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Movement disorders

Hyperekplexia SromIN

Overmatige schrikreacties op onverwachte geluiden, aanrakingen of
veranderingen in het gezichtsveld

* Major vorm:
e Schrikreactie gevolgd door kortdurende algehele verstijving

* Van geboorte tot +/- 2¢ levensjaar continue stijfheid

* Minor vorm:
e Overmatige schrikreactie

22 juli 2019

22-7-2019



A

4
S

A
"‘l/

Movement disorder

Kenmerken

* Intact bewustzijn tijdens het schrikken en tijdens de val

* De schrikreactie wordt groter bij nervositeit, vermoeidheid en wanneer
men is voorbereid op een te verwachten prikkel

¢ Schrikreacties nemen af wannner men iets in de handen vasthoudt

¢ Alcohol doet de klachten afnemen in ernst
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Mogelijk samenhangende fenomenen

* Hoge frequentie van liesbreuk en navelbreuk

* Epilepsie

* Voedings- en ademhalingsproblemen bij zuigelingen

* Heupluxaties

* Schokken bij het inslapen en regelmatige bewegingen van armen en
benen tijdens slaap
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‘De test’

* Neuspunt-hoofdschud reflex / hoofdretractiereflex

e Zuigelingen: stijfheid (zo stijf als een plank)

* Volwassenen: houterig lopen, voeten breed uit elkaar gezet
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Behandeling

Medicijnen
* Clonazepam
* Soms: fenobarbital, chloordiazepoxide, diazepam

Trucjes?

e Voorwerp vasthouden (handtas, paraplu)

* Persoon vasthouden / gearmd lopen

* lemand hardop laten praten voodat diegene de kamer binnenkomt
* Lopen op andere ondergrond
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¢ Autosomaal dominant
¢ Autosomaal recessief
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¢ Hyperekplexia 1:
¢ GLRA1 gen op chromosoom 5
¢ ‘Klassieke beeld’
¢ Autosomaal dominant + recessief

¢ Hyperekplexia 2:
* GLRB gen op chromosoom 4
* Vooral klachten op kinderleeftijd

¢ Hyperekplexia 3:
¢ GLYT2 gen op chomosoom 11
* Apneu als baby
¢ Spontane verbetering na enkele jaren
* Autosomaal recessief

* Hyperekplexia 4:
e ATAD1 gen op chromosoom 10
* Epilepsie
¢ Overlijden door ademhalingsproblemen
* Autosomaal recessief

¢ Early infantile epileptic encephalopathie-8
* ARHGEF9 gen
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Mutation  Mutation Inheritance  hGIYR Notes Reference
type position
AERLT  deletion  recessive na [E)
AExAT  deletion  recessive na compound heterozy gous with R65L ©
R6SL  missense recessive ECD compound heterozygous with AExd-7 ©
R6SW  missense  recessive ECD compound heterozygous with P230S ©
WESC  missense  recessive ECD compound heterozygovs with R316X  [51]
RTEXAT  deleton  recessive ECD 2]
R7H  missense  recessive ECD [53]
R7C  missense  recessive ECD ®
compound heterozygous with
EI03K  missense  recessive ECD LisagsXo1 ©
Y128C  missense  dominant ECD ©
KI32EXIS  deletion  recessive ECD [34]
compound heterozygous with
CI36S  missense  recessive ECD D148RX16 (5]
MUTV  missense  recessive ECD
DI4SEXI6  deletion  recessive ECD compound heterozygous with C1385
DI6SG  misseuse  recessive ECD ©
WIT0S  missense  recessive ECD 1561
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Mutation Mutation Inheritance  GIyR Notes Reference
tpe position
AExl-$ deletion  recessive na ik}

Splice site mutation Ind
(c:298-1G>4) missense  recessive na S321F 3]

AEsS deletion  recessive na G229D it}
AESS and SIT6REX6  deletion recessive na %1}

EMX nonsense recessive ECD [ity]

compound heterozygous with

RS0X nomsemse  recessive  ECD Q16Ex22 4]
P169L misense  recessive  ECD %1}
MITTR misense  recessive  ECD i}

RI180X nomsemse  recessive  ECD AS82 i1}

FISIEX3 deletion  recessive ECD [#%)]

Queax222 deletion  recessive ECD E24X 14

G220D misense  recessive  ECD ABxS 3]
compound heterozygous with
As62 deletion recessive  TMI R190X [in
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