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Periventrikulaer nodulzer heterotopi
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En tidligere frisk mann i 20-arene ble innlagt pa sitt
lokalsykehus etter et kortvarig bevissthetstap. Utredningen
avdekket to potensielle arsaker til bevissthetstapet, begge
med mulig bakgrunn i en sjelden utviklingsforstyrrelse.
Kasuistikken illustrerer viktigheten av godt tverrfaglig
samarbeid.

En tidligere frisk mann i starten av 20-arene ble innlagt pa sitt lokalsykehus etter et
plutselig bevissthetstap som oppstod i staende stilling uten prodromalsymptomer. Det
ble observert en tonisk fase under anfallet, men ingen rykninger, tungebitt eller
vannavgang. Pasienten var ved bevissthet igjen tre minutter etter anfallet og hadde

retrograd amnesi for hendelsen. Han hadde aldri opplevd noe lignende far. Ved
innleggelse var det normale funn ved somatisk og nevrologisk undersgkelse. EKG viste
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ingen avvik og ble vurdert som normalt. Cerebral CT ga mistanke om bilateral
periventrikuler noduler heterotopi (figur 1). Dette ble senere bekreftet med cerebral
MR, som er den foretrukne modaliteten ved utredning av denne tilstanden.

Figur 1 Nodulere periventrikulere forandringer som buker lett inn i ventriklene (piler). a)
Cerebral CT uten kontrast, aksialt snitt. Attenuasjonen pa CT er tilsvarende gvrig gra substans.
Det ses ingen forkalkninger og heller ingen masseeffekt. b) Cerebral MR, aksialt snitt, T2-vektet
bilde. Som pa CT ses utbredt bilateral periventrikuleer/subependymal noduler heterotopi. Det er
ingen gvrige strukturelle avvik, og det er normalt signal fra hjerneparenkymet bade supra- og
infratentorialt.

I den videre utredningen ble det beskrevet normale funn ved interiktalt EEG. Langtids-
EKG avdekket vekslende atrioventrikuleere (AV) blokkeringer med bradykardiepisoder
(AV-blokk grad 2, type II (Mobitz' type)) (figur 2). P4 bakgrunn av anamnese og EKG-
funn ble det konkludert med at pasienten mest sannsynlig hadde hatt en kardial
synkope fordarsaket av AV-blokk grad 2, type II. Denne hjerterytmeforstyrrelsen har en
klasse I-indikasjon for pacemaker (1), og pasienten fikk implantert en
tokammerpacemaker fgr han ble utskrevet i god form.

med pﬂer. Etter
fjerde p-bglge er det bortfall av QRS-kompleks.

Et halvt ar senere ble han innlagt pa nytt etter nok et plutselig bevissthetstap. Denne
gangen ble det observert generelle kramper. Anfallet ble vurdert som et epileptisk

anfall, av bilateralt tonisk-klonisk type. Grunnet mistanke om epileptisk genese startet
man med antiepileptika, og pasienten har siden ikke hatt flere bevissthetstap.

Diskusjon
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Bevissthetstap er en vanlig henvisningsarsak til akuttmottak, som i de fleste tilfeller
skyldes en benign tilstand av vasovagal type (2). Grundig anamnese med
komparentopplysninger, klinisk undersgkelse, ortostatisk blodtrykksmaling og vanlig
EKG-undersgkelse er i de fleste tilfeller tilstrekkelig for & skille vasovagale synkoper
fra gvrige former for bevissthetstap (2). Unormale EKG-funn og fraver av prodromale
symptomer kan tale for kardial arsak og ber fere til videre utredning pa sykehus.

Under den farste innleggelsen ga AV-blokk med bradykardi pa EKG samt fraveer av
prodromale symptomer mistanke om kardial synkope. Synkope kan vere ledsaget av
rykninger av noen sekunders varighet (konvulsiv synkope), men rytmiske, generaliserte
rykninger av minutters varighet ved bevissthetstap bgr reise mistanke om epileptisk
genese. Generaliserte epileptiske anfall ledsages ofte av tonisk-kloniske kramper,
tungebitt, urinavgang og en postiktal fase med konfusjon, somnolens eller hodepine.
Bildeundersgkelse av hjernen er anbefalt ved bevissthetstap som ledsages av
hodetraume, ved fokale nevrologiske utfall (2) og ved fgrstegangs krampeanfall. I
praksis har de fleste avdelinger lav terskel for undersgkelse med cerebral CT hos
pasienter som legges inn pa sykehus med bevissthetstap.

Hos var pasient avdekket billedundersgkelsen et funn som var avgjgrende for & kunne
stille riktig diagnose. Heterotopi av gra substans er en relativt sjelden
utviklingsforstyrrelse med svekket nevronal migrasjon i embryogenesen (3). Tilstanden
kan deles inn i noduler og diffus type. Noduler heterotopi kan videre klassifiseres som
subkortikal eller periventrikuler. Tilstanden er forbundet med andre malformasjoner i
sentralnervesystemet, blant annet i hippocampus. Pasientene har som regel normal
intelligens. Den vanligste kliniske presentasjonen er fokal og multifokal epilepsi, som i
de fleste tilfeller debuterer i ungdomsarene. De periventrikulere nodulere
heterotopiene opptrer som foci for unormal nevronal aktivitet. EEG-registrering med
dybdeelektroder har vist epileptisk aktivitet utgaende fra disse nodulene, og
anfallslidelsen antas & stamme fra heterotopien hos de fleste rammede (3). Vanlig arsak
er mutasjoner i filamin 1 (FLNA)-genet som er lokalisert pd X-kromosomet, men
tilstanden forekommer ogsa sporadisk og ved andre genmutasjoner (4). De fleste med
X-kromosombunden sykdom er kvinner. Da FLNA-mutasjoner er assosiert med hjerte-
og karlidelser (5), bgr supplerende kardiologisk utredning vurderes. Vanlige
manifestasjoner er defekter i hjerteklaffapparatet og proksimale aorta (6).

Hos var pasient var den mest sannsynlige arsaken til bevissthetstapene epilepsi
forarsaket av periventrikuler noduler heterotopi. Han har forelgpig ikke blitt undersgkt
med genetisk testing med tanke pa mutasjon i FLNA-genet og man vet derfor ikke
hvorvidt hjerterytmeforstyrrelsen er assosiert med en slik mutasjon eller er av sporadisk
karakter. Kasuistikken illustrerer allikevel at funn av periventrikuleer noduler
heterotopi krever enn bred flerfaglig tilneerming og godt samarbeid pa tvers av
avdelinger.

Pasienten har gitt samtykke til at artikkelen blir publisert.

Artikkelen er fagfellevurdert.
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