2 subgrupp: I. SeLECTs , SeLEAS     II. COVE, POLE
• Åldersspecifik debut
• Ingen signifikant strukturell avvikelse i hjärnan
• Normal kognition och normalt neurologiskt status
• Regression vid puberteten
• Svarar på behandling
• Genetisk predisposition för EEG-bild
• Typisk anfallssemiologi
• Specifik EEG-avvikelse: karakteristisk epileptiform aktivitet, lokalisation
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Self-limited epilepsy with centrotemporal spikes 
SeLECTS

• BECTs, Rolandisk epilepsi
• Debut: 4-10 år (90%) peek 7 år
• Self-limited – tills pubertet, 18 års ålder
• 80%-90% under sömn Sömn-associerad, vid uppvakning

• 20% under vakenhet

• Fokala anfall med karakteristisk frontoparietal opercular ursprung 
semiologi och/eller nattliga bilaterala toniska-kloniska anfall 

• Somatosensoriska symtom, orofaciala motoriska symtom, dysarthri, 
sialorrhea

• EEG: centrotemporal sharp-and slow-wave komplex – under dåsighet och 
sömn mandatory 
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Self-limited epilepsy with autonomic seizures SeLEAS

• Panayiotopoulos syndrom
• Debut: 3-6 år (70%) (1-14 år)

• Fokala långa autonoma anfall – utan/med medvetandepåverkan (-30 min)
• Låg anfallsfrekvens 
• Autonoma symtom: illamående, kräkningar (75%), buksmärta, flush       

(liknande akut gastroenterit/migrän)

• Ögon-/huvud-deviation, generaliserad hypotoni, fokalt kloniskt 
(hemikloniskt) eller fokalt till bilateralt tonisk-kloniskt anfall

• Sömn-association: 70%
• EEG: multifokal, high-voltage sharp waves/spike-and-wave kompex över posterior 

regionen
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SeLFE syndromes Grupp 2

COVE : Childhood occipital visual epilepsy
Gastaut
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Epilepsy with myoclonic atonic seizures EMAtS

• Doose syndrome 
• ”stormy” plötslig debut med GTKA, myoklonier
• Debut: 2-6 år
• 25-83%: hereditet för epilepsi, feberkramp

• Mandatory: 
• Myoklon-atoniska anfall: 
• kort myokloni i proximala muskler + vokalisering + 
• kort atoniskt anfall (nickning, eller större)

• EEG:  generalized polyspike or spike – 
• high-voltage slow wave

• Andra typer av anfall: myokloni, absens, GTKA, NSE 

Generalized epilepsy syndromes of childhood
DEE
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Generalized epilepsy syndromes of childhood

• Jeavons syndrome

• Triad: 
• Frekventa ögonlocksmyoklonier – med/utan absens, utlöses av ögonstängning och 

fotostimulation
• Debut: 2-14 år, peak 6-8 år
• 25-83%: hereditet för epilepsi
• Mandatory: Ögonlocksmyoklonier + ögondeviation uppåt + extension av huvud/nacke

• EEG: 3-6 Hz irregular generalized polyspike-and –wave complex
• GTKA: förekommer, låg anfallsfrekvens, sömnbrist, alkohol, fotostimulation provocerar

Epilepsy with eyelid myoclonia (EEM)



Lennox-Gastaut syndrom
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• DEE 
• Olika bakomliggande etiologi
• Debut: 18 månader – 8 år (peak 3-5 år)
• Utvecklingsstörning, regression

Mandatory: 
1. TONISKA ANFALL (under sömn) + annan typ av anfall 
2. EEG: diffuse slow spike-and-wave (<2.5 Hz)and generalized paroxysmal fast activity in sleep 
3. Kognitiv och beteendepåverkan

1. Atypiska absenser
2. Atoniska anfall
3. Myokloni
4. Fokalt anfall med medvetandepåverkan
5. GTKA
6. Non-konvulsivt status epilepticus
7. Epileptiska spasmer
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DEE-SWAS och EE-SWAS

Kombination av kognitiv, språk, beteende och motorisk regression kliniskt med
spike-and-wave activation under sömn på EEG

Developmental and epileptic encephalopathy with spike-and-wave activation in sleep

• Debut: 2-12 år (peak 4-5 år)
• Ingen ”obligatorisk” anfallstyp
• Subtyp: Landau-Kleffner syndrom

Tidigare CSWS, ESES



Sömnrelaterad hypermotor epilepsi  - SHE
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• Sleep-related hypermotor (hyperkinetic) epilepsy  - SHE
• Debut: 11-14 år
• Motoriska anfall i kluster, < 2 min, stereotypiskt hyperkinetiskt toniskt anfall/ 

asymmetrisk dystoni, autonoma symtom (takypne, takykardi), vokalisation

• EEG: interiktalt: epileptiform aktivitet frontalt (50%), iktalt anfallsktivitet insulo-
operculo-temporalt, parietalt

• Etiologi: genetisk, genetisk-strukturell
• AD: GATOR1 komplex gener (DEPDC5, NPRL2, NPRL3, CHRNA4, CHRNB2, 

CHRNA2, KCNT1)
• Differentialdiagnos: parasomnier (längre duration > 10 min)

Tidigare: Autosomal dominant nocturnal frontal lobe epilepsy ADNFLE



Idiopatisk generaliserad epilepsi (IGE) =
Epilepsisyndrom (4)

1. Absensepilepsi i barndomen (Childhood Absence Epilepsy, CAE)

2. Juvenil absensepilepsi (JAE)

3. Juvenil myoklon epilepsi (JME)

4. Generaliserad epilepsi med enbart tonisk-kloniska anfall
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Gemensamma karaktäristika:
• Polygen etiologi, åldersberoende
• Normal utveckling
• Anfallstyp: absens, myokloni, tonisk-kloniskt, 

myoklonisk-tonisk-kloniskt anfall
• Bra prognos för anfallskontroll
• Ingen risk för utveckling av epileptisk encefalopati
• Liknande EEG bild: 2.5-5.5 Hz spike-wave, triggas av 

hyperventilation eller fotostimulation



Absensepilepsi i barndomen CAE

• Debut: 4-10 år (2-13 år)

• Anfallsfrekvens: daglig, flera/dag

• Absens 3-20 sek (10 sek)

• EEG: 3 Hz (2.5-4 Hz) spike-wave, 
OIRDA

Juvenil absensepilepsi  JAE

• Debut: 9-13 år (8-20 år)

• Anfallsfrekvens: färre

• Absens 5-30 sek, GTKA (>90%)

• EEG: 3-4 Hz (3-5.5 Hz) gen spike-
wave
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Juvenil myoklon epilepsi   JME
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• Debut: 10-24 år (8-40 år)

• Obligatorisk anfallstyp: myokloni
• Myokloni: unilateral, bilateral, övre extremiteter
• Inom 1 timme efter uppvakning, vid sömndeprivation
• GTKA (>90%) vid uppvakning, vid sömndeprivation
• Absens (30%)

• EEG: 3-5.5 Hz irregular generalizerad spike-wave, polyspike-wave under 
vakenhet och sömn

• Fotosensitivitet vanligt
• 5-15% utvecklas från CAE
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Epileptiska syndrom

1.Karakteristisk klinisk bild/anfallstyp(er)
2.Karakteristiskt EEG
3.Debutålder
4.Specifik etiologi - DEE (Epilepsigener!) 

5.Behandling
6.Prognos
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