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BILIMSEL PROGRAM

Oturum Baskanlari: Prof.Dr.Necdet Kuyucu, Prof.Dr.Deniz Yiksel

11.20-11.50  Ngbet ve epilepsinin patofizyolojisi Prof. Dr. Billent Unay
11.50-12.20  Epilepsi genetigi Prof. Dr. Semra Hiz
12.20-12.50  SMA Tedavisinde Giincel Durum Prof. Dr. Haluk Topaloglu

Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Giilhis Deda, Prof. Dr. Banu Anlar
13.30-14.00  Epilepsi ve ndbet siniflamasinin evrimi ve son epilepsi siniflamasi Prof. Dr. Ayse Serdaroglu

14.00-14.30  Semiyolojik ndbet siniflamas Prof. Dr. Senay Haspolat

Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Sakir Altunbasak, Prof. Dr. Dilsad Tiirkdogan
14.50-15.20  Febril nobetler ve atesle ilgili epilepsiler Prof. Dr. Ozlem Hergiiner
15.20-15.50 YD nobetleri Prof. Dr. Kivilcim Giciiyener

Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Ayse Serdaroglu, Prof. Dr. F. Mijgan Sonmez

16.10-16.40  Metabolik ve vitamin yanitli epilepsiler Prof. Dr. Kiirsad Aydin
16.40-17.10  Otoimmilnite, epilepsi ve otoimmiin epilepsiler Prof. Dr. Banu Anlar
Szlii Bildiriler / A SALONU

Oturum Baskanlari: Dog Dr. Mustafa Kémir, Doc. Dr. Mehmet Canpolat
S1-511

Sozlii Bildiriler / B SALONU

Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Cengiz Dilber, Dog. Dr. Kiirsad Bora Carman
$12-522

17.10-18.40

17.10-18.40

Oturum Bagkanlan: Pinar Gengpinar, Dr. Ogr. Uyesi Gilen Giil Mert

17.10-18.40 P1- P11
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Oturum Bagkanlari: Prof. Dr. Ozlem Hergiiner, Prof. Dr. Senay Haspolat
08.30-09.00 YD baslangicli epilepsi sendromlari Prof. Dr. Sarenur Gokben
09.00-09.30  Siit cocuklugu baslangicli epilepsi sendromlari Prof. Dr. Nihal Olgag Diindar

Oturum Baskanlan: Prof. Dr. Kivilcim Giiciiyener, Prof. Dr. Sarenur Gékben
09.50-10.20  Cocukluk cagi baslangicli epilepsi sendromlari Prof. Dr. Dilsad Tiirkdogan
10.20-10.50  Ergenlik baslangicli epilepsi sendromlari Prof. Dr. Sema Saltik

Sozlii Bildiriler / A SALONU

Oturum Bagkanlari: Doc Dr. Mustafa Calik, Dog. Dr. Olcay Unver

W22 g0

Oturum Baskanlari: Doc Dr. Semra Sayg1, Dr. 0. Oyesi Meltem Cobanogullari Direk

10.50-12.00 P17 - PI5

Oturum Bagkanlani: Prof. Dr. Giizide Turanli, Prof. Dr. Faruk incecik
13.00-13.30  Status epileptikus Prof. Dr. Serdal Giingr
13.30-14.00  Epilepsiile sik kanisan durumlar Prof. Dr. Ebru Petek Arhan

g A

Oturum Baskani: Prof. Dr. Kiirsad Aydin

Epilepside beslenme, vitamin ve

V21000 e ralerin ol nedir?

Prof. Dr. Hasan Tekgil

Oturum Baskanlani: Prof. Dr. Hakan Gimils, Prof. Dr. Semra Hiz

15.00-15.30  Epilepside ilac tedavi prensipleri ve farmakomekanistik yaklasim Prof. Dr. Hasan Tekgil

15.30-16.00 Direncli epilepside tedavi Prof. Dr. Hiiseyin Per

Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Cetin Okuyaz, Dog. Dr. Deniz Yilmaz

16.20-16.50  Epilepsinin davranissal, bilissel ve sosyal boyutu Prof. Dr. ilknur Erol

16.50-17.20  Epilepside mortalite ve SUDEP Prof. Dr. Ali Cansu

Dr. Ogr. Uyesi Meltem

17.20-17.50  Akiler ilac (Antiepilektik Ilaglar ve IVIG Kullanimi) kullanimi ve epilepsi tedavisi Cobanagullan Direk
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Yenidogandan Ergenlige, Genetikten Nérobiyolojiye Nobet ve Epilepsi

S-01
Cocukluk Cag1 Oksipital Lob Epilepsi Tanili 19 Olgunun Klinik Degerlendirilmesi

Dilek Cavusoglu!

!Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Afyon

Amag: Cocukluk ¢ag1 oksipital lob epilepsileri semptomatik ve idiyopatik formda siniflandirilmaktadir.
Calismamizda oksipital lob epilepsi tanisi alan olgular: klinik olarak degerlendirmeyi amagladik.

Yontem: 2017-2019 yillar1 arasinda oksipital lob epilepsi tanili 12 kiz 7 erkek toplam 19 olgu geriye doniik olarak
dosya kayit sisteminden yararlanarak yas, cinsiyet, epilepsi tipi, norolojik muayene, manyetik rezonans goriintiileme,
elektroensefalografi bulgulari, iktal semptomlar, tedavi ve aile dykiisii agisindan degerlendirildi.

Bulgular: 13 olgu semptomatik 6 olgu idiyopatik (4 Panayiotopoulos, 2 Gastaut tip) olarak siniflandirildi. Hastalarin
yas ortalamasi 6,17+4,5 y1l idi. Iktal semptom olarak kusma Panayiotopoulos tip oksipital lob epilepsi tanili olgularin
%50’sinde (2/4) goriliirken Gastaut tip oksipital lob epilepsi tanili olgularda izlenmedi. Gorsel semptomlar hi¢bir
grupta izlenmedi. Nokturnal nobet semptomatik grubun %7,69’unda (1/13), idiyopatik grubun ise %50’sinde (3/6)
belirtildi. Panayiotopoulos tip oksipital lob epilepsi tanili olgularin tamaminda tekli, Gastaut tip oksipital lob epilepsi
tanili olgularin da tamaminda ikili antiepileptik ila¢ kullanim1 mevcuttu. Coklu antiepileptik kullaniminin tamamu ise
semptomatik grupta idi.

Sonug: Nébet semiyolojisi idiyopatik lob epilepsi siniflandirmasinda énemli bir rol oynarken prognozun idiyopatik
oksipital lob epilepsisinde daha iyi oldugu 6ngoériilebilir.

Keywords: oksipital lob epilepsisi, cocuk, elektroensefalografi.
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S-02

Ilk Defa Nobet Sikayeti Ile Gelen Olgularin Klinik Profilleri Ve Uzun Dénem Izlem
Sonuglari

Pinar Arican'Hakan Salman?Nihal Olga¢ Diindar’

'Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi,"Davraz Yasam Hastanesi, Cocuk Saglig1 Ve
Hastaliklar1 Klinigi,’Izmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Ana Bilim Dali

Amag: Nobet, bir grup beyin hiicresindeki ani, genellikle kisa stireli asir1 elektrik bogalmas: sonucu olusan motor
aktivite, duyu, davranis ve /veya biligsel degisimdir. Bu ¢alismada, ¢ocuk néroloji ve ¢ocuk acil poliklinigine ilk kez
nobet gecirme nedeniyle bagvuran hastalarin klinik 6zelliklerinin ve uzun donem izlemlerinin degerlendirilmesi
amaglandi.

Yontem: Calismaya 1 Ocak 2010- 31 Aralik 2010 tarihleri arasinda Siileyman Demirel Universitesi Tip Fakiiltesi
Arastirma ve Uygulama Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Cocuk Noéroloji ve Cocuk Acil Poliklinigine ilk kez
ndbet gecirme nedeniyle bagvuran 1 ay- 18 yas aras1 138 olgu alind1.

Bulgular: Caligma siiresince kaydedilen 138 olgunun 55’i (% 40) kiz, 83’1 (%60) erkekti. Olgularin yas ortalamalar:
41 aydi. Hastalarin 83’ (%60) tetiklenmis, 55’ (% 40) tetiklenmemis nébet ile bagvurmustu. Ik nébet sonrasinda
olgularin 105’inde (% 76) EEG bulgular1 normal saptand: ve bu olgularin 64’tinde (% 61) nobet tekrarlamadi. EEG
bulgular1 patolojik saptanan 33 olgunun ise 26’sinda (% 79) 18 ay i¢inde nobet tekrar1 goriildii. EEG'nin patolojik
olmasi ile nobet tekrar: arasinda istatistiksel olarak anlamli iliski bulundu (p=.000). Yiiz on olgunun 88’inde (% 80)
bulgular normal bulunurken, 22’sinde (% 20) patolojik beyin MRG bulgular1 saptandi. Néroradyolojik goriintilleme
bulgular patolojik olan olgularin % 73’tinde nobet tekrarinin oldugu goriildii. Sekiz yil sonra ulasilabilen 68 hastadan
55’inde nobet tekrar yoktu. Tetiklenmemis nobeti olan hastalardan, 18 ay sonunda nobet tekrari olan 33 hastaya
antiepileptik tedavi baglanmuisti. Sekiz yil sonra ulagilabilen tetiklenmemis nébeti olan 10 hastadan ikisinde nobet
tekrar1 olmustu ama ilagsiz izleniyorlardi.

Tartigsma Nobet, santral sinir sistemi enfeksiyonu, ates, travma, metabolik bozukluklar gibi nedenlerle tetiklenmis
olabilir ya da herhangi bir tetikleyici neden olmadan meydana gelebilir. Calismamizda, kraniyal MRG ve EEG’nin
patolojik olmasi ile nobet tekrari arasinda istatistiksel olarak anlamli iliski bulundu. Calismamizda, hastalarin biyiik
bir kisminda ilk 18 ay i¢inde nobet tekrar1 goriilmiis olup sekiz y1l i¢cinde nobet tekrar oraninda biiyiik oranda diigme
saptand.

Keywords: nobet; epilepsi; cocuk
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$-03
2-4 Yas Aras1 Ilk Afebril Nobetli Olgularimizin Klinik Ozellikleri

Halil Celik'Fatih Mehmet Akif Ozdemir!,Ozge Kucur!,Ulkithan Oztoprak',Erhan Aksoy',Nesrin Ceylan',Ayse
Aksoy',Deniz Yiiksel'

'1Sbi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklar1 Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Noéroloji
Boliimii Ankara

Giris: Erken ¢ocukluk doneminde norogelisimsel bozukluklar ve norodejeneratif hastaliklarin ilk dikkat ¢eken
bulgusu nébet olabilir. Amacimiz 2-4 yas arasi baglangicli epilepsili olgularimizin klinik, etyolojik ve tedaviye yanit
ozelliklerinin norodejeneratif hastaliklarla olan iligkisini incelemektir.

Materyal-Metod: Calismamiza hastanemiz Cocuk Noroloji Klinigine en az 6 ay siire ile diizenli takibe gelen, 1

yillik siire igerisinde ilk afebril nobet ile bagvuran 2-4 yas aras1 hastalar dahil edildi. Hastalarin yas, cinsiyet, nobet
tipi, bagvuru aninda konusma geriligi, ylirime bozuklugu, mental-motor gerilik olup olmadigy, elektroensefalografi
(EEG) ve norogoriintiileme bulgular, tedavi ile nébet kontroliintin saglanip saglanmadigi degerlendirildi. Bulgular:
Caligmamiza yas ortalamasi 33.8+6.38 ay (24-46 ay), 25’i erkek, toplam 38 hasta dahil edildi. Ozge¢miste, 4’inde
(%10.5) prematiirite, 2’sinde (%5.3) perinatal asfiksi 6ykiisii; soyge¢miste ise 9 hastada (%23.7) akraba evliligi, 9
hastada (%23.7) ailede epilepsi ykiisii ve 5 hastada (%13.2) ailede febril konviilziyon 6ykiisii mevcuttu. Bes hastada
(%13.2) afebril nobet 6ncesinde febril nébet dykiisii oldugu saptandi. Hastalarin 9 tanesi fokal baslangicli nobet,
digerleri jeneralize nobet ile bagvurmustu. Ik bagvuru sirasinda hastalarin 6’sinda (%15.8) konusma geriligi, 1 (%2.6)
hastamizda motor gerilik, 1’inde (%2.6) motor gerilik ve yiiriime bozuklugu mevcuttu. EEGde anormallik 25 hastada
(%65.8), ndrogoriintilleme anormalligi ise 3 hastada (%7.9) saptand. 1ki hastada (%5.3) direngli epilepsi gelismis
olup bunlardan biri fokal nobet ile bagvuran ve kortikal displazi tespit edilen, digeri ise direngli epilepsinin yani sira
konusma ve motor geriligin oldugu, Beyin MRG'de serebral-serebellar atrofisi saptanan ve genetik analizde noronal
seroid lipofusinoz (NCL) tanist konulan olgumuzdu.

Sonug: Ilk afebril nobet ile gelip; beraberinde konugsma bozuklugu ve motor geriligi olan olgularimizdan sadece

bir tanesinde norodejeneratif hastalik tanis1 konulmustur. Erken ¢ocukluk déneminde afebril nobet ile bagvuran
hastalarda konusma bozuklugu olup olmadigina dikkat edilmeli ve eslik edebilecek veya eklenebilcek motor bulgular
varliginda dejeneratif hastaliklarin erken tanisi konusunda uyanik olunmalidir.

Keywords: Anahtar Kelimeler: ilk afebril nobet, 2-4 yas




II. MERSIN COCUK NOROLOJISI KIS SEMPOZYUMU

Yenidogandan Ergenlige, Genetikten Nérobiyolojiye Nobet ve Epilepsi

S-04
Cocukluk Cag1 Epilepsilerinde Intravenoz Lakosamid Kullanimi: Tek Merkez Deneyimi

Fatih Mehmet Akif Ozdemir'Ulkiihan Oztoprak',Halil Celik!,Ozge Kucur!,Nesrin Ceylan',Erhan Aksoy',Deniz
Yiiksel!

'Cocuk Norolojisi Klinigi, Sbii Ankara Dr.sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklar1 Egitim Ve
Arastirma Hastanesi, Ankara

Amag: Cocukluk ¢agi epilepsilerinde intravenoz (IV) lakosamid deneyimlerimizi gozden gegirmektir.

Yontem: Caligmaya Aralik 2017-Haziran 2019 arasindaki stirede IV lakosamid uygulanan direngli epilepsi tanili

9 hasta ve siiper direngli status epileptikus tanili 1 hasta dahil edildi. Etkinlik, IV lakozamidin uygulamasini

takiben nobet kontrolii saglanmasina gore; tam nobetsizligin saglandigi olgularda %100, ayrica nobet sikliginda ve
stiresindeki azalmaya gore %75, %50, %25, %0 olarak degerlendirildi. Tiim hastalarimizda daha dncesinde standart
protokollere gore belirli siire ve uygun dozlarda en az 2 antiepileptik ila¢ kullanilmis, nébet kontrolii saglanamamusti.

Bulgular: Calismaya yas ortalamasi 7,3+6,3 y1l (3 ay-18 yil) olan 10 ¢ocuk hasta dahil edildi. Hastalarimizin
timiinde konvulzif motor nébetler mevcuttu. IV lakosamidin kullanim dozu ortalama 4,4 mg/kg (2-7 mg/

kg), kullanim siiresi ortalama 2,6 giindii. Hastalarimizin 8 tanesinde (%80) IV kullanim sonras1 ayn1 dozda oral
kullanim ile lakosamide devam edildi. Hastalarimiza I'V lakosamid tedavisi baslandiginda lakosamidden baska
ortalama 3,2+1,4 (en az: 2, en fazla:6 ) antiepileptik ila¢ kullanmaktaydilar. [damede nébet kontroliinii saglama
siireleri agisindan degerlendirildiklerinde; ortalama 13,7+13,6 giinde (3 saat - 42 giin) nébet kontrolii sagladiklar:
saptandi. Hastalarimizdan 2 tanesi yogun bakim takiplerinde lakosamid kullanimu ile iliskilendirilmeyen sistemik
komplikasyonlar nedeniyle (sepsis) eksitus oldu. Diger hastalarimizda ortalama lakosamidin etkinligi %52,5 olarak
saptandi. 3 hastada tam nobet kontrolii saglandi. Lakosamid iliskili herhangi bir yan etki gozlenmedi. Tartigma:
Cocukluk ¢aginda IV lakosamid kullanimu ile ilgili sinirli veri mevcut olup; olgu sunumlar: bazinda direngli epilepsi
ve direngli status epileptikusta kullanimi oldugu gériilmiistiir. Genelde status epileptikus uygulamalarinda etkinlik
i¢in lakozamid uygulamasinin 24 saati i¢indeki nobetsizlik ve &gt;%50 nobet azalmasi olarak kabul edilmistir. Ancak
bu ¢alismada uygulama sonrasi yakin dénem ve oral idame sonrast uzun dénem klinik yanitin degerlendirilmesi

yapilmustir. Calismamizdaki hastalarin iigte birinde tam nobet kontrolii saglanirken belirgin yan etki gozlenmemesi
dikkat ¢ekicidir.

Sonug: Lakosamidin IV formu direngli epilepsili ¢ocuklarda ve status epileptikusta iyi tolere edilen bir antiepileptik
segenegi olarak akilda tutulmalidir.

Keywords: intravenoz lakosamid, epilepsi
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S-05
Genis Klinik Yelpazesi Ile Scn1A Mutasyonlari: 13 Olguluk Tek Merkez Deneyimi

flknur Erol',Leman Tekin Orgun'

'Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama Ve Arastirma Merkezi Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Adana

Amag: Voltaj kapili sodyum kanallarinin al alt {initesini kodlayan SCN1A geni mutasyonlari epilepsi ile en ¢ok
iliskilendirilmis mutasyondur. SCN1A geni mutasyonlu olgular klinikte tekrarlayan febril nébetlerden Dravet
Sendromu gibi oldukga ciddi klinik bulgulara varan genis bir yelpazede karsimiza ¢ikabilir. Klinigimizde izlenen ve
SCNI1A mutasyonu saptanan olgularimizi SCN1A mutasyonlarinin klinik heterojenitesine dikkat gekmek amaciyla
sunmak istiyoruz. Yontem: Nisan 2012- Ekim 2019 tarihleri arasinda Baskent Universitesi Adana Hastanesi Cocuk
Norolojisi Klinigi'nde izlenerek SCN1A mutasyonu saptanan olgularin demografik, klinik ve laboratuvar 6zellikleri
retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Mevcut tarihler icinde ortanca yast 7,3 yas (1-21 y1il) olan 8 kiz, 5 erkek 13 olguda SCN1A mutasyonu
saptandi. Hastalarin biri hari¢ hepsi febril nébet ile bagvurmus, nobet baslangi¢ yas: 1-18 ay olup ilk nobetten kesin
taniya kadar gecen ortanca siire 4,5 y1l(1-20 yil)idi. Hastalarin 4’1 as1 sonrasinda, 9’ ise enfeksiyon seyri sirasinda
ilk nobetlerini gegirmis olup 10 hastanin takipte afebril nobetleri de olmustu. Baslangicta afebril nobet ile bagvuran
hastanin ise takipte febril nobetleri goriilmiis ayrica hasta 8 yasinda iken nefrotik sendrom tanis1 almigti. 20 yasinda
tan1 alan olgumuza nobet kontrolii igin VNS takildi. Hastalarimizdan 4’ tanidan 6nce karbamezapin, lamotrigin
ve fenitoin tedavilerini almisti. Hastalarin 9’u Dravet Sendromu, bir hasta febril konviilzyon art1 generelize epilepsi
(GFES +) ,bir hasta borderline fenotipinde olan infantin ciddi myoklonik epilepsisi (SMEB), bir hasta tekrarlayan
tebril konviilzyon diger bir hasta ise direngli epilepsi tanis1 ald1.

Tartisma ve Sonug: SCN1A geni mutasyonlari siklikla Dravet Sendromu ile iliskilendirilmis olsa da genis bir klinik
heterojeniteye sahiptir. Olgular ¢alismamizda da gosterildigi tizere siklikla infantil dénemde agilama sonrasinda ya da
enfeksiyon seyrinde olusan myoklonik karakterde febril nobetler ile basvururken takip siirecinde afebril nébetler de
gozlenir. Tedavide sodyum kanallar1 izerinden etki eden fenitoin, karbamazepin ve lamotrigin kullanimindan nébet
sikligini artirabilecegi i¢in kaginmalidir. Bu klinik yelpazenin farkinda olmak SCN1A mutasyonlu olgularin tanisi,
tedavisi ve dogru ilaglarin segilmesi i¢in 6nemlidir.

Keywords: Epilepsi, Dravet Sendromu, febril nobet, SCN1A geni mutasyonu
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S-06

Cocuk Yogun Bakzmdaul'zlenen Uzamis Nobet Ve Status Epileptikus Olgularinin
Demografik Ve Klinik Ozellikleri

Ebru Atike Ongun',Miige Ayanoglu*

!Sivas Cumhuriyet Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Yogun Bakim Bd, Sivas ,2Sivas Numune Hastanesi, Cocuk
Noroloji Boliimii, Sivas

Amag: Cocuk yogun bakim iinitesine(CYBU) yatirilan uzamis nébet ve status epileptikus(SE) olgularinin klinik
olarak degerlendirilmesi Yontem Tanimlayici nitelikteki ¢alismada, 2017-2019 arasinda Cumbhuriyet Universitesi
Hastanesi CYBU’ne yatirilan 71 SE ve uzamis nébet olgusunun demografik 6zellikleri, nébet etyolojileri, klinik
seyirleri, uygulanan tedaviler, EEG ve kraniyal goriintiilemeleri retrospektif incelendi. Veriler SPSS-23 programiyla
degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin kiz/erkek orani 1/1.15, yaslar1 59(22-115) aydi. Olgularin %35.2’sinde giinlitk bakim ihtiyac1
gosteren hareket kisitlilig1, %7’sinde trakeostomi mevcuttu. Kirkbes olgunun 6nceden tanili epilepsi hastalari oldugu
ve %28.2’inin iki ya da daha fazla antiepileptik ilag kullandig1 goriildii. Nobeti tetikleyen faktorler sirasiyla ates
(%45.1), anti-epileptiklerin birakilmasi (%32.4), zehirlenmeler(%12.7) ve santral sinir sistemi enfeksiyonlari(%9.9)
oldugu goriildii. CYBU yatis1 dncesi ndbet siiresinin ortanca 20 dakika (IQR:12.5 -30) oldugu ¢alismada, %23.9
olguda hipoglisemi, %18.3 hipokalsemi ve %15.5 hiponatremi saptandi. CYBU’ne ilk yatista metabolik asidoz %35.2
olguda, perfiizyon bozuklugunu isaret eden laktat yiiksekligi %21.1 olguda saptandi. Otuz hastaya (%42.2) mekanik
ventilasyon uygulandi. Febril nobetli olgularin kiigiik yasta hastalardan olustugu (p=0.023), metabolik dengesizligin
daha nadir goriildiigii (p=0.027) ve CYBU yatis siirelerinin kisa oldugu goriildii (4.75+1.36 giin,p=0.029). 11k 24-48
saat icinde yapilan EEG ¢ekimlerinde, diizensiz zemin aktivitesi %23.9, epileptik anormallik %62, jeneralize epileptik
anormallik %22.5, fokal epileptik anormallik %31, burst supresyon %8.5 olguda saptandi. Otuzbes hastaya kraniyal
goriintiileme yapilirken, onalt1 olguda (%22.5) patolojik goriintiileme bulgusuna rastlandi. Uzamis/tekrarlayan
nobet nedeniyle yirmi sekiz hastaya (%39.4) midazolam infiizyonu, alt1 hastaya siiper-direngli SE nedeniyle tiopental
infiizyonu basland1. Laktat yiiksekligi ve hiponatreminin siiper-direngli SE olasiligin1 artirdig1 anlagildi (laktat: odds
oran1:12.828,%95CI:1.555-296.624,p=0.011; hiponatremi: odds oran1:7.892,%95CI:1.715-87.079,p=0.039). CYBU ve
hastane yatis siirelerinin 5.16+1.35 giin ve 10.61+2.16 giin oldugu ¢alismada ii¢ hasta (%4.2) kaybedildi. Kaybedilen
hastalarin ilk bagvuruda belirgin hipoglisemik ve asidotik oldugu goriildii.

Sonug: SE ve uzamis nébet, hayati tehdit eden norolojik acillerdendir. Nobet etyolojisi ne olursa olsun, olasi
metabolik anormalliklerin erken donemde fark edilerek zamaninda miidahalesi ve etkin antikonviilzan tedavi ile
mortalite ve morbidite azalir.

Keywords: uzamis nobet, status epileptikus, etiyoloji, ocuk yogun bakim
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S-07

Acil Servisimize Nobet Ile Basvuran Olgularda Serum Sodyum Diizeyleri

Pinar Ozkan Kart!, Giilnur Eseniilkii!,Beril Dilber!,Ahmet Kagan Ozkayaz,Ali Cansu!

IKaradeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Trabzon ,’Karadeniz Teknik Universitesi
Tip Fakiiltesi, Cocuk Acil Bilim Dali, Trabzon

Amag: Nobetler; cocukluk doneminde en sik goriilen noérolojik tablolardan biridir ve acil servise basvuru
nedenlerinin %10-20’sini olusturmaktadir. Bu olgularin ise %3.8-%14.8de elektrolit anormalligi saptanmustir ve
sodyum (Na) degisiklikleri en sik goriilen elektrolit bozukluklar: olup yiiksek mortalite ve morbidite ile iliskilidir.
Sodyum diizeylerinin ¢ok hizli tedavi edilmesi ya da tedavide gecikme santral sinir sisteminde geriye doniissiiz
hasarlara yol agmaktadir. Yapilan ¢aligmalar bu elektrolit dengesindeki bozulmalarin 6zellikle hipokampus tizerinde
degisikliklere neden oldugunu gostermistir. Bu ¢alismada nobetle bagvuran olgularda serum sodyum diizeylerinin
belirlenmesi ve sodyum degisiklikleri ile nobet arasindaki iligskinin arastirilmasi amaglanmaigtir.

Yontem: Mart 2015 - Aralik 2018 tarihleri arasinda acil servisimize nobet ile bagvuran 1 ay-17 yas arast 1500
hastanin dosyasi retrospektif olarak incelendi. Katilma nébeti, senkop, febril reaksiyon, epilepsi tanist olup nobet
harici herhangi bir nedenle bagvuran olgular, sodyum degiskenligi yapabilecek metabolik-renal hastalik ve/veya ilag
kullanim 6ykiisii olan olgular dislandiktan sonra geriye kalan 569 olgu ¢aligmaya dahil edildi. Olgularin, yas, cinsiyet,
nobet siiresi, nobet semiyolojisi-tipi-siiresi-siklig1 ve serum sodyum diizeyleri degerlendirildi.

Bulgular: Olgularin ortalama yas1 7,23 + 5,1 yas (1 ay-17 yas) idi. Demografik veriler ayrintili olarak tablo-1de
verildi. Olgularin %75‘inde normal muayene bulgulari, %4,6’s1nda zihinsel gerilik, %17,2’sinde motor-zihinsel gerilik,
%3,2’sinde sadece motor gerilik vardi. Olgularin %27,6’sinda hiponatremi saptandi, bunlarin %26,7’sinde hafif
hiponatremi mevcuttu (Tablo-2). Serum Na diizeyi; jeneralize motor nébeti olanlarda (p: 0.013) ve febril konviilziyon
ile bagvuranlarda anlaml derecede (p:0.001) diisiik saptandi. Afebril ve febril konviilziyonu olanlarda semptomatik ve
kriptojenik epilepsi grubuna gore sodyum diizeyleri anlamli diisiik (p: 0.003) saptandi.

Sonug: Acil servisimize nobet ile bagvuran olgularda hiponatreminin %27,6 gibi yiiksek bir oranda saptanmasi
nobetle gelen hastalarda sodyum degisikliklerinin sik goriildiigiinii desteklemektedir. Hiponatreminin uygun sekilde
tedavi ve yonetimi ile santral sinir sistemi {izerindeki olumsuz etkileri 6nlenebileceginden nébetle gelen hastalarin
morbidite ve mortalitesinin azalacagini diisinmekteyiz.

Keywords: Nobet, hiponatremi, santral sinir sistemi hasari, etkin ve erken tedavi
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S-08

Cocukluk Cag1 Absans Epilepsili Cocuklarda Dikkat Eksikligi Hiperaktivite Bozuklugu
Iliskili Semptomlar: Vaka-Kontrol Calismasi

Gonca Bektas'Giil Demet Kaya Ozgora?

'Bakirkdy Dr. Sadi Konuk Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi, Istanbul,?Sanlurfa Egitim Ve Aragtirma
Hastanesi, Cocuk Norolojisi, Sanliurfa

Amag: Cocukluk ¢ag1 absans epilepsisi (CAE) tanili cocuklarda dikkat eksikligi hiperaktivite bozuklugu (DEHB)
iligkili semptomlar1 incelemeyi amagladik.

Yontem: Haziran 2018 ile Haziran 2019 tarihleri arasinda CAE tanisi alan ¢ocuklar ¢alismaya alindi. Santral sinir
sistemini etkileyen ek hastalig1 ve/veya bilinen psikiyatrik hastalig1 olan ¢ocuklar ¢alismadan gikarildi. Yas ve
cinsiyete gore eslestirilmis saglikli cocuklardan kontrol grubu olusturuldu. Antiepileptik tedavi baglamadan 6nce
ebeveynler tarafindan doldurulan Turgay DSM-1V Yikici Davranis Bozukluklar1 Degerlendirme Olgegi (T-DSM-
IV-0O) kaydedildi. Her soru semptomun ciddiyetine bagh olarak 0'dan 3’ kadar puanlandi. T-DSM-IV-O’niin
dikkatsizlik (9 madde), hiperaktivite-diirtiisellik (9 madde) ve toplam DEHB (18 madde) puanlar1 kullanildi. Yiiksek
puanlar daha ciddi bozuklugu ifade etmekteydi. Ayrica her madde DEHB alt tiplerini siniflandirmak igin negatif (0 ve
1 puan) veya pozitif (2 ve 3 puan) olarak degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya 5 ile 13 yaslar1 arasindaki 17 yeni tanili CAE hastasi (11 erkek) ile 20 saglikli cocuk (12 erkek)
dahil edildi. Hastalarin yas ortalamasi 8,2 + 3,4 y1ld1. Oki grup araslnda ya_ ve cinsiyet aglslndan anlamll farkl111k
yoktu (p&gt;0,05). T-DSM-IV-O toplam DEHB puanl ile dikkatsizlik ve hiperaktivite-diirtiisellik alt puanlar1 CAE
tanili cocuklarda kontrol grubundan anlamli olarak daha yiiksekti (p&It;0,001, p=0,007, p&lt;0,001, sirasiyla). CAE
tanili ¢ocuklarin yaslari ile T-DSM-1V-O puanlari arasinda anlamli korelasyon saptanmadi (p&gt;0,05). CAE tanili
toplam 7 ¢ocukta (%41) DEHB olma riskinin yiiksek oldugunu saptadik. Ug hastada dikkat eksikligi baskin tip, 2
hastada hiperaktivite-diirtiisellik baskin tip, 1 hastada ise kombine tip DEHB riski yiiksekti.

Tartisma ve Sonug: CAE tanili ¢ocuklarda DEHB iligkili semptomlar saglikli cocuklara gére daha fazla olabilir. CAE
tanili ¢ocuklarin eslik edebilecek norogelisimsel bir bozukluk olan DEHB a¢isindan degerlendirilmesi gerektigini
distinmekteyiz.

Keywords: cocuk, epilepsi
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S-09

Cocuk Acil Servise Afebril Nobet Sikayeti Ile Basvuran Hastalarin Mevsimsel Ve Gece/
giindiiz Dagilimi

Esra Ulgen Temel'Kivilcim Giiciiyener!,Ayse Serdaroglu',Hakan Ercelebi',Oksan Derinéz Giileryiiz?,Ebru Arhan!

'Gazi Universtesi Hastanesi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Néroloji Bilim Dali,*Gazi Universtesi
Hastanesi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Acil Bilim Dali

Bu ¢aligmada Gazi Universitesi Cocuk Acil Servisine 01 Haziran 2018 -31 Mayis 2019 tarihleri arasinda afebril nébet
gecirme sikayeti ile bagvuran hastalarin mevsimsel ve gece-giindiiz bagvuru durumlari incelenmistir. 4 mevsime gore
ve 06:00-17:59 (giindiiz) ve 18:00-05:59 (gece) dagilimlar incelenmistir. Toplam 230 hasta (113 kiz, 117 erkek) nobet
sikayeti ile bagvurmus olup hastalarin ortalama yas1 100,8 +68 aydir. 12 hasta status epileptikus kabul edilmis. Status
epileptikus tanisi alan hastalarin bagvurusunun giindiiz saatlerinde daha fazla oldugu goriilmiistiir. 64 hasta direncli
epilepsi tanili hasta iken 89 hastanin epilepsi tanisi yoktu. Epilepsi tanis1 olmayan hastalarin bagvurusu epilepsi
olanlara gore daha fazlaydi (p0,01). Mevsimlere gore dagilimda kis aylarinda nobet ile bagvuran hastalar anlaml
olarak diger gruplardan farkliydi (p0,03). Yine epilepsi tanis1 olmayan hastalarin kis aylarinda basvurular: daha
fazlaydi. Giindiiz saatlerinde bagvuru geceye gére anlamli olarak fazlaydi (p 0,00). Ilag kullanan veya kullanmayanlar
arasinda farklilik bulunmadi. Cocukluk ¢aginda nébetlerin enfeksiyonlarla tetiklenebildigi iyi bilinen bir durumdur.
Bu nedenle kis aylarinda nébet sikliginin arttigs bilinir. Yine nobetler uykusuzluk ile tetiklenebildigi icin ndbetlerin
glindiiz daha sik goriilmesi olasidir. Ayrica bazi fokal nobetlerin gece gozden kagabilecegi de bilinmektedir. Bu
calismada hastanemiz acil servisine bagvuran hastalarin mevsimsel ve giin i¢i dagilimlari kesitsel olarak incelenmistir.
Hangi hastalara hangi donemlerde nobet agisindan daha fazla dikkat edilmesi gerektigine dair bir ¢ikarim yapilmak
istenmistir.

Keywords: afebril, nobet, epilepsi, mevsimsel dagilim, sirkadyen dagilim
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S-10
Akut Ensefalopatili Olgularin Degerlendirilmesi

Giilcan Akyiiz Yiicel'Giilten Oztiirk Thomas',Hakki Akbeyaz',Giines Sager',Olcay Unver!,Dilsad Tiirkdogan'

'Marmara Universitesi Pendik Egitim Arastirma Hastanesi

Akut ensefalopati, altta yatan fonksiyonel ya da yapisal herhangi bir bozukluga bagl ortaya ¢ikan , kognitif durum

ve davranislarda ani olusan degisikliktir. Mortalite ve morbiditesi yiiksektir. Hastalarin acil servislerde hizli bir
bicimde degerlendirilmesi ve uygun sekilde tedavi edilmesi hayati 6nem arz eder. Klinigimize akut ensefalopati klinik
bulgulari ile ocak 2018- ekim 2019 tarihleri arasinda basvuran 62 hasta degerlendirildi. Hastalarin 32si (% 51" i)

kiz, 30>u ( % 48.5) erkekti. Hastalarin yas ortalamasi 91.4 ay idi. Hastalara ate, bas agris, nobet, kusma, ishal, kongma
bozukluklar: eslik ediyordu. Hastalarin 32" sinin kranial goriintiilemesi normal idi. Hastalarin klinik bulgularin
baslangicindan ensefalopati klinigi gelisene kadar gegen siire ortalama 18 saat iken, hastaneye bagvuruya kadar gecen
siire ise ortalama 20 saat idi. Akut ensefalopati klinigi ile bagvuran hastalarin 6zelliklerini degerlendirmek amaciyla
bu yazimizi paylagsmak istedik.

Keywords: ¢ocuk, akut, ensefalopati
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S-11

Glut-1 Tanisiyla Izlenen Hastalarimizin Klinik Ozellikleri Ve Tedavi Yanitlari

Selvinaz Edizer' Aycan Unalp!,Unsal Yilmaz!

'{zmir Dr. Behcet Uz Cocuk Hastanesi

Amag: Glukoz transporter 1 eksikligi (glut-1), nadir goriilen, beyine glukoz taginimindaki defekt sonucu olusur.
Bunun sonucunda direngli nobetler, mikrosefali, davranig- mental problemler ve hareket bozuklugu seklinde goriiliir.
As1l tedavisi ketojenik diyettir. Biz de GLUT-1 tanisi ile izledigimiz 7 hastanin klinik 6zellikleri, tedavi yanitlarini
bildirmek istedik.

Yontem: Ocak 2014- Ekim 2019 tarihleri arasinda Dr. Behget Uz Cocuk Hastanesi Cocuk Noroloji kliniginde
GLUT-1 tanist ile izlenen, ketojenik diyet tedavisi alan hastalarimizin incelendi. Yas, cinsiyet, tani yas, ilk nébet yasi,
nobet sekilleri, izlem siireleri, tedaviye yanitlari, beyin omurilik sivis1 (BOS) glukoz diizeyleri aragtirildi. Bulgular:
Calismaya alinan 7 hastanin 4 i kiz 3 i erkekti, ortalama tani yasi 4,28 yildir (+3,09). Tiim hastalarin ilk klinik
bulgusu nébet olup, 4 hastanin nobet tipi erken baslangicl absans , 1 hastanin miyoklonik, 1 hasta fokal ve 1 hasta
da jeneralize tonik klonik nobet ile izleniyordu. Hastalarin 3 tiniin ilk ndbeti 6 ay-1yil arasi, 2 tanesinin ilk 6 ayda
basladig1 goriildii. Tiim hastalarin tani sirasinda BOS glukoz diizeyleri 50 mg/dl altindaydi. Tiim hastalar ketojenik
diyet tedavisi altindaydi. Hastalarin hepsinde diyetle %50 den fazla nobet azalmasi goriildii. Ek klinik bulgu olarak 3
hastada mikrosefali, 1 hastada yiiriiyiis bozuklugu izlendi.

Tartisma: Hasta grubumuzda da hastalarin ¢ogunlugu literatiir ile uyumlu olarak erken baslangicli absans nébetler
klinigiyle izlenmekteydi. Yine hastalarimizn ¢ogunlugu kiz cinsiyette olup bu bulgu da literatiirle uyumluydu. Pong
ve arkadaglari ilk nobet yas1 olarak 8 ay saptamis olup bizim hasta grubumuzda da nébetler en sik ilk 1 yilda baglamis
olarak bulundu. Litaretiirde GLUT-1 tanist almis olup BOS glukozu &gt; 50 mg/dl olan hasta bildirilmemis olup
hastalarimizin hepsinde BOS glukozu 50 mg/dl altinda saptandi.

Sonug: GLUT-1 eksikligi farkli klinik bulgularla karsimiza gelmesi nedeniyle taninmas: gii¢ bir hastaliktir. Tedavi
edilebilir bir hastalik olmasi nedeniyle hastaligin diyete cevab yiiz giildiiriictidiir. Bu nedenle klinik bulgularini iyi
taniyip erken tani konmasi, tedaviye erken baslanmasi gerekmektedir.

Keywords: GLUT-1, ketojenik diyet,epilepsi
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S-12

Otizmli Cocuklarda Dogum Opykiisii, Anne Siitii Alma Siiresi, Televizyon Ile Tanisma Yast,
Televizyon, Cep Telefonu Ve Tablet Kullanim Aliskanliklarinin Incelenmesi

Tiilay Kamasak'Meltem Direk’

'Sbii Van Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Amag: Otizm, belirtilerin erken ¢ocukluk déneminde ortaya ¢iktig1, sosyal-iletisim alaninda yetersizlikler, sinirlayici-
tekrarlayic1 davranislar ve ilgi alanlari ile seyreden noro-gelisimsel bir bozukluktur. Tanimlandig1 zamanlardan

beri kalitsal, gelisimsel ve cevresel bir¢ok risk faktoriinden bahsedilmis, degisen cevresel sartlar ile bu faktorler de
degisiklik gostermistir. Bizim bu ¢aligmadaki amacimiz tanimlanan ve tartigilan bazi risk faktorlerinin otizm tanili
hastalarimiz tizerindeki etkilerini incelemektir.

Yontem: Cocuk Noroloji Poliklinigimizde otizm tanisi ile takip edilmekte olan yaslar1 3-17 aras1 degisen ¢ocuklarin
iletisim bilgilerine ulasilarak aile goriismeleri yapildi. Bu gériismeler sonucu 66 hasta ¢alisma i¢in segildi. Bu
hastalarin dogum oykiileri, anne siitii alma durum ve siireleri, televizyon ile tanigma yaslar, sikayetlerin ortaya
ciktig1 donmede televizyon, tablet ve cep telefonu ile gegirdikleri ortalama zamanlar geriye doniik olarak 6grenilerek
kaydedildi. Benzer yas grubundan saglikli 60 ¢ocuk ile karsilastirildi.

Bulgular: Otizm grubunun yas ortalamasi 5.92(+2.38), kontrol grubunun 5.38(+1.43)di. Otizm grubunda erkek
cinsiyet kizlara gore daha fazlaydi(sirasi ile 49,36). Prematiirite 6ykiisii ve hipoksik etkilenim agisindan gruplar
arasinda fark izlenmedi. Anne siitii hi¢ almayan ¢ocuklar otizm grubunda daha yiiksek sayidaydi(p=0.018), Otizm
tanis1 alan hastalarin daha kisa siire anne siitii almis olduklar1 goriildii(p=0.001). Televizyon ile tanigma yaslar:
arasinda belirgin bir farklilik gozlenmedi. Ancak otizm tanili grupta 4 saat ve tizeri televizyon izleme orani belirgin
derecede yiiksekti(p=0.020), Benzer sekilde tablet ve cep telefonu ile vakit gegirme siireleri otizm tanili hastalarda
anlaml gekilde yiiksekti(p=0.001).

Tartisma: Cevresel etmenler otizm gelisimi i¢in 6zellikle de genetik yatkinligin oldugu durumlarda olduk¢a 6nemli
olabilmektedir. Degisen kosullar icerisinde teknolojik aletlerin dogal ¢evresel kosullar1 olusturdugu gergegi bu ve
benzeri ¢aligmalara ilham vermekte ve artik kabul edilen cevresel risk faktorlerini olusturmaktadirlar.

Sonug: Biz galismamizda 6zellikle anne siitii alim siiresinin kisaligs, televizyon, tablet ve cep telefonu gibi cihazlarla
gecirilen vaktin uzunlugu ile otizm arasinda anlamli bir iliski olabilecegini diisiindiiren sonuglar elde ettik. Elbette ki
bu konuda daha net ifadeler kullanabilmek i¢in daha fazla sayida ¢aligmaya ihtiyag vardir.

Keywords: Otizm, anne siitii, prematiirite, hipoksi
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S-13

Duchenne Muskuler Distrofi’De Allojenik Mezenkimal Kok Hiicre Tedavisinin
Kardiovaskuler Etkinligi: Pilot Calisma

Alper [ Daj’

'Gaziantep Universitesi

AMAC: Duchenne Muskuler Distrofi (DMD); Xe bagli genetik gegis gosteren, Dystrophin proteini kodlayan gende
mutasyon sonucu ortaya ¢ikan, yiirityiis bozuklugu, proksimal kas gii¢siizligii, skolyoz, kardiyomyopati ve solunum
yetmezligi gibi klinik 6zelliklere sahip kalitsal kas hastaligidir. Kesin sagalatimi olmayan ve mortalitesi yiiksek olan bu
kas hastaliginin yonetiminde 6nemli bir yer kazanacag: diigiiniilmekte olan mezenkimal kok hiicre naklinin (MKH)
hastalik progresyonu iizerine etkileri aragtirilmistir.

YONTEM: Caligmaya 7’si nonambalatuar, 3 ambalatuar toplam 10 DMD tanist almis hasta katilmis olup 1 hasta
kendi rizast ile ¢aligma dis1 kalmistir. Haziran-Kasim 2015 tarihleri arasinda sekiz siklus MKH nakli uygulanmigtir.
Tedavi 6ncesi ve sonrasinda etkinlik-giivenilirlik degerlendirmek iizere; klinik skorlama testleri, elektromyografi,
ekokardiografi, polisomnografi, myometrik él¢iimler, MR spektroskopisi , gen dizi analizleri-real time PCR ve MLPA
testi yapilmistir. Elde edilen veriler SPSS 20 istatistik programi kullanilarak analiz edilmistir.

BULGULAR: Polisomnografik testlerin sonunda MSC tedavisi ile 1 hasta disinda hastalarin oksijen saturasyonunda
artis gozlenmistir. Real time PCR yontemi ile MSC tedavi sonrasi kastaki Dystrophin diizeyinde artis olmustur.

Bir hastada skolyoz agisinda tedavi sonrasinda belirgin diizelme goriilmiistiir. Real time PCR yontem ile bazi
hastalarda ise %50’ye varan bir gen expresyonunda artis oldugu gortlmiistiir. Hastalarin higbirinde ciddi yan etki
gozlenmemistir. 2 hastada MSC tedavisine bagl diisiik titrelerde antikor tesbit edilmistir.

SONUC: Olgu sayis1 yeterli olmadig1 igin galismamizda bazir paremetreler istatistiksel olarak anlamli olmamasina
ragmen, yiiz giildiiriicii sonuglar elde edildigini diisinmekteyiz. Diinyada ilk kez, MKH tedavisi ile tiim hastalarda
PCR-Dytrophin diizeyi kas biopsilerinde istastisksel olarak anlami artis gostermistir. Kardio-respuratuar etkileri
olumlu bulunmustur. MSC tedavisinde: etkinlik siiresi, tedavi dozlari1 ve tedavi sikluslar1 hakkinda belirlenmis
standart bir protokol bulunmamakla birlikte tiim hastalarda DMD progresyonu durdurulmustur.

Keywords: DMD, Kok hiicre, Muskuler distrofi, tedavi
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S-14
Serebral Palsili Cocuklarda Epilepsi Varliginin Anne Hastalik Yiikiine Etkisi

Senem Ay¢a'Muzaffer Polat

!Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Bilim Dali; Manisa

Amag: Serebral Palsi (SP) anormal kas tonusu, anormal postiir, anormal hareket gibi motor ve koordinasyon
bozuklugu ile kendini gosteren, kronik, ilerleyici olmayan santral sinir sistemi islev bozukluguna isaret eden
semptomlar birlikteligini kapsayan bir tanimlamadir. Serebral palsi tanili gocuklarda epilepsi sik olarak
gozlenmektedir(%41-89) bu durum ailelerde kaygiya yol agabilmektedir. Bu ¢aligmada serebral palsili gocuklardaki
epilepsi varliginin anne hastalik yiikii tizerine etkisinin arastirilmasi planlanmustir.

Yontem: Celal Bayar Universitesi cocuk néroloji polikliniginde takipli, kaba motor fonksiyon seviye skalasi 4-5 olan
89 serebral palsi tanili gocuk epilepsi varligina gore iki gruba ayrildi. 59 ¢ocuk epilepsi mevcut olan gruba dahil
edilirken, 30 ¢cocuk epilepsi tanis1 mevcut olmayan gruptaydi. Her iki grup ¢ocuklarin annelerine hastalik ytiki
degerlendirme dlgegi uyguland1 ve direngli epilepsi varliginin anne hastalik yiikii izerine etkisi sorgulandi. Bulgular:
Her iki grup arasinda yas ve cinsiyet agisindan anlamli fark saptanmadi (p:0.08). Epilepsi mevcut olan gruptaki
annelerin hastalik yiikii degerlendirme 6l¢ek puan ortalamasi 55.37+14.8; epilepsi olmayan gruptaki annelerin
hastalik yiikii degerlendirme 6l¢ek puan ortalamasi 55.23+14.9 idi. Her iki grubun annelerinin hastalik yiikii
degerlendirme 6lgek puanlar: arasinda anlaml fark goriilmedi (p: 0.96).

Tartigsma: Hastalik yiikii degerlendirme 6l¢egi kronik hastalara bakim verenlerin hastalik yiikiinii arastirmak i¢in
Reinherd ve arkadaslar tarafindan gelistirilmis 19 maddeli ve dortlii likert tipi degerlendirme saglayan bir dlgektir.
Olgegin Tiirkge gecerlilik ve giivenilirligi Aydemir ve arkadaglari tarafindan yapilmistir ve Tiirkge siiriimiinde
kesme puani hesaplanmamustir.. Bu 6l¢ek ile bakim verenlerin giindelik yasamlarinin hastalik nedeniyle ne dl¢iide
degistigini, hasta olan yakinlar1 i¢in ne él¢tide kaygi tasidiklarini sorgulamaktadir.

Sonug: Serebral palsi epilepsinin sik olarak gozlendigi statik bir hastaliktir. Serebral palsili cocuklarda epilepsinin
varliginin hastalik yiikii skorlarinda anlamli bir farka yol agmadig: goriildii. Serebral palside epilepsinin hastalik yiikii
lizerine etkisinin aragtirilmasi igin ileriye doniik izlem ¢aligmalar 6nerilir.

Keywords: Serebral palsi, epilepsi, hastalik yiiki
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Cocukluk Cag1 Migren Hastalarinda Serum Zonulin Diizeyi

Gokcen Oz Tuncer'Yilmaz Akbag',Alper Koker?,Sultan Aydin Koker?, Tugge Tural Kara? Yasemin Coban? Ahmet
Ufuk Kémiiroglu’

'Cocuk Norolojisi Boliimii, Hatay Devlet Hastanesi, Hatay,’Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklar1 Boliimii, Hatay Devlet
Hastanesi, Hatay,’Biyokimya Ad, Van Yiiztinci Yil Universitesi, Van

Amag: Migren; patofizyolojisi halen tam aydinlatilamamis kompleks, nérojenik, inflamatuvar bir bozukluktur. Beyin
ve gastrointestinal sistem arasinda noronal, endokrin ve immiinolojik olarak giiglii bir baglanti vardir. Zonulin insan
ince barsak epitelinde tiretilen bir protein olup hiicrelerarasi siki baglantilar iizerinden intestinal permeabiliteyi
regiile eder, potansiyel bir inflamatuvar belirtectir. Permeabilite ile pozitif korele olarak artar. Calismamizda ¢ocukluk
¢ag1 migren hastalarinda serum zonulin diizeyinin saglikli akranlarina gore artip artmadigy, hastaligin siire - siddeti
ve eslik eden gastrointestinal semptomlar ile iliskisinin irdelenmesi amaglandi.

Yontem: Mustafa Kemal Universitesi Tayfur Ata Sokmen Tip Fakiiltesi etik kurulundan onay alinarak yapilan bu
vaka kontollii kesitsel calismaya Hatay Devlet Hastanesi Cocuk Norolojisi Poliklinigine bagvuran 6-18 yas arasi
ICHD-III kullanilarak tani alan migren hastalar1 ve saglikli kontroller dahil edildi(2019/77). Tiim katilimcilarin viicut
agirligl, boylar 6lgiildii. ELISA yéntemiyle serum zonulin diizeyleri 6l¢iildii. Ayrica migren hastalarinin ne kadar
zamandir bagagrisinin oldugu, basagrisinin siiresi, viziiel analog skalaya gore siddeti, siklig1, bulant: kusma dis1 eslik
eden gastrointestinal semptomlar, auralar kaydedildi. Veri analizi SPSS 22.0 istatistik programiyla yapildi. Bulgular
Caligmaya cinsiyet ve yas uyumlu 30 migren hastasi ve 24 saglikli kontrol katildi. Serum zonulin diizeyi ortalamasi
migrende 5,68(+1,21) kontrol grubundaysa 5,72(+2,1) ng/mL olup arada anlamli bir fark bulunmadi(p=0,084).
Migren grubunun serum zonulin diizeyi ile yas, BMI, agr1 siklig1, agri siiresi, baglangi¢ zaman, viziiel analog skala
skoru ve bulanti kusma dis1 eslik eden gastrointestinal semptomlarin varlig1 arasinda korelasyon saptanmadi.

Tartigma ve Sonug: Migren hastalar1 ve kontrol grubu serum zonulin diizeyi arasinda anlaml fark bulunmamustir.
Intestinal gecirgenligi etkileyen zonulin diginda elliden fazla protein tanimlanmistir. Ayrica feges zonulini, bagirsak
gecirgenligiyle daha fazla iliskili olabilir; zira zonulin intestinal bariyerden salinarak liimene sizabilir, oysa serum
zonulin birkag farkli dokudan kaynaklanir. Serum ve feges zonulin diizeylerinin korele olmadigin1 bildiren yayinlar
mevcuttur. Daha kapsamli ¢alismalara ihtiya¢ duyulmakla beraber ¢ocukluk ¢agi migreninde zonulin diizeyi tizerine
yapilmis ilk ¢alisma olmasi nedeniyle ¢alismamiz 6nem arzetmektedir.

Keywords: Migren, Zonulin
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Febril Nobet Tanistyla Basvuran Hastalarin Klinik Ozellikleri Ve Profilaksi Yoniinden
Degerlendirilmesi.

Guil Yiicel!

'Konya Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Konya,

AMAG: Genellikle benign karakterde olan febril konviilzyon ( FK) ‘larin, nadir de olsa nébetin tekrarlama 6zelligi
gostermesi ve epileptik nobete doniisme riskleri tasimasi nedeniyle, takip edilmesi 6nemlidir. Calismanin
amacy; FK nedeniyle bagvuran hastalarin klinik 6zellikleri, aldiklar: tedavi ve izlem sonuglarini arastirmak ve risk
faktorlerini belirlemektir.

YONTEM: Hastanemizde Ekim 2018 - Eyliil 2019 tarihleri arasinda febril nobet tanisiyla takip edilen yaslar1 3-60 ay
arasinda olan 164(%45,4) kiz, 197 (%54,5) erkek, K/E: 0.83 olan 361 hasta retrospektif olarak degerlendirildi.

BULGULAR: Ortalama yas 28,7 + 14.3 ay, ilk nobet gegirme yas1 ortalama 20.2 + 12.7 ayd1. Basit febril nobet 254
(%70,3), komplike febril nobet 96 (%26,5 ) , febril status epileptikus 11 (%3,04 ) hastada saptandi. Hastalarin %
64de tekrarlayan febril nobet 6ykiisii vardi. 42 (%12,7 ) hastanin birinci derece akrabalarinda epilepsi, 167 ( %46,2
) ’sinin ailesinde ise febril nobet dykiisii vardi. En sik neden iist solunum yolu enfeksiyonu (%54,7 ) olmak tizere 257
(%71,1) hastada muayene sirasinda da atese neden olabilecek enfeksiyon hastalig: tespit edildi. Olgularin 246 (%
68,1) ’s1 cocugunun atesi yiikseldiginde ates diisiiriicii olarak asetaminofen kullaniyorken, 78 (%21,6 ) ’si ibuprofen
ve 37 (% 10,2 ) ’si diger tedavi segeneklerini kullanmaktaydi. Hastalarin % 47’ sinde ates disiiriicti tedavi aldig1 halde
FK gelistigi goriildii. Takipte; 197 (%54,5 ) hasta tedavisiz izlenirken, tedavi verilen hastalarin  %45,4’ tine rektal
diazepam, %3,6 ’sina oral diazepam, % 23,3’ ine sodyum valproat, % 21,7 sine levetirasetam, %5,7’sine fenobarbital
basland1. 1 yillik izlem sonunda sadece 4 (% 1,10) hasta epilepsi tanisi aldi. Febril nébetin tekrari agisindan;
nobetin baglangi¢ yasi, ailede febril nobet oykiisii, nobet 6ncesi atesli donemin kisa olmasi ve ailede epilepsi
varlig1, anlamli risk faktorleri olarak bulundu. Aralikli olarak antipiretik verilmesi nobet tekrarini 6nlemedi.
SONUC: Febril nobetlerde risk faktorlerini belirlemek, hastanin tedavi ve takip plani i¢in 6nemlidir.

Keywords: Anahtar kelimeler : Febril nobet, risk faktorleri, profilaksi
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Son Bir Yil Icerisinde Klinigimizde Takip Edilen Ensefalit Vakalarinin Retrospektif
Degerlendirilmesi

Serdar Pekuz'Yigithan Giizin',Unsal Yilmaz',Aycan Unalp!

'Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama Ve Arastirma Merkezi Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Adana

Ensefalit, akut veya subakut baglangicli beyin parankim inflamasyonu ile birlikte 24 saatten uzun siiren biling
degisikligi, bellek, biligsel fonksiyon ve davranis bozukluklariyla kendini gosteren norolojik durumdur. Ensefalit
etiyolojisinden siklikla enfeksiy6z ajanlar sorumlu olsa da, son donemde klinik stiphe ve farkindaligin artmasiyla
birlikte otoimmiin ensefalit vakalarinin sikliginda artis tespit edilmistir. Ensefalit vakalarinda klinik degerlendirme ve
laboratuar tetkikleri ile saptanan etiyolojiye yonelik tedavinin erken baglanmasinin prognozu olumlu etkileyebilecegi
gosterilmistir. Calisgmamiza Ekim 2018 — Ekim 2019 tarihleri arasinda Dr. Behget Uz Cocuk Hastanesi Cocuk
Noroloji servisine ensefalit tanist ile yatigi yapilan 19 hasta dahil edildi. On dokuz vakanin 7’si ( %37) kiz, 12’si (%63)
erkekti. Vakalarin yas ortalamas1 9du (min:1ay maks:17yas). Hastaneye bagvuru sirasinda 19 vakanin 15’tinde (%79)
biling bulanikligi, 13’tinde (%68) ates, 7’sinde (%37) bellek bozuklugu, 7’sinde (%37) davranis degisikligi, 7’sinde
(%37) epileptik nobet, 4’tinde (%21) bas agrisi, 3’tinde (%16) hareket bozuklugu tespit edildi. Sikayetlerin ortalama
stiresi 10,4 glindii (min:1giin maks:30giin). Antibiyotik ve antiviral tedavi baslandiktan sonra klinik bulgular1 hizla
diizelen hastalar, BOS kiiltiiriinde iireme yoksa, BOS PCR negatif olsa bile viral ensefalit olarak degerlendirildi.
Vakalarin 10’u viral ensefalit, 9'u otoimmiin ensefalit tanisi ald1. Otoimmiin ensefalit tanili vakalarin 3’ti hashimoto
ensefaliti, 2’si anti-NMDA reseptor ensefaliti, 2’si antikor negatif otoimmiin ensefalit, 1’i MOG ensefalomiyeliti,

I'i paraneoplastik ensefalit olarak siniflandirildi. Tiim vakalar BOS kiiltiir ve viral seroloji sonuglari ¢ikana kadar
enfeksiyoz etkelenlere karsi antibiyotik ve antiviral tedavi aldi. Otoimmiin ensefalit tanisi alan 9 vakanin 7’si steroid
ve/veya IVIG tedavisi ald1. Ayrica anti-NMDA reseptor tanisi alan 2 hastaya steroid ve IVIG tedavisinden klinik
fayda gormemesi sebebiyle plazmaferez uygulandi. Klinigimizde son bir yil icerisinde ensefalit tanisiyla takip edilen
vakalarin bagvuru semptomlari, klinik ve laboratuar bulgularina gore etiyolojik siniflandirma yapilarak klinik izlem
ve tedavileri degerlendirilmistir. Bu vaka serisi ile morbiditesi oldukga yiiksek olan ensefalit vakalarinda klinik stiphe
ile erken tan1 ve etiyolojiye uygun tedavinin énemini belirtmek istedik.

Keywords: ensefalit, otoimmiin ensefalit
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Febril Konviilsiyonda Solunum Yolu Viral Etkenlerinin Incelenmesi

Necmi Can Yiiksel',Pinar Arican?,Pinar Gengpinar?® Nisel Ozkalay Yilmaz*,Atilla Ersen°Sema Bozkaya

Yilmaz®,Nargiz Aleyova®,Nihal Olga¢ Diindar’

ISbii Tepecik Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Klinigi, {zmir,’Sb Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji
Klinigi, Kahramanmaras,’Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Noroloji Ana Bilim Dall, [zmir,*Sbii Tepecik
Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Mikrobiyoloji Laboratuvari,’Sbii Tepecik Egitim Ve Arastirma Hastanesi,
Gocuk Néroloji Klinigi, zmir

Amag: Febril konviilsiyon (FK) ¢ocukluk ¢aginin en sik goriilen nérolojik bozuklugudur. Multifaktoriyel

olarak genetik ve cevresel faktorlerin etkisinde kalitilmaktadir. Ozellikle komplike FK’lar, uzun ve kisa dénem
komplikasyonlari, ates ve nobet gelisim riski ve olasi epilepsi ile iliskisi nedeniyle 6nemli bir saglik sorunudur.
Olas1 mikrobiyal etkenlerin etiyolojik nedene yonelik arastirmasi rutin olarak 6nerilmemektedir. Burada, belirli yas
grubundaki FK’l1 hastalarin solunum yolu viral etkenlerinin etiyolojik agidan degerlendirilmesi amag¢lanmaistir.

Yontem: Caligmamiza yaslar1 6 ay—6 yas arasindaki FK tanili 41 olgu alindi. Onaltis1 basit FK ve 25’i komplike

FK olarak degerlendirilen olgularin [a)fokal nobetler, b)uzamis nobet siiresi(15 dakikadan fazla) veya c)ayni atesli
hastalikta coklu nobet olmasi] solunum yolu viral patojenleri tek merkezli olarak Ocak 2018-Subat 2019 tarihleri
arasinda prospektif olarak incelendi. Nazofaringeal siiriintii 6rnekleri ayni giin alinarak Tibbi Mikrobiyoloji
Laboratuvarina gonderildi. Orneklerde miiltipleks polimeraz zincir reaksiyon yontemiyle 16 solunum viriisii
(solunum sinsityal viriis A ve B, insan rinoviriis, parainfluenza viriis 1, 2, 3 ve 4, adenovirus, koronavirus OC43, 229E
ve NL63, influenza viriis A ve B, insan bokavirtis, insan metapnomoviris ve enterovirus, Anyplex II RV 16 Detection;
Seegene, South Korea) arastirildi.

Bulgular: Calismaya toplam 41 FK tanili hasta alindi. Hastalarin 34/41’inde (%83) en az bir viral patojen izole edildi.
En sik olarak tanimlananlar; Rinoviriis (14/41, %34,1), Influenza (12/41,%29,2), Adenoviriis (9/41,%21,9), Bokaviriis
(7/41,%17), Parainfluenza (6/41, %14,6) ve Solunum sinsityal viriis B (4/41, %9,7) idi. Solunum viral panelinde birden
fazla viriisiin izole edilme orani 29/41 (%70,7) idi. Tekli viral etken olarak en sik Influenza, Adenoviriis ve Rinoviriis
saptandi (Tablo 1).

Tartisma ve sonug: Febril konviilsiyonla bagvuran ¢ocuklarda solunum yolu viriisleri etiyolojide 6nemli rol
oynamaktadir. Caligmamizda, FK etiyolojisinde solunum yolu viral patojenlerin ve ¢oklu infeksiyonlarinin etkin
oldugu goriilmistiir ve viral agilamanin 6nem, FK’larda antibiyoterapinin klinisyen tarafindan gézden gegirilmesi
gerektigi vurgulanmistir.

Keywords: Febril konviilsiyon, solunum yolu viral patojenler
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Pediatrik Norolojik Aciller: Tek Merkez Deneyimi

Fatih Mehmet Akif Ozdemir'Aysegiil Danis',Ayla Ak¢a Caglar?,Ulkithan Oztoprak',Erhan Aksoy',Nesrin
Ceylan',Se¢il Eksioglu’,Deniz Yiiksel',Can Demir Karacan®

'Cocuk Noroloji Klinigi, Sbii, Dr Sami Ulus Kadin Dogum Ve Cocuk Saglig: Hastaliklar1 Suam, Ankara,?Cocuk Acil
Klinigi, Sbii, Dr Sami Ulus Kadin Dogum Ve Cocuk Saglig1 Hastaliklar1 Suam, Ankara,’Cocuk Radyoloji Klinigi,
Sbii, Dr Sami Ulus Kadin Dogum Ve Cocuk Saghgr Hastaliklar1 Suam, Ankara

Amag: Acil servise bagvuran pediatrik nérolojik acil durumlarin spektrumu ve siklig1 hakkindaki verilerin
belirlenmesi amaglanmistir. Yontem: Bir tigiincii basamak ¢ocuk acil kliniginden bir yilda ¢ocuk néroloji boliimiine
konsiilte edilen hastalarin dosya bilgilerinin degerlendirildigi tanimlayic1 kesitsel bir ¢aligmadir.

Bulgular: Yas ortalamasi 5,85+5,03 yil (3 ay-18 yas) olan, 157’si (%54) erkek toplamda 291 hasta ¢alismaya alindi. En
sik konsiiltasyon nedeni nobet gegirme (n=230, %79), biling bozuklugu (n=11, %3) ve hareket bozukluklar1 (n=8, %2)
idi. Nobet ile danisilan (45 tanesi, %19’u status epileptikus nedeni ile) olgulara en sik konulan tan: epilepsi/epileptik
nobet (n=151, %51) olup, bunu takiben febril konviilziyon (n=61, %20) ve nonepileptik paroksismal olaylar (n=28,
%9) oldugu saptandu. Epileptik nobet tanisi alan hastalarin 10 tanesinde akut semptomatik etyoloji saptanmigti(4
metabolik hastalik, 2 akut hipoksi, 2 meningoensefalit, 1 karbonmonoksit intoksikasyonu, 1 hipomagnezemi).

Tiim hastalarin sadece 64’ti (%21)’1 hastaneye yatirilarak takip gerektirmisti. Olgularin 15’ine (%5) transfontanel
ultrasonografi (TFUS), 34’tine (%11) bilgisayarli beyin tomografisi (BBT), 141’ine (%48) kraniyal manyetik rezonans
goriintiileme (MRG) ile goriintiileme ihtiyac1 oldugu saptandi. Norogoriintiilemelerde; TFUS ¢ekilen olgularin
3’tinde (% 20), BBT ¢ekilen olgularin 11’inde (%32), MRG ¢ekilen olgularin 59’inde (% 41) anormallik saptandi.
Olgularin 253t (%86) elektroensefalografi (EEG) ile degerlendirildi, bunlarin 156’sinin (%61) EEG’si normaldi.
Anormallik saptanan EEG’lerde sirasiyla; fokal (n=61, %24,1), multifokal (n=23, %9), jeneralize (n=7, %2,7), yavas
uykuda elektriksel status epileptikus (n=3, %1,1) ve hipsaritmi (n=2, %0,7) oldugu saptandu. Status epileptikus nedeni
ile konsiilte edilen 45 hastanin 21 tanesi febril (%46), 24 tanesi nonfebril (%54) status epileptikus olup febril status
nedeni ¢ekilen EEG’lerin (19 hasta) hepsi normaldi.

Tartisma-Sonug: Cocuk acil serviste en sik rastlanan norolojik aciller nébet gegirme, biling bozuklugu ve hareket
bozukluklar: olup; nérolojik acil durumlarin erken ve etkin yonetimi i¢in planlanan pediatri egitimlerinin ve
gelistirilen acil rehberlerinin en sik karsilagilan bu problemler {izerine yogunlastirilmasi hedeflemelidir.

Keywords: Pediatrik norolojik aciller
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Acil Servise Ilk Basit Febril Nobet Ile Bagvuran Cocuklarda Klinik Ve Laboratuar
Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Habibe Ko¢ Ucar'Sinem Sar1 Gokay'

'Adana Sehir Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Amag: Febril konvulsiyonlar(FK) ¢ocuklarda sik goriilen konviilsif olaylardan biridir. Norolojik olarak saglikli
cocuklarin %2-5’i, yasamlari boyunca en az bir FK atag: gegirir. Calismamizin amaci, ilk basit FK(BFK) ile acile
basvuran hastalarda klinik-demografik ve laboratuvar 6zelliklerini degerlendirerek FK i¢in belirlenebilecek risk
faktorlerini arastirmaktir. Yontem: Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi ¢ocuk acil servisine Mayis-Ekim 2019
tarihleri arasinda ilk BFK ile bagvuran toplam 96 hasta ¢aligmaya alindi. Hastalarin klinik-demografik verileri ile
laboratuar analizleri retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Caligmaya dahil edilen hastalar yaglarina gore 3 gruba ayrildi, %58,3’ti 0-2 yas, %34,4’ii 2-4 yas ve %7,3’ii
&gt;4 yas idi. Ates odagi olarak ilk 2 yas grubunda tist solunum yolu enfeksiyonu , 2-4 yas grubunda ise akut
gastroenterit daha yiiksek oranda saptanirken gruplar ile enfeksiyon odag: arasinda istatistiksel olarak anlaml
farklilik mevcuttu (p&It;0.05). 0-2 yas grubunda anemisi olanlarda ortalama Hb(10,6+0,8 vs 12,5+0,8;p&lt;0,001),
hct(hematokrit) (31,6+2,1 vs 36,5+3,1;p&lt;0,001), RBC(4,5+0,4 vs 4,8+0,3;p=0,008), MCV(70,246,3 vs
75,8+4,7;p=0,003) diizeyleri diisiik, ortalama RDW(16+1,7 vs 14,9+1,4;p=0,023) diizeyi yiliksek saptandi, 2-4 yas
grubunda anemisi olanlarda ortalama Hb(11,4+0,7 vs 13,1+0,3;p&lt;0,001), hct(33,4+1,6 vs 38+0,3; p&lt;0,001),
ortalama RBC(4,5+0,3 vs 4,9+0,2; p=0,023), ortalama MPV(7,4+0,8 vs 8,3+0,4; p=0,032) diizeyi diisiik saptandi.
Tiim yas gruplarinda istatistiksel olarak MPV degeri arasinda istatistiksel anlamda farklilik mevcutken(p&lt;0.05);
notrofil, lenfosit, trombosit, glukoz ve crp degerleri arasinda istatistiksel olarak anlamli farklilik yoktu(p&gt;0.05).

Tartisma ve Sonug: Literatiirde anemi ve basit FK arasindaki iliski bilinmektedir. Demir eksikligi néronlarin islevini
uyarir ve sonug olarak konviilsiyon riskini arttirir. Biz burada acil serviste bakilabilecek sadece tam kan sayimi ile 6n
goriilebilen demir eksikligi anemisi arasinda anlamli bir iliski saptadik. Bununla birlikte literatiirde demir eksikligi
anemisi-kompleks FK ve diisitk MPV arasindaki iliski bildirilmistir. Caligmamizda ilk defa basit FK’ I1 hastalarda
ozellikle 2-4 yas icin MPV degerinin diisiik oldugunun saptanmasi anlamlidir. Basit febril konviilzyonlarda risk
faktorlerini belirlemek i¢in daha biiyiik popiilasyonlarda yapilacak caligmalara ihtiyag vardir.

Keywords: Basit febril konviilzyon, anemi

26



II. MERSIN COCUK NOROLOJISI KIS SEMPOZYUMU

Yenidogandan Ergenlige, Genetikten Nérobiyolojiye Nobet ve Epilepsi

S-21
Yenidogan Yogun Bakim Nobetlerinin Ne Kadari Epileptik Nobet

Giil Demet Kaya Ozcora'Tiirkan Uygur Sahin!

'Sanlurfa Egitim Ve Arastirma Hastanesi,gocuk Noroloji Klinigi

Giris: Yeni dogan nobetleri, cocukluk ve yetiskin donemindekilerden farkli klinik goriiniimlere ve
elektroansefalografi (EEG) bulgularina sahiptir. Bu donemde oldukga sik karsilagilan pek ¢ok paroksizmal olay
epileptik nobet olmayacag: gibi, EEG bulgularinin oldukga atipik olmasi ya da normal olmasi mevcut tablonun
epileptik olmadig1 anlamina gelmez. Yeni dogan nobetlerinin goériilme sikligi miadinda doganlar igin %2-3,
prematiire bebekler i¢in %10-15 civarindadir.

Materyal-Metod: Calismamizda yenidogan yogunbakimdan taburcu olduktan sonra ¢ocuk néroloji poliklinigine
nobet nedeni ile antiepileptik tedavinin diizenlenmesi i¢in yonlendirilen 643 olgu alindi.

Bulgular: Hastalarin 251 inde (%39 ) prematiir dogum &ykiisii vardi. Ortalama yogun bakim da kalis siireleri 18+16
glindii.591 (%92 ) olgu tekli antiepileptik tedavi alirken, 50 olgu ikili ve 2 olgu ticlii antiepileptik tedavi almakta
idi. Nobet tipi ve semiyolojisi hi¢bir aile tarafindan bilinmezken, epikrizlerde bu agidan bilgiye yer verilmemisti.
Epikrizlerden elde edilen bilgiler dogrultusunda nobet gegirmesi nedeni ile tiim olgulara transfontanel ultrason
(USG) yapilmisken, olgularin %23 iine bilgisayarli beyin tomografisi (BT) yapilmist1. Transfontanel USG lerin %78
i beyin BT lerin %92 si normal saptanmis. Elektroensefalogram olgularin % 37 si ne yapilmisti ve 1 olgu disinda
normal saptanmist1. Olgularin tamamina klinigimizde EEG yapildi ve %89 u normal saptandi. Normal saptanan ve
norolojik muayeneleri , kraniyal goriintiilemeleri normal olgularin antiepileptik tedavileri kademeli olarak azaltilarak
kesildi, bu olgulardan 1 i nébet tekrari ile bagvurdu. Elektroensefalogram anomalisi olanlardan 2 olgunun tedavisi
degistirildi. Elektroensefalogramlari anormal olan olgularin aileler nébet agisindan sorgulandiginda hig birinde
ndbet anamnezi bulunmamakta idi. Ilk kontrol sonrasi ailelere verilen bilgiler sonrasinda 2 olgu nobet sikayeti ile
basvurdu ve yatirilarak izleminde 1 olguda gozlerde deviasyonun eslik ettigi tonik nobet, 1 olgu da selam nobeti
izlendi.

Sonug: Sonug olarak 3. diizey yogun bakimlarda izlemi yapilan merkezlerde epileptik/ non epileptik fenomen
ayiriminin yapilabilmesi agisindan g¢ocuk néroloji konsiiltasyonunun yapilmasi, olan olayin video kaydinin
olusturulmasi, taburculuk sirasinda ailelerin nébet agisindan bilgilendirilmesi gerektigini diisiinmekteyiz.

Keywords: yenidogan yogun bakim, nobet, yenidogan
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Pontoserebellar Hipoplazi: Yeni Mutasyon Ve Klinik Bulgular Tanimlanan Hastalarimiz

E Miijgan S6nmez'Figen Celep Eyiiboglu?, Joseph G. Gleeson®

'Giiven Hastanesi,’Ktii Tip Fakiiltesi, Tibbi Bioloji A.b.d,’Laboratory For Pediatric Brain Disease, Howard Hughes
Medical, Department Of Neurosciences, University Of California

Giris: Pontoserebellar hipoplaziler (PCH) oldukga heterojen klinik bulgulari olan bir grup hastaliktir. ilk kez 1993’te
tip 1 ve 2 olarak siniflandirma yapilmis, ancak klinik, radyolojik veya biokimyasal 6zelliklerine ve WES analizleri ile
tesbit edilen gen defektlerine bagli olarak 13 alt tip tanimlanmistir. Bu ¢alismada bizim de PCH9 hastamizin olarak
yer aldig1 olgularimiz 15181nda genis bir yelpazeye sahip PCH klinigi ve alt gruplarinin 6zelliklerinin tartisilmasi
amaglanmigtir.

Materyal ve Metod : 2002 yilindan itibaren PCH tanisi ile izledigimiz hastalarimizin Gleeson laboratuari ile ortak
calisma kapsaminda WES analizi ile degerlendirmeleri yapilmis ve iki kardes ve baska aileden diger bir diger
hastamizda VLDL iligkili PCH, bir hastamizda Joubert sendromu fenotipinde olup, normal siliar bioloji i¢in gereken
ve siliopati fenotipine neden olan FAM149B1 mutasyonu ilk kez, bir hastada GTP iliskili protein translasyonunda
bozukluk olusturan, adenozin monofosfot deaminaz 2 gen mutasyonu (AMPD?2) saptanan ve piirin kiirsorlerinin
eklenmesi ile tedavi edilebilir 6zelligi olan yeni bir hastalik ilk kez tanimlandi ve son olgumuz literatiirde PCH9
olarak yer ald1. Direngli epilepsi, ileri derecede gelisme geriligi , agir mental ve motor retardasyon mikrosefali,
mikroftalmi , diisiik yerlesimli kulak ve pes ekinovarus deformiteleri olan iki kardeste yeni bir mutasyonla giden yeni
bir hastalik (yayin asamasinda), bilateral pitozis, direngli nobetler, gelisme geriligi , agir mental ve motor gerilik ve
bazal ganglia atrofisi ile seyreden bir hastamizda da yeni bir hastalik ve gen mutasyonu saptandi (yaymn agamasinda)

Tartisma ve Sonug: PCH degisik hastalik gruplarinda bir bulgu olarak eslik edebilecegi gibi PCH sendromlar:
olarak ¢ok degisik klinik bulgular ve genetik mutasyonlarla karsimiza ¢ikabilir. Son donemlerde tiim gen analiz
calismalar1 sonrasi farkls alt tipler tanimlanmaya devam etmektedir.

Keywords: Pontoserebellar hipoplazi, WES analizi
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Aldh7A1 Gen Mutasyonuna Bagli Pridoksin Bagiml Epilepsi: Alt1 Olguluk Tek Merkez
Deneyimi

[lknur Erol!,Leman Tekin Orgun'

'Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama Ve Arastirma Merkezi Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Adana

Amag: Pridoksin bagiml epilepsi(PBE) hayatin ilk aylarinda baslayan, an—tiepileptiklere cevapsiz ancak pridoksin
tedavisine dramatik yanit veren nobetlerle karakterize oldukga nadir goriilen bir metabolik epilepsi tablosudur.
Otozomal resesif gecisli PBE ALDH7A1 genindeki mutasyonlar sonucunda olusur. Hastaligin erken taninmasi ve
pridoksin tedavisinin erkenden baslanmasi nobet kontroliinii yaninda gelisimsel geriligin 6nlenmesi agisindan da ¢ok
onemlidir. Merkezimizde izledigimiz, neonatal dénem baslangicli direngli nébetleri olup PBE tanisi klinik ve genetik
olarak dogruladigimiz 6 olgumuz, erken baslangich direncli epilepsisi olgularinda PBE'nin hatirlanmasi amaciyla
sunulmak istenmistir.

Yontem: Kasim 2010- Ekim 2019 tarihleri arasinda Bagkent Universitesi Adana Hastanesi Cocuk Norolojisi
Kliniginde epilepsi tanisiyla izlenerek PBE tanisi konulan ve ALDH7A1 gen mutasyonu saptanan olgularin
demografik, klinik ve laboratuvar 6zellikleri retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Mevcut tarihler i¢inde ortanca yas1 4,5 yas ( 18 ay-11 y1l) olan 2’si kardes olmak iizere 4 kiz, 2 erkek
toplam 6 olguda PBE tanis1 konularak olgularin hepsinde ALDH7A1 geninde homozigot mutasyon varlig
gosterildi. Hastalarin hepsi yenidogan doneminde nobet ge¢irmis olup nobet baslangic yas1 1-5 giinler arasinda

idi. Hastalarimizdan biri 34 giinliik iken neonatal diabet tanis1 almist1 Bir hasta disinda tiim hastalarda akraba
evliligi 6ykiisii olup, 1 hasta disinda tiim hastalarimizin ailesinde epilepsi dykiisii, 3 hastamizda ise infantil donemde
direngli epilepsi tanisi alarak kaybedilen kardes 6liimii oykiisii vardi. Klinik takip siirecinde 4 hastada aralikli olarak
piridoksin ve PRP tedavisini kestikleri donemde nobetlerinin tekrarladig: goriildii.

Tartisma ve Sonug: Pridoksin bagimli epilepsi serebral lizin katabolizmasinda rolii olan ve bir aldehid dehidrogenaz
olan antiquitin proteinini kodlayan ALDH7A1 geni mutasyonlar1 sonucu olusan ve olduk¢a nadir goriilen (1/30000-
1/600000) bir metabolik epilepsidir. Hastalarimiz gibi erken baslangichi ve antiepileptik tedavilere direngli nébetleri
olan hastalarda PBE mutlaka akla gelmelidir. Erken tani ile uygun tedavinin erkenden baslanmasi hem nobet
kontroliiniin saglanmas1 hem de hastalarin norolojik gelisimlerinin olumlu etkilenmesi agisindan 6nemi.

Keywords: Pridoksin bagimli epilepsi, ALDH7A1, yenidogan, metabolik hastalik
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Kcnal Gen Mutasyonu Icin Yeni Fenotip: Epileptik Ensefalopati

Pinar Ozbudak'Adnan Yiiksel?,Kivilcim Giiciiyener'

'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali,?Biruni Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi Ve
Hastaliklar1 Anabilim Dali

Giris: Erken infantil epileptik ensefalopati inat¢1 nobetler ve kotii norogelisimsel sonugla karakterize bir grup
hastaliktir. Etiyoloji heterojen olmakla birlikte vakalarin biiyiik bir kism1 halen ag¢iklanamamuistir. Son ¢aligmalarda
voltaj kapili potasyum kanali mutasyonlarinin, epileptik ensefalopatilerin bir nedeni oldugu bulunmustur. Epizodik
ataksi tip 1, voltaj kapili potasyum kanalini kodlayan KCNA1 genindeki fonksiyon kaybina neden olan, merkezi ve
periferik sinir sistemlerini etkileyen bir hastaliktir. Miyokimi ve ataksi ile karakterizedir. Bu yazida kollarda sertlik
ataklar1 ve epileptik ensefalopati ile bagvuran bir hasta sunulmustur.

Olgu sunumu: Onceden saglikli 6 aylik kiz hastanin ilk olarak 4 aylikken, uyaniklikta, her iki kolunda, 25 saniye
stiren, kendiliginden diizelen sertlesmesi olmus. Bu ataklar uyku ve uyaniklik sirasinda, giinde birkag kez, 0.5- 2
dakika arasinda devam etmigsti. Ataklar arasinda normal olan hastanin 5 ayliktan sonra kazanilmis norogelisimsel
becerilerinde gerileme ve spazm tarzinda nébetleri baglamisti. Ailede akrabalik, migren, nébet ya da epizodik kas
sertligi oykiisii yoktu. Norolojik muayenede ensefalopatik, aksiyel hipotonikti. G6z temasi ve destekli oturma yoktu.
Muayene sirasinda myokimi ve spazm nébetleri goriildii. Atak esnasindaki kan sayimi, biyokimya ve metabolik
tetkikler normaldi. EEGde hipsaritmi paterni saptandi. Beyin manyetik rezonans goriintiileme normaldi. Genetik
konsiiltasyonu sonucunda EAl’e neden olan KCNA1 geninde heterozigot mutasyonu saptandi. Hastada saptanan
bu potasyum kanalopatisi i¢in hastaya asetazolamid, nobet ve hipsaritmi tedavisi i¢in steroid ve topiramat baglandi.
Hastanin myokimik semptomlar: ve nébetleri dramatik bir sekilde azaldu.

Sonug: EA1 paroksismal ataksi, dizartri, tremor ve miyokimi ile serebellar disfonksiyon ataklarina neden olan K
kanalopatisidir. Tktal semptomlar spastik kasilmalar,gérme bozukluklari, nébetleri icerebilir. Semptomlar ilk dekadda
baslar. Ataklarin siklig1 degisebilir. Tani1 klinik ve genetik olarak konulur. EA1 hastalarinda nobetler siktir. Ancak
daha 6nce yapilan ¢alismalarda KCNA1 mutasyonu epileptik ensefalopati ile iliskilendirilmemistir. Tartigma:Bu yazi,
potasyum kanali varyantlarinin paroksismal norolojik hastaliklarda rol oynadigini ve ayrica epileptik ensefalopati
icerecek sekilde KCNA1 varyantlarinin fenotipini genislettigini gostermektedir. Bu olgu literatiirde 7., tilkemizden
bildirilen ilk olgu olmasiyla da 6nem tagimaktadr.

Keywords: episodik ataksi tip 1, epileptik ensefalopati
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Febril Konviilziyon Cocuklarda Noromotor Gelisimi Etkiler Mi?

Rojan Ipelehatuna Makharoblidze',Bur¢in Goniillii Polat!,Mustafa Kémiir',Didem Derici?,Cetin Okuyaz'

'Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali,Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Biyoistatistik Ve
Tibbi Bilisim Anabilim Dali

Amag: Bu galismada febril konviilziyonun ndromotor gelisim iizerine etkisini géstermek amaciyla FK tanis1 alan
¢ocuklarin ndromotor gelisim diizeylerinin Denver II Gelisimsel Tarama Testi kullanilarak saglikli kontrol grubuyla
karsilastirilmasi amaglanmaistir.

Gereg ve yontemler: Ocak 2012-Aralik 2018 tarihleri arasinda 325 hastanin dosyasi retrospektif olarak incelendi.
Calismaya dahil edilme kriterlerini karsilamayan 122 hasta ¢alisma dis1 birakildi. FK tanist almis ve DGTT II
uygulanmis 203 hasta ¢alismaya dahil edildi ve 100 hasta kontrol grubu olusturuldu.

Bulgular: Caligma grubu 84 K (%41,4), 119 E (58,6) olmak {izere 203 hastadan (E/K=1,4) olusuyordu. Vaka
grubumuzun 163t (%80,3) basit FK, 22’si (%10,8) komplike FK ve 18’1 komplike FK + tanist almis oldugu tespit
edildi. Calismamizda FK alt tipleri ile cinsiyet, ailede FK 6ykiisi, ailede epilepsi 6ykiisii, Fe eksikligi ve anemisi
arasinda anlamli iligki tespit edilmedi. Hasta grubunda DGTT II alt test puanlari tiim gelisim alanlarinda kontrol
grubuna gore daha diisiik olarak tespit edildi, ayn1 sonuglar alt test sonuglarina gore degerlendirildiginde hasta
grubunda siipheli ve anormal test sonuglarinin daha fazla oldugu tespit edildi. Ayrica ilk nobet yas1 arttik¢a dil
puanlarinin daha diisiik oldugu tespit edildi.

Sonug: Calismamizda genel olarak iyi prognozlu olarak bilinen FK’'l1 hastalarda DGTT II test sonuglarinin diisitk
tespit edilmis olmas: FK’nun gelisimsel bir risk olusturabilecegini isaret etmektedir. FK’lu hastalarin gelisimsel
yonden de takibi gerekmektedir.

Keywords: Febril, Konviilziyon, néromotor gelisim
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Protocadherin 19 Mutasyonu Olan Epileptik Ensefalopati Olgularimiz

Mesut Giing6r'Biilent Kara'

'Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

PCDH19 (Protocadherin 19), temel olarak beyinde eksprese edilen, cadherin siiperfamilyasindan bir kalsiyum
bagimli bir hiicre adhezyon proteinini kodlayan, Xq22.1'de lokalize olan 6 ekzonlu bir gendir. Xe bagl herediter
gecis paternine sahip olup, kiz cocuklarinda goriilen tip 9 erken infantil epileptik ensefalopatiye neden olmaktadir.
PCDH19 mutasyonlarinda epileptik ensefalopati, hafif veya orta diizeyde zihinsel yetersizlik ve otistik/psikiyatrik
bozukluklarin gériilmesi beklenmektedir. Klinigimizde erken infantil epileptik ensefalopati tanisi ile izledigimiz ve
PCDH19 mutasyonu saptadigimiz 5 kiz hastanin sunulmasi amaglanmaistir.

Keywords: Epileptik ensefalopati, Protocadherin 19
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Otoimmiin Ensefalit Tanili Hastalarimizin Retrospektif Degerlendirilmesi

Hatice Giilhan Sézen'Hiilya Maras Geng',Biisra Kutlubay',Seher Erdogan®Burcu Karakayali®,Betiil Sozeri*

'T.c. Saglik Bilimleri Universitesi Umraniye Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Noéroloji, Istanbul,?T.c. Saglik
Bilimleri Universitesi Umraniye Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Yogunbakim, Istanbul,*T.c. Saglik Bilimleri
Universitesi, Umraniye Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklari, Istanbul,*T.c. Saglik Bilimleri
Universitesi, Umraniye Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Romatoloji, Istanbul

AMAC: Otoimmun ensefalit nadir goriilmekle beraber ciddi morbidite ve mortalite nedenidir. Klinigimizde son
iki yilda izlenen otoimmun ensefalit tanili gocuklarin bagvurudaki belirti ve bulgulari, laboratuvar ve radyolojik
ozellikleri, tedavi ile prognozlarinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

YONTEM: Hastanemiz ¢ocuk kliniginde 2017-2019 yillar1 arasinda otoimmun ensefalit tanisiyla izlenen 1-14 yas
aras1 6 olgunun klinik elektrofizyolojik ve radyolojik verileri retrospektif olarak degerlendirildi.

BULGULAR: Alt1 olgunun doérdii erkekti (%66,6). Tiim olgularimiz biling degisikligi ve nébet ile presente olurken
li¢ tanesinde herpes ensefaliti 6ykiisii mevcuttu. Herpes ensefaliti ykiisii olan hastanin iki tanesinde EEGde delta
brush aktivitesi izlendi. Bir olguda NMDA pozitif. Dort olguda anti-GAD hafif derecede yiiksekti (50-100 IU/ml
arasinda; normal&lt;5; TU/ml). Tedavide hastalarin tiimiine steroid, IVIG ve plazma degisimi uygulandi. Herpes
ensefaliti sonrasinda otoimmun ensefalit gelisen iki olguda izlemde klinik kétiilesme olmasi nedeniyle siklofosfamid
ve rititksimab tedavileri verildi. Diizenli takibi olan bes olgudan ikisinde seyrek epileptik nébetler, iki olguda da
psikiyatrik semptomlar azalmakla birlikte devam etmekteydi.

SONUC: Cocuklarda ensefalit seyri sirasinda veya sonrasinda gelisen biling degisikligi, nobet, kisilik, davranis ve
hareket degisikliklerinde otoimmiin ensefalit akilda tutulmaly, taniya yonelik goriintiileme ve laboratuvar tetkikleri
istenip erken donemde tedavi baslanmalidir. Klinik diizelmesi olmayan olgularda siklofosfamid ve/veya ritiiksimab
tedavisiyle prognozun daha iyi olacagi kanaatindeyiz.

Keywords: Otoimmiin ensefalit, NMDA,Siklofosfamid, Ritiiksimab, ¢ocuk, prognoz
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Pontoserebellar Hipoplazi Nedeni Olarak Cask Gen Mutasyonu

Gamze Sarikaya Uzan'Cem Paket¢i',Pinar Edem',Didem Soydemir',Ulug Yis',Yavuz Oktay? Rita Horvath’,Semra
Hiz',Semra Hiz?
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Uluslararasi Biyotip Ve Genom Enstitiisti, izmirfDepartment Of Clinical Neurosciences, University Of Cambridge,
Cambridge, Uk

Bu ¢alisma TUBITAK 216S771 no’lu proje tarafindan desteklenmistir

GIRIS: CASK gen mutasyonunun klinikte 3 fenotipe neden oldugu bilinmektedir. En sik gériileni mental
retardasyon, mikrosefali, pontin ve serebellar hipoplazi ile giden X% bagli dominant(XLD) kalitilan formdur(MICPH,
OMIM:300749). Diger iki fenotip, nistagmusun eslik etmedigi mental retardasyon(OMIM:300422) ve mental
retardasyon, makrosefali, konstipasyon klinigi ile giden FG sendromudur (OMIM:300422). Burada klinigimizde
takip ettigimiz MICPH sendromu olan CASK geni mutasyonu tastyan farkli cinsiyet ve fenotipte iki olgu
sunulmustur.

OLGU 1: Bir aylik erkek hasta hipotoni ve tonik spazm seklinde nobet gecirme yakinmalari ile getirildi. Norolojik
bakisinda bas ¢evresi &lt; -4SDS, yenidogan refleksleri alinmiyordu. Kas tonusu azalmis, DTR canliyd1. Dismorfik
yliz goriintimil, iistiiste binen parmaklar, yumusak ve sis goriintimlii cilt, sensorindral isitme kaybi ve optik atrofi
mevcuttu. Metabolik tetkiklerinde 6zellik yoktu. Beyin magnetik rezonans goriintiilemede(MRG) serebellar hemisfer
ve vermis hipoplazisi mevcuttu. Epileptik ensefalopati i¢in gonderilen NGS panelinde CASK geninin 2. ekzonunda
patojenik stop kodon olusturan hemizigot (p.Arg28Ter) mutasyonu tespit edildi. Olgu halen direngli epilepsi ve
psikomotor retardasyon nedeniyle takip edilmekte olup vigabatrin, fenobarbital, klonazepam tedavisi almaktadir.

OLGU 2: Bes yas kiz hasta yaygin gelisim geriligi nedeniyle getirildi. Norolojik bakisinda mikrosefalisi(-2SDS),
dismorfik yiiz bulgular1 mevcuttu. DTR canli olarak alinmaktaydi. Oftalmolojik degerlendirmesinde optik atrofi,
beyin MRGde mega sisterna magna ve minimal serebellar hipoplazi mevcuttu. Metabolik tetkikleri normaldi.
Tiim ekzom dizi analizinde CASK geninde de novo mutasyon (p.Gly637Asp) saptandi. Olgu halen gelisim geriligi
nedeniyle takip ve tedavi edilmektedir. TARTISMA: CASK gen mutasyonu sonucu ortaya ¢ikan en sik klinik
goriinitm MICPHdir. Bu sendrom kizlarda daha sik goriiliir ve daha iyi klinik gidislidir. Erkeklerde ise Ohtahara
ve West sendromu seklindeki daha agir seyirli olan erken infantil epileptik ensefalopati klinigi ile ortaya ¢ikar.
Mikrosefali ve pontoserebellar hipoplazi hastaligin diger belirleyici klinik bulgularidur.

SONUG: Literatiirde degisken derecelerde pontoserebellar hipoplazi, gelisme geriligi, epilepsi ve mikrosefali olan
olgularda CASK geni mutasyonu sonucu ortaya ¢tkan MICPH sendromu akilda bulundurulmalidir.

Keywords: CASK, mental retardasyon, mikrosefali, epilepsi
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Cocuk Noroloji Boliimiine Bas Donmesi Sikayeti Ile Konsiilte Edilen Hastalarin
Retrospektif Degerlendirmesi

Mirag Yildirim'Melih Timugin Dogan* Avni Merter Kegeli’

'Konya Egitim Ve Arastirma Hastanesi; Cocuk Noroloji, Konya,’Konya Egitim Ve Arastirma Hastanesi; Cocuk
Kardiyoloji, Konya,’Konya Egitim Ve Arastirma Hastanesi; Cocuk Radyolojisi, Konya

Amag: Bas donmesi ¢ocukluk ¢aginda siklig1 artis gosteren hastaneye basvuru nedenlerinden bir tanesidir ve

genis bir etyolojik spektruma sahiptir. Bu ¢aligmada tiglincii basamak egitim arastirma hastanesi ¢cocuk néroloji
poliklinigine bas donmesi sikayetiyle konsiilte edilen hastalarin demografik, klinik, laboratuar bulgular ve ayirici tani
acisindan degerlendirilmesi amaglanmuigtr.

Gereg ve Yontem: Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi ¢ocuk noroloji poliklinigine Mart 2018 - Subat 2019
tarihleri arasinda bas donmesi sikayeti ile konsiilte edilen 18 yasindan kiigiik 132 hastanin verileri retrospektif olarak
degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin 83’ii kiz 49’u erkek (kiz/erkek orani:1.7)di. Ortanca yas 14’tii. En sik etyolojik nedenler;
ortostatik hipotansiyon (%55.3), psikojenik vertigo (%7.6), siniizit/mastoidit/labirintit (%6.1), migren (%6.1), benign
paroksismal vertigo (%6.1) ve epileptik vertigo (%3) olarak saptandi. Bag donmesine eslik eden en sik sikayetler; bas
agrisi (%48.5), goz kararmasi (%40.9) ve senkop (%18.9)’tu. Hastalarin %95’ine konsiiltasyon dncesi veya sonrasi
beyin manyetik rezonans goriintiileme yapilmist: ve sadece %4.8’inde norolojik hayati tehdit edebilen durum
saptandi. Bunlar arasinda; hidrosefali, serebral arteriyel enfarkt ve kardiyojenik nedenler (aritmi ve koroner arter
hastalig1) ikiser hastada tespit edildi. Hayat1 tehdit eden norojenik bas déonmesine sahip tiim hastalar ek nérolojik
belirti veya bulgulara sahipti.

Sonug: Cocukluk ¢caginda bas donmesi sikayeti ile cocuk néroloji poliklinigine konsiilte edilen hastalarin ¢ogunda
etyoloji benign kokenliydi. Cocuklarda bas donmesi ile iliskili nérolojik ve kardiyolojik ek belirti ve bulgularin
detayli oykii ve fizik muayene ile gecikmeden belirlenmesi, yasami tehdit eden durumlarin dislanmasinda ve gereksiz
tetkikten kaginmada kritik 6neme sahiptir.

Keywords: Bas donmesi, vertigo, migren, ortostatik hipotansiyon, epilepsi
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Huntington Hastalig1 Westphal Varyanti: Nadir Bir Vaka

Nevra Oksiiz!, Mustafa Komiir?
"Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Noroloji AD , Mersin

2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cocuk Néroloji BD, Mersin

Huntington hastaligi (HH) noropsikiyatrik semptomlar, kognitif disfonksiyon ve istemsiz hareket bozukluklar: ile sey-
reden progresif nérodejeneratif bir hastaliktir. Herediter korenin en sik nedenidir ve otozomal dominant ge¢is gosterir.
En yaygin formu eriskin ¢agda baslayan ve genelikle 30-55 yas arasinda ortaya ¢ikan formudur. Daha nadir goriilen
juvenil form ise ¢ocukluk ¢ag1 veya addlesan ¢agda baslar. Juvenil form Huntington hastalarinin yaklagik %10™unu olus-
turmakla birlikte bu hastalarin yaklasik %1’inde semptomlar 10 yas altinda baslamaktadir. Erigkin baslangiclh HH'da
kore en baskin hareket bozuklugu iken erken baslangicli olanlarda parkinsonizm, davranis bozukluklar1 ve kognitif
etkilenme 6n plandadir (Westphal varyant1). HH prevalansinin 100.000 kiside 4 ilal0 arasinda oldugu diisiiniilecek
olursa Westphal varyant i¢in prevelans yaklasik milyonda 4-5 civaridir, yani olduk¢a nadirdir. Hem nadir goriilmesi
hem de parkinsonizm bulgularinin 6n planda olmasi nedeniyle Westphal varyantinin ¢ocukluk ¢aginda taninmasi ol-
dukga giictiir, stiphe duyulmas: durumunda ise genetik tanisi oldukea kolaydir. HH bir triniikleotit tekrar hastaligidir
ve 4. kromozomda CAG triniikleotit tekrarlarinin gosterilmesiyle tan1 kesin olarak konulabilmektedir.

Biz yazida 8 yagindan bu yana okul basarisinda diisiikliik ve davranig bozukluklari sikayetleri olan ve dis merkez ¢ocuk
psikiyatri takibinde iken klinigimize bagvuran, yakin zamanda tani koydugumuz 12 yasinda bir kiz hastay:r sunmay1
amacladik.

Anahtar kelimeler: Westphal, Huntington, ¢ocukluk ¢ag1

36



II. MERSIN COCUK NOROLOJISI KIS SEMPOZYUMU

Yenidogandan Ergenlige, Genetikten Nérobiyolojiye Nobet ve Epilepsi

S-31
Status Epileptikus Nedeniyle Basvuran Cocuk Hastada Uzun Qt Sendromu

Mehmet ALAKAYA

Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Unitesi , Mersin

Giris: Uzun QT sendromu, QT uzamasi ve T dalga anormallikleri ile karekterize heterojen elektrofizyolojik bir durum-
dur. Tedavisinde beta blokorler ve yiiksek riskli hastalarda ( QTc> 0.55 sn) implante edilebilir kardiyak defibrilatorler
(ICD) kullanilmaktadir. Bu bildiride nobet ve status epileptikus nedeniyle dig merkezden ¢ocuk yogun bakim {initesine
kabul edilen ve izleminde uzun QT sendromu tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Olgu: Dort yasinda kiz hasta bayilma sonrasinda diisme ve tiim viicutta morarma, kasilma sikayeti ile il¢e devlet has-
tanesi acil servise bagvurmus. Acil servise bagvuru esnasinda konviilziyonlarinin devam ettigi saptanan hastaya 2 kez
midazolam intravendz puse ardindan intravenoz fenitoin yiiklemesi yapilmis. Bu tedaviler sonrasinda solunumunun
ylizeyellesmesi nedeniyle entiibe edilen hastaya midazolam infiizyonu baglanarak ¢ocuk yogun bakim tinitemize sevk
edilmis. Cocuk yogun bakim tinitesinde ilk basvuruda fizik bakisinda genel durumu kéti, bilinci kapals, entiibe, pupil-
leri izokorik 151k refleksi bilateral alintyordu. Dolagim, kardiyak, abdominal muayeneleri normaldi. Serebral bilgisayarl
tomografisi normal olan hasta cocuk noroloji bilim dali ile konsulte edilerek levetirasetam tedavisi baglandi. Oykiisiin-
de dogustan isitme engelli oldugu, iki yildir 6zel egitime gittigi ve ara ara kisa siireli bayilmalarinin oldugu 6grenilmesi
cekilen EKGde QTc: 0.52 sn (Normal:0.36-0.43sn) saptandi. Tiim aile bireylerinden EKG istendi ve isitme engelli olan 9
yasindaki kiz kardesinin QTc degeri de uzun saptandi. Hastaya uzun QT sendromu tanist konularak propranolol teda-
visi baglandi. Midazolam infiizyonu kesilerek ekstiibe edildi. EEG de trase zemin anormallikleri, ve her iki hemisferin
6n orta kesimlerinden kaynaklanan diken yavas dalga bosalimlar1 izlendi. Genetik aritmi paneli gonderildi. Yatisinin
ticlincii gliniinde oral beslenen genel durumu iyi olan aritmisi olmayan hasta servise devredildi.

Tartisma ve Sonug: Uzun QT sendromu klinik siiphe sonras1 EKG degisiklikleri ile tanisi konulabilen bir hastaliktir.
Uzun QT sendromu i¢in 17 mutasyon saptanmis olup homozigot KCNQ1 mutasyonu Jervell Lange-Nielsen sendro-
munda sensorindral sagirlik olabilmektedir (1). Bu hastamizda 6ncelikle bu mutasyonu diisiinmekteyiz. Bu bildiride,
nobet veya status epileptikus ile bagvuran hastalarda fizik muayene ve 6ykiiniin ¢ok 6nemli oldugu ayrica bu hastalarin
EKGsi goriilerek aritmiler agisindan degerlendirilmesi gerektigi vurgulanmak istenmistir.

Kaynaklar

1. Schwartz PJ, Spazzolini C, Crotti L, et al. The Jervell and Lange-Nielsen syndrome: natural history, molecular basis,
and clinical outcome. Circulation. 2006 Feb 14;113(6):783-90. Epub 2006 Feb 6.
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Landau-Kleffner Sendromu Tanisinda Uyku Elektroensefalografisinin Onemi

Ayse Aysima Ozcelik!

'Gaziantep Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

GIRIS: ilk olarak 1957 yilinda Landau ve Kleffner tarafindan tarif edilen Landau-Kleffner (LK) sendromu, dil ve
konusma bozuklugu ile baslayan, seyrek goriilen edinsel epileptik afazidir (1) Ozellikle 3-9 yas arasinda nadir goriilen
norolojik bir hastaliktir.. Prevelansi tam olarak bilinmemekle birlikte erkeklerde daha sik goriiliir. Erkek/kiz orani
2:1dir (1,2).

OLGU: 8 yasinda erkek hasta konugsmama sikayeti ile dig merkez erigkin noroloji boliimii tarafindan degerlendirilmis
ve uyanik olarak ¢ekilen EEG( elektroensefalogram) zemin ritmi 7-8 hz alfa aktivitesi ve epileptik anormallik
izlenmedi olarak raporlanmis. Hastaya risperidon tedavisi baglanmis .yaklasik 10 giindiir risperidon tedavisi alan
hasta sikayetlerinde diizelme olmamasi nedeniyle boliimiimiize bagvurdu. Ozgegmisinde dalmalarinin olmasi
nedeniyle 1 yildir valproat tedavisi ile takip edildigi son 1 aydir konusmasinda azalma ve giderek kaybolma
sikayetinin oldugu 6grenildi. olgunun soyge¢misinde 6zellik saptanmadi. Sistemik , otoskopik ve nérolojik
muayenesi, iletisim kurulamamasi, konusamamasi disinda normaldi. Laboratuvar bulgulari ve beyin sap1 isitsel
uyarilmis potansiyelleri normal bulundu. ¢ekilen beyin manyetik rezonans goriintiilemede patoloji saptanmadi.
Yapilan uyku EEGde uykuda elektriksel status epileptikus (electrical status epilepticus of sleep, ESES) ile uyumlu
oldugu goriildii (RESIM 1). Valproate tedavi dozu diizenlenerek 30mg/kg dan yiiksek doz pulse steroid tedavisi

3 giin verilerek 2 mg/kg idame olarak devam edildi ve 1 ay sonra azaltilarak kesildi.Hastanin pulse steroid tedavi
sonrasindaki 1.ayinda isitsel agnozi tama yakin kaybolmus ve konugma anlamli yanitlar verecek ve diizgiin cimle
kuracak sekilde diizelmisti.

TARTISMA: LK sendromlu hastalarda isitsel agnozi ile birlikte konusma yeteneginde bozulma olur. Hastalar otizm,
yaygin gelisimsel bozukluk, isitme problemi, 6grenme bozuklugu, dikkat eksikligi veya zeka geriligi gibi yanlis tanilar
alabilirler.

SONUG: Epilepsi tanisi ve ek klinik bulgu varliginda uyku EEG ¢ekilmesi 6nerilir.

1-Pearl PL, Carrazana EJ, Holmes GL. The LandauKleffner Syndrome. Epilepsy Curr 2001;1:39-45

Keywords: Landau-Kleffner sendromu, UYKU EEG
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Nadir Bir Epilepsi Ve Davranis Bozuklugu Nedeni Tetrazomi X

Serap Bilge'Giilen Giil',Duygu Ozcanyiiz!,Neslihan Ozcan!,Ozlem Hergiiner',Fark Incecik',Sakir Altunbasak

'Cukurova Universitesi, Balcali Hastanesi, Cocuk Noroloji Ad

Abstract: Tetrazomi X, sadece kadinlari etkileyen son derece nadir bir durumdur. Ik olarak 1961 yilinda tanimlanan
bu sendrom yaklagik 50 vakada bildirilmistir.

Amag :Biz bu yazida, nobet ve kendine zarar verme nedeniyle bagvuran ve tetrazomi X tanisi alan 15 yasinda kiz
hastay1 sunmak istedik.

Olgu: Perinatal donemde sorunu olmayan 15 yas kiz hasta nobet ve kendine zarar verme yakinmasi ile klinigimize
getirildi. Akrabalik olmayan ebeveynlerden sorunsuz bir gebelik ardindan dogmustu. 3 aylikken afebril nobet 6ykiisii
vardi. Mental motor gelisme geriligi mevcuttu. 7 aylikken epilepsi tanisi konarak tedavi baglanmisti. Halen kendine
zarar verme davranislar1 nedeniyle ¢ocuk psikiyatrisi tarafindan takip edilmekteydi. Fizik muayenede bilinci a1k,
mental retarde goriiniimde idi. Yiizde dismorfik bulgular1 mevcuttu. Kraniyal sinir, motor , serebellar ve duyu
muayenesi normaldi. Isitmesi normal olan hasta yeni cimle kurmaya baglamigti. Hiperaktif hareket paterni, ellerde
amagsiz hereketleri mevcuttu. Yapilan metabolik taramalar, serebral MRG normaldi. EEGde jeneralize epileptiform
bozukluk saptandi. Standford-Binet testinde agir MR oldugu goriildii.

Sonug: Tetrazomi X, mayoz boéliinme sirasinda kromozomlarin saglikli bir bigimde ayrilmamasindan
kaynaklanmaktadir. Klinik bulgulari, hafif ile agir aras1 genis bir yelpazede olabilir. Konusmada gecikme, 6grenme
glcliigi, gelisme geriligi ve dismorfik ytiz goriintimi siklikla gozlenir. Davranis bozuklugu hafif oldugu kadar, agir
da olabilir. Panik atak, manik depresyon, bipolar bozukluk goriilebilir ancak bu problemler ilag tedavisi ile kontrol
altina alinabilmektedir. Dis anomalileri, kalp defektleri, eklem laksitesi, radio-ulnar sinositoz, kalca eklem displazisi,
bobrek anomalileri ve ovaryan disfonksiyon gibi diger anomaliler de goriilebilir. Ayrica cocukluk ¢aginda artmis
enfeksiyon duyarlilig1 bildirilmektedir. Dolaysiyla uzun boylu bir kiz hastada ,davranis bozuklugu ve epilepsy mevcut
ise, tetrasomi X akla gelmelidir.

Keywords: Dismorfik bulgular, Mental retardasyon, Epilepsi, tetrazomi X
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Erken Infantil Epileptik Ensefalopati Igin Yeni Bir Aday Gen: Sptbn5

Biisra Olciilii'Ipek Cetin',Sanem Yilmaz', Tahir Atik?Giil Aktan',Hasan Tekgiil',Ferda Ozkinay? Sarenur
Gokben',Hepsen Mine Serin'

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Izmir,’Ege
Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghigi Ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Cocuk Genetik Bilim Dal, Izmir

GIRIS: Erken infantil epileptik ensefalopati (EIEE), yasamin ilk aylarinda baslayan direngli epileptik nobetler
ve gelisim geriliginin eslik ettigi katastrofik bir epilepsi grubudur. Genetik nedenler etiyolojide 6nemli bir grubu
olusturur. Molekiiler/genetik ¢aligmalarin sayisi1 gogaldik¢a EIEE ile iligkili gen sayis1 artmakta ve yeni genler
saptanmaktadir. Burada, tiim ekzom sekanslama analizinde, bilinen EIEE genlerinde hastalik yapic1 degisiklik
saptanmayan, ancak SPTANI1 (spectrin alfa, nonerytrocytic 1) geni ile fiziksel interaksiyonu bulunan SPTBN5
(spectrin beta, nonerytrocytic 5) geninde heterozigot mutasyon belirlenen bir EIEE olgusu sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU: Dért aylik kiz hasta gozlerde bos bakma, sol fokal tonik-klonik nébetler ile bagvurdu. Ozge¢mis ve
soyge¢misinde 6zellik yoktu. Fizik muayenesinde bas kontroli, izlemesi, sosyal giiliimsemesi olan hastanin sistemik
ve norolojik muayenesi normaldi. Laboratuar tetkiklerinde kan sayimi, biyokimyasal degerleri, ayrintili kan ve beyin-
omurilik sivis1 metabolik tetkikleri normal saptandi. Kranial magnetik rezonans goriintiilemesinde 6zellik yoktu.
EEGde supresyon-burst paterni saptandi. Hastada, izleminin yaklagik ti¢lincii haftasinda infantil spazm tipi nébetler
gelisti, kazanilmis fonksiyonlarda kayip gozlendi. EIEE genetik nedenlerinin ayiric1 tanisi i¢in gonderilen tiim ekzom
sekanslama analizinde SPTBN5 geninde ¢.5859dup (p.Asp1954fs*) heterozigot mutasyonu tespit edildi. SPTBN5
geni bugiine dek insanda herhangi bir hastalik ile iligkilendirilmemistir. Ancak, EIEE ile iliskili genlerden SPTAN1
geni ile fiziksel iliskisi oldugu bilinen SPTBN5 geninde saptanan ¢ergeve kaymasina neden olan bu mutasyonun
hastamizdaki EIEE’nin nedeni olabilecegi diisiiniilmiistiir. Yeni bir EIEE geni olarak SPTBN5 geninin tespiti i¢in
yapilacak fonksiyonel analizler 6ncesinde dogrulama ve segregasyon analizi ¢alismasi devam etmektedir. Olgunun
coklu antiepileptik ilag tedavisi ile kismi nébet kontroli saglanmuigtir.

SONUC: EIEEden sorumlu gen sayisi giin gectikce artmaktadir. Yapilan molekiiler/genetik ¢alismalarla genlerin
birbirleri ile olan iligkileri daha iyi anlagilmakta ve bu ¢alismalar genetik etiyolojinin aydinlatilmasina fayda
saglamaktadir. SPTBNS5 geni EIEE nedeni olabilecek aday bir gendir.

Keywords: SPTBN5 gen mutasyonu, Erken infantil epileptik ensefalopati
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Norofibromatozis Tip 1’Li Cocuklarda Migren Tipi Bas Agris1 Siklig1 Ve Kraniyal
Goriintiileme Bulgular

Berkay Alpay'Hira Altunbiiker!,Gokee Giirler',Ali Varan',Banu Anlar'

'Hacettepe Universitesi

Norofibromatozis tip 1 (NF1), neurofibromin proteinini kodlayan NF1 geninde mutasyon sonucu ortaya ¢ikar.
Deride siitlii kahve renginde (cafe-au-lait) lekeler, dermal norofibromlar, Lisch nodiilleri, santral ve periferal sinir
tiimorleri, 6grenme giigliigii, dikkat eksikligi, gorme bozukluklar: ve iskelet anomalileri goriiliir. NF1'de bas agris1
siklig1 normal ¢ocuklardan 8 kat fazladir. Migren tipi bas agris1 da kontrol gruplarina gore 3 kat fazla bulunmustur.
Bas agris1 gocuklarda primer ya da sekonder olarak ortaya ¢ikabilen, yasam kalitesini, etkinligi, katilim1 azaltabilen
bir belirtidir. Primer bas agrilar1 (migren gibi) belirli bir anatomik neden gosterilmeyen, sekonder bas agrilar

ise intra- ya da ekstrakraniyal bir hastaliga bagli ortaya ¢ikan agrilardir. NF1'de her ikisi de genel popiilasyondan

gocuk noroloji kliniginde takipli hastalardan ve Norofibromatosis Dernegine kayith bulunan 18 yas alt1 hastalara

bas agrilar1 olup olmadig soruldu, eger varsa IHS kriterlerine gore degerlendirildi ve bag agrist olup olmadigina
bakilmaksizin ¢aligmadaki tiim hastalardan MRG tetkiki yapilmis olanlarinin sonuglari incelendi, bas agris1 varligiyla
karsilastirildi ve tanimlayici istatistik analizleri yapildi. Norofibromatozis tip 1'de bas agrisi ve migren tipi bas agris
yasitlarina gore daha sik oldugu, NF1de bas agrisina yol agabilecek nedenler olarak akla gelen kitle lezyonlar1 ya da
damar darliklar: goriilmeden de, heniiz bilinmeyen bir mekanizma ile bas agrisi ortaya ¢ikabildigi, bu bilgi 1s1g1nda
MRG disinda tetkiklere bagvurmanin gerekli olmadig: ¢alismamizda gosterildi.

Keywords: NF tip 1, bag agrisi, MRG, migren, lezyon

42



II. MERSIN COCUK NOROLOJISI KIS SEMPOZYUMU

Yenidogandan Ergenlige, Genetikten Nérobiyolojiye Nobet ve Epilepsi

P-5
Epilepsi Ile Iliskili Nadir Bir Sendrom Olan Pitt Hopkins Sendromunda Yeni Mutasyon

Esma Sengenc'Gozde Yesil?, Ayca Dilruba Aslanger? Dilara Fiisun Icagasioglu!,Akin Iscan!

1Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali,’Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi,
Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Giris: Pitt-Hopkins sendromu, mental retardasyon ve gelisimsel gecikme, solunum problemleri, otistik 6zellikler,
tekrarlayan nobetler (epilepsi) ve dismorfik yiiz 6zellikleri ile karakterize bir durumdur. TCF4 genindeki mutasyonlar
bu sendroma neden olmaktadir. Epilepsi, hastalarin ¢oguna eslik eder. Kahkaha ve el ¢irpma hareketleriyle mutlu ve
heyecan verici bir tavir sergilerler. Mikrosefali, miyopi, kiigiik el ayaklar, kriptorsidizm, pes planus, ince kaslari, goz
gukurlar ¢okiikliigi, yiiksek burun kopriisii, dolgun dudaklar, genis agiz, aralikli digler hastalarda goriilen dismorfik
ozelliklerdir. Pitt Hopkins sendromu ile iligkilendirilmis mutasyon saptanan hasta tartigilmistir.

Olgu: Mental retardasyon ve otizm tanisi ile cocuk psikiyatrisi tarafindan takip edilen 8 yagindaki erkek hasta ¢iglik
atma, davranis bozuklugu yakinmast ile ¢ocuk noroloji poliklinigine bagvurdu. Prenatal, natal ve postnatal dykiide
ozellik yoktu. Fizik muayenesinde yardimla yiirtimesi vardi. Konusma yoktu. Disler disa dogru ve aralikly, alin dar,
licgen yliz, dudak yayvan, filtrum kisa, bilateral pitozis, kulaklar kepge, ayak el parmaklar1 kisa idi. MRG ve EEG
normal bulundu. Exom analizinde TCF4 geninde heterozigot c.1459C&gt;T (p.R487X) degisimi saptanmuistir. Pitt
hopkins sendromu ile iliskilendirilmis patolojik bir degisimdir. Hastamizin otistik bulgular1 ve muayene bulgulari ile
uyumludur. Anne ve babadan dogrulama i¢in ¢aligma baslatildi. Tartigma: Pitt hopkins mental retardasyon, otizm
ve epilepsi birlikteligi olan nadir bir genetik sendromdur. Bizim hastamizda pitt hopkins sendromu ile uyumlu yeni
mutasyon saptanmis ve anne babadan dogrulama gonderilmistir. Epilepsi agisindan takibe alinmis ve nébet olasilig
agisindan aile bilgilendirilmistir. {lerleyen genetik ¢alismalar, dismorfik bulgular, otizm ve mental retardasyon olan
hastalarda saptanan yeni mutasyonlarla epilepsi ve otizmin etiyopatogenezi aydinlatmaya yardimei olacaktir.

Keywords: Genetik, otizm, sendrom,epilepsi
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Epilepsi Ile Prezente Olan Fahr Sendromunda Yeni Mutasyon

Esma Sengenc'Ayca Dilruba Aslanger?,Gozde Yesil?,Dilara Fiisun Icagasioglu!,Akin Iscan!

1Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali,’Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi,
Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Giris: Fahr hastalig1 intrakranial kalsifikasyonlarla giden nérolojik ve psikiyatrik anomalilerle birlikte seyreden
bir sendromdur. Serebral kalsifikasyon Fahr sendromunda oldugu gibi idiyopatik olarak veya hipoparatiroidizm
gibi sekonder metabolik bozukluklarla birlikte ortaya ¢ikabilir. Bu tip hastalarda nébetler kalsiyum metabolizmasi
anormalliklerine ve/veya kortiko-bazal baglantilarin disfonksiyonuna ve bunlarin interhemisferik iliskilerine bagli
olabilir. Hastalarda hareket bozuklugu, demans, epileptik nobet, ¢esitli derecelerde néropsikolojik bozukluk ve
davranissal bozukluklar ortaya ¢ikabilir. Tani, karakteristik goriintiileme bulgularina ve sekonder bazal ganglion
kalsifikasyonunun sistemik nedenlerinin dislanmasina dayanir. Vakalarin biiyiik gogunlugunda SLC20A2, yaklagik
%10’unda ise PDGFRB geninde mutasyon saptanmuistir. Etkilenen bireylerin kii¢iik bir yiizdesinde diger genlerde
degisiklik gosterir. Burada epilepsi ile bagvuran fahr sendromlu hastamizdaki yeni mutasyonu sunacagiz. Olgu:

15 yas erkek hasta jeneralize tonik klonik nobet gegirme yakinmast ile ¢cocuk noroloji poliklinigine bagvurdu.
Anamnezinden panik bozuklugu tanisi ile ¢ocuk psikiyatrisinden takip edilmekte oldugu, 1 yil dnce diisme sonrasi
cekilen BT'de kafa ici kalsifikasyon saptandigi babasinin epilepsisi oldugu ve Fahr Hastalig1 tanisi aldig1 6grenildi.
Fizik muayenede 6zellik yoktu. Norogoriintiilemede bazal ganglionlarda simetrik kalsifikasyon saptanan interiktal
EEG incelemesi normal bulunan hastaya antiepileptik tedavi baslandi. Genetik tetkikler sonucu SLC20A2 geninde
¢.1853 T&gt;C p.(Leu618Pro) degisim saptanmistir. Babasinda da ayni klinik ile ayn1 yeni mutasyon dogrulandu.
Hastalik yapic1 mutasyon olarak degerlendirildi.

Tartigma: Fahr sendromu veya yeni adiyla idiyopatik bazal ganglion kalsifikasyonu epilepsi, hareket bozukluklar:
ve davranigsal bozukluklarla giden bir sendromdur. Hastamiz, Fahr hastaliginin klasik bulgulari ile uyumlu olan
psikiyatrik semptomlar ve nobet sikayeti ile bagvurdu. Hastamizda ve babasinda bulunan mutasyon bu hastalikla
iliskilendirilmis yeni bir mutasyon ozelligini tasimaktadir. Nadir de olsa, nébet ya da biling kaybi olan hastalarin her
iki bazal ganglionunda anormal kalsifikasyonlar varsa, Fahr sendromundan siiphelenilmelidir. Fahr sendromu gibi
epilepsi ile birlikte giden sendromlarda yeni mutasyon ¢aligmalar: ailevi epilepsi olgularinin 6ngériilmesi ve takibini
saglayacaktir.

Keywords: Kalsifikasyon, mutasyon, epilepsi
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6 Yasinda Bir Erkekte Akut Fulminant Sspe Tablosu

Serap Serap Bilge'Ozlem Ozlem Hergiiner',Giilen Giilen Giil',Neslihan Neslihan Ozcanl,Duygu Duygu
Ozcanyiiz!,Faruk Faruk Inceecik!,Sakir Sakir Altunbagak!

'Cukurova Universitesi, Balcali Hastanesi

Subakut Sklerozan Panensefalit (SSPE), kizamigin neden oldugu nadir, yavas ve sinsi ilerleyen bir ndrodejeneratif
hastaliktir. Ancak bu hastalik bazen atipik bulgularla veya fulminant seyredebilir. Hastalik genellikle ¢ocuklari

ve ergenleri etkiler. Asilama sonrasi bu hastaligin insidansinda ciddi diigme olmustur. Biz bu sunumda atipik

SSPE bulgular1 gosteren 6 yasinda bir erkek hastayr sunmak istedik. Vaka : 6 yas erkek hasta nobet gecirme ve
dengesiz yiiriime yakinmalariile servise yatirildi. Anne- baba arasi 2. dereceden akrabalik mevcuttu. Sorunsuz
bir gebelik ardindan dogdugu 6grenildi. Ailede epilepsi veya norolojik hastalik 6ykiisii yoktu. 4 aylikken hastaya

bir hekim tarafindan kizamik tanist konulmus, 1,5 yasinda miyoklonik nobetleri nedeniyle bagka bir merkeze
basvurmus ve levetirasetam ile nobetler kontrol altina alinmisti. Hasta 1 yaginda yiiriimis, 2 yasinda konugmustu.
O dénemde yapilan metabolik tetkikler ve serebral MRG normal idi. Ancak 5,5 yasina kadar levetirasetam ile
izlenen hasta nobetlerinin siklagmasi ve dengesiz yiliriime nedeniyle klinigimize basvurdu. Fizik muayenede, bilinci
acik, ancak apatikti. Kraniyal sinir ve motor muayenesi dogal, ancak gévde ve alt ekstremitede ataksi saptandi.

EEG de kortikal-subkortikal multifokal miyoklonik 6zellikte epileptiform anomali saptandi. Antiepileptik tedavisi
diizenlendi. Tekrarlana metabolik taramalar , viral panel, otoimmiine ensefalit paneli normaldi. Sadece kan kizamik
IgG (+) saptandi. Yatisinin ilk giiniinde serebral MRG normaldi, ancak 7. giinde tekrarlanan MRGUde talamik,
periventrikiiler, kaudat nucleus diizeyine kadar uzanan beyin sapina kadar inen T2A ‘da hiperintens lezyonlar
gorildi. Yatisinin 3. glintinde tekrarlanan EEGde peryodik epileptiform desarjlar saptandi. Kizamik gegirme oykiisii
olan hastaya LP yapilarak BOS kizamik IgG 230 U/ml( Normal Ref 0-25) saptandi. Yatisinin 35. giiniinde nobetleri
kontrol altina alindi, ancak vejetetif biling diizeyi ile evde bakim sartlar1 saglanarak taburcu edildi. Sonug: SSPE
cogunlukla klasik bulgularla prezente oldugu gibi bazen atipik veya fulminan bir tablo ile de oniimiize ¢ikabilir.

Bu nedenle kizamik goriilme sikliginin yiiksek oldugu iilkelerde norodejeneratif br siiregle karsilastigimizda SSPE
tanisinin mutlaka akilda tutulmasi gerekir.

Keywords: Subakut sklerozan panensefalit, miyoklonik nébet, akut fulminan gidis
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Sodyum Valproat Iliskili Psoriasiform Ddkiintii

Leman Tekin Orgun'ilknur Erol!

'Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama Ve Arastirma Merkezi Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Adana

Giris: Antiepileptik ilaglarla iliskili kutanoz ilag ertipsiyonlar1 makiilopapiiler dokiintiilerden Stevens-Johnson
sendromu gibi agir klinik tablolara neden olabilir. Psoriazis oldukga sik goriilen bir cilt hastalig1 olup, psoriazis
etyolojisinde bazi ilaglarin tetikleyici olabilecegi bilinmektedir. Ancak sodyum valproat(VPA) ile beraber
psoriasiform dokiintii ¢ok nadir goriilmektedir. Epilepisi tanisi ile hastanemizde takipli olup VPA iliskili psoriasiform
dokiintii gelisen iki olgu nadir goriilmesi sebebiyle sunulmak istenmistir.

Olgu 1: Generalize epilepisi tanisiyla 9 aydir VPA kullanan 13 yasindaki erkek hastanin kontrol muayenesinde saglt
deri, govde ve ekstremitelerinde eritemli- skuaml plaklar: goriildii. Dermatoskopik incelemede psoriasise 6zgii
globiiler damar yapilar1 izlenen hasta psoriazis vulgaris tanisi aldi. Hasta VPA iliskili psoriasiform doékiintii olarak
degerlendirilerek VPA tedavisi levetiracetam ile degistirildi. Ilag kesiminden hemen sonra hastanin lezyonlarinin
tedricen geriledigi goriilmiis olup takip siiresince dokiintiisii tekrarlamadi. Hasta 1,5 yildir ndbetsiz olarak
izlenmektedir.

Olgu 2: Epilepsi tanili 5 yas erkek olgu 1 yildir VPA kullanmakta iken viicudunda kagintil eritemli- skuaml plaklar:
oldugu goriildii. Yapilan dermatolojik degerlendirme ile psoriazis vulgaris tanisi alan hasta VPA iliskili psoriasiform
dokiintii olarak degerlendirilerek VPA kesildi. [lag kesiminden sonra hastanin lezyonlarinin tedricen geriledigi
goriilmiis olup takip siiresince dokiintiisii tekrarlamadi. Hasta levetiracetam ile 1 yildir nébetsiz olarak izlenmektedir.
Tartigma: Sodyum valproat epilepsi tedavisinde sik kullanilan, yillardir kullanildig: i¢in yan etkileri oldukga iyi
bilinen bir antiepileptiktir. Psoriazis etyolojisinde 6zellikle stres ve bazi enfeksiyonlarin tetikleyici oldugu bilinmekle
beraber bir¢ok ilacin da hastalik i¢in tetikleyici olabilecegi bilinmektedir. Ancak VPA iligkili psoriasiform dokiintii
cocukluk caginda oldukga nadir olup literatiirde sadece birka¢ hastada bildirilmistir. Antiepileptik ilaglarla iligkili
cilt lezyonlar: tedavinin herhangi bir asamasinda goriilebilmekte ve gogu zaman tedavinin degistirlmesine sebep
olmaktadir. Bizim de her iki hastamizda sodyum valproat lezyonlarin goriilmesi ile kesilmis olup cilt lezyonlarinin
hizla geriledigi ve tekrarlamadig1 goriilmistir.

Sonug: Sodyum valproat iligkili psoriasiform dokiintii nadir de olsa goriilmekte ve tedavinin herhangi bir
asamasinda karsimiza ¢ikabilecegi icin hastalarimizi kontrol muayenelerinde cilt lezyonlar: agisindan da dikkatle
degerlendirmeliyiz.

Keywords: Sodyum valproat ,psoriasiform dékiintU, epilepsi
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Tekrarlayan Katilma Nobetleri Olan Olguda ScnlA Mutasyonu

Kezban Oztiirk!, Ahmet Sami Giiven!, Hiiseyin Caksen'

'Cocuk Noroloji Bilim Dali, Meram Tip Fakiiltesi Hastanesi, Konya

Giris: Katilma nobeti, infantlarda yaygin goriilen nonepileptik paroksizmal bir durumdur. Emosyonel stres, minor
travma vb. uyaranlar sonrasi olusur, ¢ogunlukla tedavisiz, yasla beraber spontan diizelir, refleks anoksik nobetlerle
seyreden bir tablo olmasina ragmen bazi olgularda senkop, bradikardi, asistoli gibi ciddi komplikasyonlar da
bildirilmistir.

Olgu: On alt1 aylik erkek olgu, son 6 aydir olan sik siyanotik tip katilma nébeti ile bagvurdu. Demir eksikligi icin
verilen demir tedavisi sonrasinda ataklarinin sikliginda azalma olmamasi iizerine pirasetam tedavisine ge¢ildi.
Takiplerinde provakasyon olmadan febril jeneralize tonik klonik status epileptikus oldugundan dolay1 levetirasetam
tedavisine ge¢ildi, ancak olgumuzun sonrasinda afebril nobetleri de gelisti ve mevcut tedavisine fenobarbital eklendi.
Otuz alt1 haftalik prematiirite dogan ve gelisim basamaklari yasitlari ile uyumlu olan olgunun anne-baba arasinda
akrabalik yoktu ve 1 kardesinde febril konviilziyon gecirme hikayesi vardi. EEG ve beyin MRG normal idi. Mevcut
klinik durumu igin gonderilen epilepsi panelinde SCN1Ada ¢.2185G&gt; T heterozigot stop kodon mutasyonu tespit
edildi. Tartigma: Katilma nobetleri nonepileptik olup iki tipi (siyanotik ve pallid tip) vardir ve otonom disfonksiyona
bagli senkop ataklar: goriilebilir. Voltaj kapili sodyum kanallarini kodlayan SCN1A genindeki mutasyonlar erken
infantil epileptik ensefalopati, Dravet sendromu, GEFS+ gibi ¢esitli epilepsi sendromlarina neden olmakla birlikle
genis klinik bir fenotipe sahiptir, ve tiim spektrumu hala tam bilinmemektedir. Olgunun baglangi¢taki aglama ile
tetkilenen nobetlerin; izole katilma nébetinden ziyade iktal bir fenomen veya aglamaya bagli hiperventilasyon
sonucu olarak ortaya ¢ikmis olabilecegi diistiniildii. Daha 6nce SCN8A iliskili epilepsisi olan hastada katilma nébeti
bildirilmis olup, bilgimize gore baslangicta katilma seklinde nobetleri olan SCN1A iliskili epilepsisi olan olguyu ilk
kez bildiriyoruz.

Sonug: Katilma nobeti ile bagvuran olgular, izole olmayip genetik epilepsilerin baslangi¢c nobet sekilleri icinde de yer
alabileceginden yakin klinik takibi gereklidir.

Keywords: Katilma nobeti, SCN1A
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Akondroplazili Ikiz infant Olguda Tekrarlayan Apneik Nébetler

Kezban Oztiirk! Meltem Kiymaz?,Sevgi Pekcan’, Ahmet Sami Giiven',Hiiseyin Caksen'

'Cocuk Noroloji Bilim Dali, Meram Tip Fakiiltesi Hastanesi, Konya,”’Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dalj,
Meram Tip Fakiiltesi Hastanesi, Konya,’Cocuk Gégiis Hastaliklar: Bilim Dali, Meram Tip Fakiiltesi Hastanesi, Konya

Giris: Akondroplazi, orantisiz boy kisaliginin en sik nedenidir ve otozomal dominant kalitim gosterir. FGFR3
geninde mutasyon sonucu olusur. Olgularin %80’inde denovo mutasyon sonucu meydana gelir ve paternal yas ile
iliskilidir.

Olgu: Prenatal donemde FGFR 3 gen mutasyonu tespiti ile akondroplazi tanisi alan 9 aylik ikiz infant, son ti¢ aydir
horlama, uykuda morarma, solunumun yavaslayip durmas sikayetiyle bagvurdular. Ikinci derecede akrabalig
bulunan anne-babanin ilk gebeliginden 31 haftalik olarak ikiz dogan olgularimizin muayenesinde; makrosefali,
midface hipoplazisi, basik burun kokdi, belirgin alin, parmak ve ekstremitelerde belirgin kisalik mevcuttu. EEG’leri
normaldi ve beyin MRGUde her ikisinde de foramen magnumda hafif daralma izlenmis olup, beyin sapinda minimal
basi bulgulari vardi. Polisomnografileri santral obstruktif uyku apnesi ile uyumlu olan olgularimiza, iki seviyeli
pozitif hava yolu basinci destegi baslandi.

Tartisma: Akondroplazi en yaygin, letal olmayan iskelet displazisidir. Bu hastalar i¢in en riskli donem ilk bir yildir.
Bu donemde, iist hava yolu obstriiksiyonuna ve servikal spinal kord basisina bagli mortalite ¢ok yiiksektir. Uyku
sirasinda goriilen horlama, parsiyel obstriiksiyon, santral apne ve tam obstriiktif apne gibi respiratuar anormallikler
goriilebilir. Apne problemi olan hastalarda serviko-mediiller basi beyin goriintiileme yontemleriyle goriilebilir.
Santral apne rutin uyku ¢aligmalari ile daha iyi tespit edilebilir.

Sonug: Iskelet displazilerinden akondroplazisi olan ve nébet sikayetiyle bagvuran olgularda primer hastaligin seyrine
bagli anatomik problemler goz 6niinde tutulmali, beyin MRG'yi takiben multidispiliner yaklagim yapilmalidir.

Keywords: Apne, Akondroplazi, serviko-mediiller basi
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Izole Siilfit Oksidaz Eksikligi Tanist Alan Iki Olgu

Leman Tekin Orgun'Ozgiir Kiitiik? Ilknur Erol!

'Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama Ve Arastirma Merkezi Pediatrik Noroloji Bilim Dals,
Adana,’Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama Ve Aragtirma Merkezi Tibbi Genetik Ana Bilim Dals,
Adana

Giris: [zole siilfit oksidaz eksikligi (ISOE) otozomal resesif gecis gosteren, SUOX geni mutasyonuna bagli ortaya
¢ikan siilfiir iceren amino asit metabolizmasi bozuklugudur. Klinik olarak Molibden kofaktor eksikligine benzemekle
birlikte ISOE ¢ok daha nadir goriiliir ve serum iirik asidi normal olabilir. Hastalar siklikla infantil dénmede direngli
nobetler, ensefalopati ve hipotoni basvurur, klinik hipoksik-iskemik ensefalopatiyi taklit edebilir. Direngli nobetler ve
hemipleji ile bagvuran ve izole siilfit oksidaz eksikligi tanisi alan iki kardes nadir goriilmesi nedeniyle sunulmustur.

Olgular: Akraba evliligi disinda dogumunda 6zellik olmayan erkek olgu 4,5 aylik iken ates yiiksekligi ve hiriltili
solunumu gelismesi nedeniyle hastanede yatarken sol kolda fokal klonik nébeti gelismesi iizerine hastanemize kabul
edildi. Muayenesinde bas kontrolii zayif, derin tendon refleksleri canli olan hastanin sol viicut yarisini saga gore daha
az kullandig1 fark edildi. Beyin MR'inda serebral hemisferlerde yaygin kortikal sinyal artiglar ve grial kontrastlanma,
bazal ganglionlarda ve serebellar beyaz cevherde sinyal artis1 gozlenen hasta menenjit-ensefalit olarak degerlendirildi.
BOS sonuglar1 normaldi, ensefalit etyolojisi agisindan Herpes simplex dahil olmak {izere bir etken saptanmadi. BOS
kiiltiiriinde tiremesi olmadi. Metabolik taramalarinda ilimli laktat yiiksekligi disinda 6zellik saptanmadi. Kontrol
beyin MR’inda serebral-serebellar atrofi izlendi. Takibinde epileptik ensefalopatisi gelisen hastanin eksom analizinde
SUOX geninde homozigot mutasyon saptanarak ISOE tanisi kondu. Hastamizin tani almasindan 1 ay sonra miadinda
dogan kiz kardesi 2 giinliik iken huzursuzluk, kusma ve sol kol ve ayakta fokal klonik nobeti olmasi tizerine goriildi.
Isik ve sese yonelimi olmayan, belirgin hipotonisi, DTR’leri canli ve solda hemiparazisi olan hastanin beyin MRinda
sag serebral hemisferde bazal ganglionlar1 da igerisine alan akut iskemi saptandi. Metabolik taramalar ve {irik asit
seviyesi normaldi. Klinigi ve kardes dykiisii nedeniyle ISOE diisiiniilen hastada SUOX geninde homozigot mutasyon
saptandi.

Tartigma ve Sonug: Infantil dénem baslayan direngli nébetler, ensefalopati, hemipleji klinigi olan hastalarda ozellikle
goriintilleme bulgularinda atrofik-kistik degisiklikler varsa nadir goriilen bir hastalik olan ISOE de akla gelmelidir.

Keywords: Epilepsi, ensefalopati, siilfit oksidaz eksikligi, SUOX geni, yenidogan
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Izole Tek Tarafli Geri Déniisiimlii Hipoglossal Sinir Felci

Ismail Hakki Akbeyaz'Giilcan Akyiiz Yiicel',Giilten Oztiirk Thomas',Safiye Giines Sager',Olcay Unver',Dilsad
Tiirkdogan'

'Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Marmara Universitesi, Istanbul

[zole tek tarafli hipoglossal sinir felci nadir gériilen bir patolojidir. Anatomik olarak beyin sapi, kafa kaidesi,

birinci vertebra, jugular kanal, hipoglossal kanal, boyunda karotid boslugu ve komsu kraniyal sinirler dikkatle
incelenmesi gereken lokalizasyonlardir. Bu yazida izole idyopatik geri doniisiimlii hipoglossal sinir felgli bir vakamizi
tanimlamaktayiz.

Olgu: Dort yasinda erkek hasta bagvurudan bes giin dnce ortaya ¢ikan konusmada pelteklesme, dili ¢ikarinca sola
kayma, dili saga ¢ekememe yakinmalari ile bagvurdu. Ek yakinmasi olmayan hastanin 6zge¢misinde 6zellik yoktu,
yakin zamanda enfeksiyon veya asilama tariflemiyordu. Fizik bakisinda, dili disarda iken sola deviye idi. Dilini saga
geviremiyor ve konugmas: peltekti. Cigneme ve yutma giigliigii izlenmedi. Diger kraniyal sinirlerde ve nérolojik
muayenesinde patoloji saptanmadi. Kan tetkiklerinde tam kan sayimi, biyokimyasal parametreler normal, viral
serolojiler negatif saptandi. B12 diizeyinin 188 olmasi disinda patoloji izlenmedi. Hastanin kraniyal ve beyin sapina
yonelik ¢ekilen manyetik rezonans goriintiilemesinde (MRG) patoloji izlenmedi. Hipoglossal sinir trasesinin ve
sinire komsu yapilarin incelenmesi agisindan ¢ekilen constructive interference in steady state (CISS) MRG, ince
kesitli kafa kaidesine yonelik MRG ve karotis anjiyo MRGde kitle veya vaskiiler anomali saptanmadi. Hasta izole
sol hipoglossal sinir felci 6n tanist ile servise yatirildi, tedavisiz olarak izlendi. Yatisinin 2. giiniinde konugsmasinin
diizeldigi, muayenesinde dilinin orta hatta daha yakin oldugu goriildii. Taburculuk sonras: haftalik kontrollerde
kademeli olarak yakinma ve muayenesinde diizelme gozlendi. Konugmasi tamamen normallesti. Izleminin 6.
haftasinda higbir yakinmasinin kalmadigi, muayenesinde de dilin orta hatta oldugu ve her yone hareketinin serbest
ve esit oldugu goriildi.

Sonug: izole tek tarafli XII. kraniyal sinir felci etiyolojisinde, karotid ve vertebral arter anevrizmasi, travma, tiimérler,
vertebral patolojiler, 6zellikle Ebstein-Barr Virus (EBV) gibi enfeksiy6z nedenler ve asilama tanimlanmistir. Altta
yatan kitlesel nedenler dislandiktan vakamizda oldugu gibi idyopatik olgular tedavisiz izlenebilmektedir. Literatiirde
11 yasindaki bir vakada steroid tedavisi ile 15 giinde tam iyilesme tanimlanmistir. Hastamizda da 6 haftada tedavisiz
tam iyilesme goriildii.

Keywords: hipoglossal sinir, izole, sinir felci
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Noromotor Gerilik, Beyaz Cevher Tutulumu Ve Intrakranyal Basing Artisi Olan
Olgumuzun Brca-1 Mutasyonu Ile Fanconi Anemisi Complementation Group-S Tanist
Almast

Ismail Hakki Akbeyaz'Giilcan Akytiz Yiicel',Safiye Giines Sager’,Giilten Oztiirk Thomas',Olcay Unver!,Gazanfer
Ekinci’>,Adnan Dagg¢inar®,Dilsad Tiirkdogan'

'Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Marmara Universitesi, Istanbul,’Radyoloji Anabilim Dali, Marmara Universitesi,
[stanbul,’Beyin Ve Sinir Cerrahisi Anabilim Dali, Marmara Universitesi, Istanbul

Fanconi anemisi complementation group-S (FANCS); gelisme geriligi, boy kisaligi, mikrosefali ve dismorfizmle
nitelenen otozomal resesif bir hastaliktir. Bu yazida néromotor gerilik, mikrosefali, beyaz cevher tutulumu ve
intrakraniyal basing artisi tanilar ile izlenen, genetik tanisini aldiktan kisa siire sonra yaygin, agresif ve inoperatif
beyin tiimorii nedeniyle kaybedilen vakamiz incelendi.

OLGU: Zihinsel yetersizlik, mikrosefali, ambigus genitalya nedeni ile ¢cesitli merkezlerden takipli on yasinda

erkek hasta; son {i¢ aydir baslayan siddetli bas agris1 ve kusma nedeniyle poliklinigimize bagvurdu. Muayenesinde
bas cevresi 45 cm (-2SD altinda), sol elde simian ¢izgisi, ambigious genitalia, tiim viicutta ¢ok sayida hiper ve
hipopigmente lekeler ve ayaklarda parmak deformiteleleri izlendi. Soyge¢misinde akraba evliligi 6ykiisii yoktu.
Annede migren ve babaannede endometrium kanseri dykiisii mevcuttu. Beyin manyetik rezonans gériintiilemesi
(MRG) yaygin beyaz cevher tutulumu ve kortikal atrofi, metabolik hastalik siiphesi seklinde yorumlandi. Hastandan
Whole Exome Sequencing (WES) gonderildi. Fundoskopide grade 1 papilodemi olan hastaya lomber ponksiyon
(LP) yapildi. BOS basinci 86 cm su dl¢iildii. Asetazolamid baglandi. Tedaviden fayda gormeyen hastamiza
ventrikiiloperitoneal sant takildi, basinglar1 normallesti. WES sounucunda BRCA-1 birlesik heterozigot mutasyonu-
FANCS saptandi. Bas agrisi ve kusmast devam eden hastanin iki hafta sonraki beyin MRG’sinde yeni gelisen

pineal kitle saptandi. Kitlenin ¢ikarilmasinin ardindan postoperatif izlemde yeni gelisen beyin ve spinal metastatik
lezyonlariyla inoperatif kabul edildi. Destek tedavisi esnasinda bagvurunun 3. ayinda yogun bakim iinitesinde
kaybedildi.

SONUGC: FANCS’ te BRCA-1 geninde homozigot veya birlesik heterozigot mutasyon izlenmektedir. Heterogizot
mutasyonlarda da genellikle ailede kanser 6ykiisii bulunmaktadir. Hastalikta laboratuvar ortaminda stres aninda
kromozom kiriklar: gosterilmistir. Fanconi anemisinin klasik tiplerinde oldugu gibi hematolojik tablo baslangicta
goriilmeyebilir. Literatiirdeki dort yayinda tanimlanan yedi vakadaki dismorfik 6zellikler ve ailevi kanser dykiileri
olgumuzla benzemektedir. Bir yayindaki iki vakada vakamiza benzer gliosis gézlenmistir. Vakay1 tanimlanma
nedenimiz ¢ok nadir goriilen bu mutasyonun norolojik sikayetler ile bagvurmasi ve eszamanli agresif timor nedenli
kisa siirede kaybedilmesidir. Mutasyon igin aile taramasi yapilmis olup, sonuglar: beklenmektedir.

Keywords: Fanconi Anemisi Complementation S, FANCS, BRCA-1 mutasyonu
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Yenidogan Doneminde Direngli Nobet: Elektroensefalografi Ve Norogoriintiileme
Bulgulari Ile Molibden Kofaktor Eksikligi

Mehmet Bastemur'Hatice Bektas',Ceren Giinbey',Rahsan Gé¢men? Turgay Coskun’,Murat Yurdakok?,Goknur
Haliloglu'

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi Ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dali, Pediatrik Noroloji Bilim
Dali,’Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Ana Bilim Dali,*Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Saglig1 Ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dali, Pediatrik Metabolizma Ve Beslenme Bilim Dali,*Hacettepe Universitesi Tip
Fakiiltesi Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dali, Yenidogan Bilim Dali

GIRIS: Molibden kofaktor eksikligi, molibdenum kofaktor biyosentezinden sorumlu dért farkli gende (MOCSI,
MOCS2, MOCS3 ve GEPH) mutasyonlar sonucu olusan, otozomal resesif, yenidogan déneminde direngli
nobetler, mikrosefali ve ensefalopati ile karakterize bir metabolik hastaliktir. Erken yenidogan donemi formunda
norogoriintiileme bulgular: hipoksik-iskemik ensefalopati ile karigabilir.

OLGU: 31 yasindaki saghkli annenin G4P4Y3 olarak, C/S ile 3600 gram dogan kiz bebek, postnatal 72. saatinde tiz
sesli aglama ve sag ekstremitede fokal miyoklonik nébetler nedeniyle Yenidogan Yogun Bakim Unitesine kabul edildi.
Muayenesinde bas gevresi 34 cm, fasiyal dismorfik bulgular, ensefalopati, aksiyal hipotoni ve periferik hipertonisite
oldugu goriildii. Elektroensefalografi (EEG) incelemesinde klinik olarak izlenen sol fokal motor (miyoklonik) nobete
eslik eden, sag hemisfer fronto-temporal bolgeden koken alip hemisferin tiimiine yayilan, 1 dakika stiren ritmik
keskin dalga aktivitesi kaydedildi. Fenobarbital ve levetirasetam tedavileri ile nébetleri kismen kontrol altina alinan
bebegin aile 6ykiisiinde akrabalik ve nébet nedeniyle kaybedilen kardes dykiisii oldugu 6grenildi. Kraniyal manyetik
rezonans goriintillemede (MRG) incelemesinde kistik ensefalomalazik degisiklikler ve pontoserebeller hipoplazi
saptand1. Serum iirik asit diigiikliigii (0.04 mg/dl), idrarda siilfit ve tiyosiilfit atilimi ile molibden kofaktor eksikligi
agisindan molekiiler genetik ¢aligma planlandu.

TARTISMA: Molibden kofaktor eksikliginde, idrarda ksantin ve hipoksantin atilimi artar, idrar ve kanda tirik

asit seviyesi azalir. Sonug olarak biriken siilfit, taurin, s-siilfosistein ve tiyosiilfat norolojik toksisiteye neden olur

ve siklikla beslenme giigliigii, direngli nébet, periferik tonus artisi gibi bulgular goriiliir. Hastaligin tipik kraniyal
MRG bulgulari, multikistik beyaz cevher lezyonlari, pontoserebellar hipoplazi ile birlikte retroserebellar kistlerdir.
Hastamizda direngli yenidogan nobetleri, serum iirik asit diisiikliigii, idrarda siilfit testinin pozitif olmasi ve tipik
beyin MRG bulgular1 molibden kofaktor eksikligi icin tanisal olup, molekiiler genetik incelemeler devam etmektedir.

SONUC: Klinik ve elektrografik nobet kayitlari ile birlikte, direngli yenidogan nobetleri, akrabalik ve aile 6ykiisi,
norogoriintiileme bulgulari, hasta baginda molibden kofaktor eksikligi tanisinin serum {irik asit diizeyi ve idrar
‘dipstick’ testi ile hizla gézden gegirilmesini gerektirir.

Keywords: Yenidogan, Nobet, Molibden kofaktor eksikligi
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Siit Cocuklugunun Malign Migratuvar Parsiyel Epilepsisi Etiyolojisinde Tbc1D24 Gen
Mutasyonu: Olgu Sunumu

Tugce Aksu Uzunhan'Biilent Uyanik®

!Saglik Bilimleri Universitesi Okmeydani Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi,?Saglik Bilimleri
Universitesi Bagcilar Egitim Ve Aragtirma Hastanesi Tibbi Genetik Klinigi

Erken infantil epileptik ensefalopati-16 yasamin ilk haftalarinda veya aylarinda baslayan ilaglara direngli nobetler
ile karakterize 16p13de lokalize TBC1D24 geninde homozigot mutasyonlarin neden oldugu otozomal resesif
gecisli bir epileptik ensefalopati ¢esididir. Nobetlerin migratuvar karakteri nedeniyle bazi hastalar klinik olarak

stit gocuklugunun malign migratuvar parsiyel nobetleri olarak degerlendirilir. Etkilenen ¢ocuklarda psikomotor
duraklama veya regresyon, ekstrapiramidal bulgular ve hipotoni gozlenir. TBC1D24 gen mutasyonlarina dikkat
¢ekmek amaciyla bir kiz olgu sunulmustur. 11 aylik kiz hasta ilag tedavisine direncli epileptik nobetler nedeniyle
basvurdu. Antenatal 6ykiisiinde 6zellik olmayan anne baba arasinda 1.derece kuzen evliligi olan hasta zamaninda
3200 gram agirliginda normal spontan yol ile dogmustu. Ilk olarak on bes giinliikken goz kirpma ve kasilma
sikayetleri olan hastaya fenobarbital baglanmis, ancak nobetlerinin devam etmesi iizerine tedavisine levetirasetam
eklenmisti. Hastanin ikili antiepileptik tedavisine ragmen yaklasik 10 giinde bir olan 15 dk ile 1 saat arasinda
degisen siirelerde migratuvar karakterde miyoklonik nobetleri olmaktaydi. Fizik muayenesinde tartis1 9000 g (25-
50P) boy 73 cm (25-50P) bas ¢evresi 44 cm (10-25P) desteksiz oturuyordu, siralama ve kelime yoktu, hipotondu.
Tedavisine klobazam da eklenmis hastanin uyku EEG incelemesinde her iki hemisferin parasajital bolgeleri ile sol
on-orta temporal bolgede epileptik aktiviteler ve yaygin, diisiik-orta amplitiidlii hizli ritimler saptanmuist1. Epilepsi
etiyolojisine yonelik yapilan tetkiklerinde metabolik taramalar1 ve kraniyal MRG normaldi. SCN1A gen mutasyonu
negatifti. Hastaya gelisinde ayiric1 tanida yer alan B6 bagimli epilepsi agisindan piridoksin 10 mg/kg/giin baglandu.
Ancak nobetlerinin devam etmesi tizerine B6 kesilerek topiramat tedaviye eklendi. Epileptik ensefalopati genetik
paneli planlandi. Hastada TBC1D24 geninde ¢.1499C&gt; T p.(Ala500Val) mutasyonu homozigot olarak saptandi.
Anne babadan genetik analiz ve genetik danigmanlik planlandi. TBC1D24 gen mutasyonlar1 non sendromik isitme
kaybi, Doors sendromu, erken infantil epileptik ensefalopati gibi ¢esitli klinik tablolar ile karsimiza ¢ikabilir. Erken
infantil donemde migratuvar karakterde nobetleri olan hastalarda TBC1D24 gen mutasyonlar: akla getirilmelidir.

Keywords: epileptik ensefalopati, siit cocugu, TBC1D24 geni
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Epilepsi Ve Dikkat Eksikligi Birlikteligi:aarskog-Scott Sendromu

Yasemin Topgu'Betiil Aydin',Kiirsad Aydin',Akif Ayaz?

'1Istanbul Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Néroloji Boliimii,*2Istanbul Medipol Universitesi Tip
Fakiiltesi, Genetik Tan1 Merkezi

Aarskog- Scott sendromu tipik yiiz bulgulari, dikkat eksikligi ve hiperaktivite , 6grenme giigliigii ile seyreden nadir
ve kalitsal bir hastaliktir. Burada epilepsi tanisi ile 9 yildir takip edilen , dikkat eksikligi+hiperaktivite ve 6grenme
giigligti de bulunan fakat atipik fenotipik 6zellikleri belirgin olmayan ve Aarskog-Scott sendromu tanist alan 12
yasinda erkek olgu sunulmustur.

Keywords: Epilepsi, dikkat eksikligi, AARSKOG-SCOTT SENDROMU
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Hiponatremi Febril Nobeti Ongorebilir Mi?

Beril Dilber!, Ali Cansu'

'Karadeniz Teknik Universitesi Cocuk Néroloji B.d

Giris-Amag: Febril nobet alt1 yasindan kiigiik ¢ocuklarda goriilebilen pediatri pratiginde oldukga sik karsilastigimiz
bir durumdur. Etiyolojisinde bir ¢ok risk faktorii olabilir. Etyopatogenezi hala tam olarak aydinlatilamamustir. Febril
nobeti ongorebilen risk faktorlerini bilmek febril nobete yaklagim kolayligi saglayacaktir. Viicudun ana elektrolit
dengesi sodyum potasyum dengesidir. Klinik pratigimizde de sik olarak karsilastigimiz sodyum dengesi bozukluklar:
ile febril nobet ve epilepsi (NMDA ve glutamate gibi) birlikteligi kaginilmazdir. Hiponatremi santral sinir sistemi
(hipokampal) hasarlanmasi yapmaktadir ama sodyum diisiikliigiiniin febril nobeti nasil ongoérebilecegi hi¢
tartistlmamustir. Biz bu ¢alismamizda febril nobetli gocuklarda sodyumun febril nébeti 6ngoriip géremeyecegini ve
febril nobete katkisini aragtirmayi ve febril nobete yaklagim algoritmasina girmesini amagladik.

Keywords: Febril nobet, sodyum, esik deger
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Kiigiik Lif Noropatili Bir Olgu

Figen Baydan', Burcu Hisimi? Filiz Yid Sertpoyraz®, Murat Yildirim Kale?, Nergiz Aliyeva'

'Tepecik Egitim Ve Aragtirma Hastanesi GCocuk Néroloji Anabilim Dali Izmir,*Tepecik Egitim Ve Aragtirma
Hastanesi Kas Merkezi

Kiigiik lif noropatisi (Ince lif néropatisi)kiigiik capl duysal veya otonomik aksonlarin hasarlanmast ile olugur.
Navl.7 ve Nav 1.8 sodyum kanallarinin SCN9A ve SCN10A genlerinde kodlanan mutasyonlari ile olustugu
bildirilmistir. SCN9A mutasyonu saptanan 17 yasinda erkek hasta sunulmustur. Hasta son birbuguk aydir ara ara
sabah goz kapaklarini tam agamama yakinmast ile bagvurdu. Oz ge¢misinde Iki yildir kollarinda ve bacaklarinda
agri, halsizlik, idrarda kahverengi renk degisikligi yakinmalar1 tanimlandi. Soyge¢misinde Babasinda ve halasinda
kas kramplari ve ara ara idrar renginde koyulma, dayisinda ara ara olan kas kramplari tarif edildi. Annesinin

babast askere giderken zor yiiriimeye baslamis. Anne ve baba arasinda akrabalik tanimlanmadi. Hasta 3 yildir

aktif spor yapryor, paten kayiyor ve kick box yapiyormus. Grip sirasinda bir kez idrarda kanama bulunmus. Fizik
incelemede nérolojik inceleme normal bulundu. Kreatinin kinaz 499- 1092 u/l, b12 142 pg/ml. Elektromyografi
Normal, repetetif stimulasyon normal. Kranial ve spinal manyetik rozonans goriintiilemeleri normal bulundu. . Kas
Biopsisi Nninflamatuar myopati veya muskuler distrofi. Disrofin ekspresyonunda fokal kayip. MLPA ile delesyon ve
duplikasyona rastlanilmadi. INherited panel COL4A3 geninde C.1847C&gt;tP.6161 (otozomal dominant) ve SCN9A
geninde .3608 T&gt;C heterozigot (otozomal dominant) mutasyon bulundu. Ayni gen mutasyonu annesinde de
tesbit edildi. Inkomplet penetrans ve degisken ekspresivite gostermesi nedeni ile hastalik sebebi olabilecegi seklinde
yorumland.

Keywords: NOropati, SCN9A, SCN10A
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Nadir Goriilen Miyastenik Sendrom Vakasi1: SCN4A Sodyum Kanal Mutasyonu

Yigithan Giizin', Serdar Pekuz', Unsal Yilmaz!

1S.b.it Dr. Behget Uz GCocuk Hastaliklar1 Ve Cerrahisi Egitim Ve Aragtirma Hastanesi Cocuk Néroloji B.d. [zmir

Konjenital miyastenik sendromlar siklikla yenidogan ve infantil donemde bulgu veren nadir goriilen ¢ok sayida
farkli gen mutasyonuna bagl olusabilen néromiiskiiler bileskenin disfonksiyonu ile karakterize klinik ve genetik
acidan heterojen bir hastalik grubudur. Genellikle yasamin ilk yillar1 i¢inde goriilen jeneralize hipotoni, apne,
beslenme giigliigii ve neonatal miyastenia gravisinin aksine siklikla pitozis ile kendini gosterir. Bu bulgulara ek olarak
bazi konjenital miyastenik sendromlarin alt tiplerinde tipik olarak oftalmopleji goriilebilir. (6rn. primer asetilkolin
reseptorii eksikligi, asetilkolinesteraz eksikligi) Bu hastalarin tanisi yasin ilerlemesiyle zorlasir. On bes aylik kiz olgu
oturamama sikayeti ile hastanemiz ¢ocuk néroloji poliklinigine bagvurdu. Otuz altinci gestasyon haftasinda geg
preterm dogum Oykiisii mevcut olan hastanin yenidogan déneminde solunum sikintis1 sebebiyle 2 kez yatis 6ykiisii
mevcuttu. Anne ve baba arasinda birinci derece kuzen evliligi mevcuttu. Néromotor gelisimi degerlendirildiginde,
bas kontroliinii 7 aylikken sagladig1 ve halen destekle oturabildigi, desteksiz oturamadig1 6grenildi. Norolojik
muayenede bas ¢evresi 44 cm (3-10p), hipotonik, derin tendon refleksleri normoaktif, burun kokii basik, goz

takibi var, sag goz kapaginda pitozis, sag gozde ige kayma mevcuttu ve dilde fasikiilasyon saptanmadi. Bakilan

rutin tetkiklerinde kreatinin kinaz, vitamin B12, tiroid fonksiyon testleri ve bazal metabolik testlerinde anormallik
saptanmadi. Kranial MR gériintiilemesi yasina uygun olarak degerlendirildi. SMA gen analizi normal olarak
saptanan olgunun jeneralize hipotoni, ptozis ve oftalmoplejisi olmasi sebebiyle konjenital myastenik sendrom gen
analizi istendi ve SCN4A ¢.1478G&gt;A(p.G493D) heterozigot mutasyon saptand: . Hipotoni ile basvuran vakalarda
literatiirde az sayida bildirilmis SCNA4A pozitif konjenital miyastenik sendromlar da g6z 6niinde bulundurulmalidir.

Keywords: SCN4A mutasyonu, konjenital miyastenik sendrom
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Hhv-6 Enfeksiyonunda Nadir Norolojik Komplikasyonlar

Giilcan Akyiiz Yiicel', Giilten Thomas', Olcay Unver!, Ismail Hakk: Akbeyaz', Dilsad Tiirkdogan', Giines Hakki Sager!

'Marmara Universitesi Pendik Egitim Arastirma Hastanesi

Human Herpes Virus Tip 6 ( HHV- 6 ) siklikla 2 yas alt1 cocuklarda goriilen benign seyirli atesi ve dokiintiili

bir hastalik olan eksantem subitum (ES) etkenidir. Ani baslangich yiiksek ates ve atesin diismesi ile ortaya ¢ikan
makiilopapiiler dokiintii tipiktir. ES’lu hastalarda febril konviilzyon ve ensefalit en sik goriilen komplikasyonlardir.
Ensefalit beyin parankiminin iltihab1 olup hastalar ates, bas agrisi, kusma, biling bulanikligy, kisilik ve davranis
degisikligi, nobetler ve nadiren fokal nérolojik bulgular ile bagvurabilirler. HHV-6 enfeksiyonu benign seyirli bir
enfeksiyon olmakla birlikte, genel durum bozuklugu ve biling bulaniklig: olan hastalarda akilda tutulmalidir.

Keywords: Human Herpes Virus (HHV-6), ensefalit, biling degisikligi
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Guillain Barre Sendromunda Nadir Bir Komplikasyon : Pseudotiimor Serebri

Giilcan Akyiiz Yiicel!, Ismail Hakk: Akbeyaz', Giilten Oztiirk Thomas', Giines Sager', Olcay Unver!, Dilsad Tiirkdogan's

'Marmara Universitesi Pendik Egitim Arastirma Hastanesi

Guillain Barre Sendromu (GBS) hizli ilerleyen ¢ogunlukla simetrik kas giigsiizliigii ve derin tendon reflekslerinin
kaybu ile karakterize inflamatuar demiyelinizan polinoropatidir. Cocuklarda akut flask paralizinin en yaygin
nedenidir. Duyu kaybi, otonom bulgular, kranial néropati ve néropatik agri yanisira solunum sikintisi, sodyum
bozukluklar: (Uygunsuz ADH ) ,immobilizasyona bagl yatak yaralar1 ve venéz tromboz , hipertansiyon, bas agrisi,
papil 6dem eslik edebilecek diger komplikasyonlardir. Kafa ici basing artigt (KIBAS) nedeni tam bilinmemekle
birlikte, BOS’ta artmis protein diizeyi ve araknoid graniilasyonlardan protein reabsorbsiyonunda bozulma ve artmis
intrensek serebral 6dem su¢lanmaktadir. GBS hastalig1 olan bireylerde ge¢meyen siddeti bas agrilar1 oldugunda
KIBAS diisiiniilmeli, lomber ponksiyon yapilarak dogrulanmali ve gerekirse asetazolamid tedavisi verilmelidir. GBS
sendromunda nadir goriilen pseudotiimor serebri siddetli bas agrisi olan hastalarda akilda tutulmalidir.

Keywords: Guillain Barre Sendromu, hidrosefali, komplikasyon
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Agr1 Sikayeti ile Basvuran ve Metabolik Hastalik Tanis1 Alan Bir Olgu

Esra Serdaroglu', Yilmaz Yildiz?, Erkan Gokge®, Semiha Kurt*

'Tokat Devlet Hastanesi Cocuk Noroloji Boliimii,’Sbiit Ankara Dr.sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi Ve
Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Metabolizma Béliimii,*Tokat Gaziosmanpaga Universitesi
Radyoloji Boliimii,*Tokat Gaziosmanpasa Universitesi Néroloji Boliimii

Giris: Metabolik hastaliklar, 6zellikle hafif formlarinda beklenmedik klinik sikayetler ve hafif laboratuvar bulgulariyla
karsimiza ¢ikabilir.

Olgu: Iki yildir kollarinda agr1 sikayeti olan on yasindaki erkek hasta ortopedi béliimiinden yonlendirildi. Agrist
geceleri uykudan uyandiran tarzda, 6nkoldan ele kadar yaygin ve bilateraldi. Ozge¢misinden 41 haftalik 3150 gram
sezaryen ile dogdugu, yenidogan déoneminde pndmoni nedeniyle yatirildigi, adenoidektomi yapilmasina ragmen
horlama sikayetinin devam ettigi, ti¢ ay once tifiiriim saptanarak akut romatizmal ates profilaksisi baslandig1
6grenildi. Gelisim basamaklar1 zamaninda ve okul basarisi iyiydi. Ebeveynlerinin kuzen gocuklar1 oldugu ve bir
kardesinin epilepsi ile takipli oldugu bilgisi alindi. Muayenesinde rolatif makrosefali, omuz, dirsek ve el parmak
eklemlerinde hareket kisithlig1 ve penge el goriiniimii mevcuttu. Organomegali yoktu. Bulgular: Kranial MR
goriintillemesinde yaygin genislemis perivaskiiler bosluklar goriildii. Diiz grafilerinde uzun kemiklerin diyafizlerinde
genisleme ve trabekiilasyonda kabalagma vardi. EMG'de solda daha belirgin olan bilateral agir karpal tiinel sendromu
bulgular1 goriildi. Idrar glikozaminoglikan (GAG) degerlerinde minimal bir yiikseklik vardi. Enzim incelemesi ile
iduronat-2-siilfataz aktivitesinin diisiikligt gosterildi (0.7 nmol/mg/sa [N&gt;7.5]). Hasta mukopolisakkaridoz tip II
(Hunter sendromu), hafif/atteniie form tanisi ald1 ve enzim replasman tedavisi (ERT) (elaprase) basland1. Tartigma:
Mukopolisakkaridoz tip IT (MPS II), iduronat-2-siilfataz isimli lizozomal enzimin eksikligine bagl olarak, dermatan
stilfat ve heparan siilfatin yikiminin bozulmasi ve hiicrelerde progresif lizozomal GAG birikmesi sonucunda goriiliir.
Birikim; hava yolu obstriiksiyonu, organomegali, kalp kapak displazileri, kardiyomiyopati, eklemlerde hareket
kisithilig ve iskelet deformiteleri seklinde klinige yansir. MPS II'nin agir formunda ayrica zihinsel etkilenme, anormal
yiiz goriiniimil, kisa boy ve kisa yasam stiresi goriiliir. Hafif formunda, hastalar eriskin yasa ulasabilir ve zihinsel
etkilenme daha azdir. ERT ile GAG birikimine bagli doku ve organ hasarinin 6nlenmesi amag¢lanmaktadir. Son
calismalarla ERT’nin yasam siiresi ve solunum sikintilarinda belirgin yarar sagladig gosterilmistir; isitme, kalp kapak
hastalig1 ve karpal tiinel sendromuna etkisi arastirilmaktadir. Olgumuz, karpal tiinel sendromuna bagl sikayetlerle
basvurarak tedavi imkani olan bir metabolik hastalik tanis1 almasi agisindan ilgingtir.
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