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WELCOME LETTER

Dear Colleagues,

Welcome to the 16th Annual Meeting of the Infantile Seizure Society (ISS)! ISS has been created by Professor .
Fukuyama inJapanin 1998, rapidly expanded abroad and within a decade has become the club of internationally
renown enthusiasts in infantile epilepsy research. Annual meetings have been traditional. With the spirit we have
received from the past congresses of the Society, it is our aim to bring researchers together with interest in basic
and clinical science. The topic of our congress has been chosen as “Epileptic syndromes of infancy and early
childhood (ISES)”. We hope you will enjoy our program. We have accomplished this with the aid of a group of
local and international experts serving on our program committee.

Just a historical note: Turkey has organized the Asian and Oceanian Child Neurology Association (AOCNA)
congress in the year 1996 in Istanbul. We are grateful to our pioneers.

We wish that your visit to Cappadocia will be rewarding in academic, educational and social aspects.

On behalf of the Local Organizing Committee
Prof. Haluk Topaloglu, president of the ISES
Prof. Dilek Yalnizoglu, secretary of the ISES

Dear Friends,

It is my great honor and pleasure to deliver this heartfelt welcome to all colleagues worldwide wishing to
participate in the forthcoming International Symposium on Epileptic Syndromes of Infancy and Early Childhood
(ISES). The scientific program is very attractive and exciting.

Lectures on the first day Developing Brain and Epilepsy by Moshé, Cortical malformations (the expanding
spectrum of genetic malformations of cortical development by Guerrini, Genetics update by Scheffer,
metabolic disorders by Pearl, Autoimmune update by Anlar, 2nd day Epileptic syndromes and encephalopathies
according to their age group by great authorities including Dravet, and 3rd day neuroimaging, and new
antiepileptic drugs, dietary and surgical treatment for challenging intractable epilepsies!

| am sure everybody will find plenty fruits from this meeting.

The Nihonncoden award which is established by Honorary Chairperson will be given for a few young investigators
with excellent PRESENTATIONS!
Let’s enjoy the meeting together at Cappadocial!

Makiko Osawa

Chair person of the Infantile Seizure Society

Previous president of the Japan Society of Child Neurology
President of the Japan Epilepsy Society

Emeritus Professor of Tokyo Women’s Medical University
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ISES COMMITTEE

ISES COMMITTEE

Honorary President of Infantile Seizure Society

Yukio Fukuyama, MD (Japan)

President of Infantile Seizure Society

Makiko Osawa, MD (Japan)

President of ISES
Haluk Topaloglu, MD (Turkey)

Secretary of ISES
Dilek Yalnizoglu, MD (Turkey)

The ISES Program Committee
Kai-Ping Chang, MD (Taiwan)
Heung Dong Kim, MD (Korea)

Hirokazu Oguni, MD (Japan)
Perrine Plouin, MD (France)
Ingrid Scheffer, MD (Australia)
Shlomo Shinnar, MD (USA)
Hasan Tekgul, MD (Turkey)
Haluk Topaloglu, MD (Turkey)
Dilek Yalnizoglu, MD (Turkey)
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ISES SCIENTIFIC PROGRAM

22 JUNE 2014

18:30- 19:30

19:30 - 21:00 OPENING COCKTAIL g

Cappadocia Touristic Session (Grand Ballroom)

23 JUNE 2014

08:30 - 09:00

Opening Ceremony
Giizide Turanli, Haluk Topaloglu,Makiko Osawa

ETIOPATHOGENESIS
DEVELOPING BRAIN AND EPILEPSY

09:00 - 10:00

09:00 - 09:30

09:30 - 10:00

10:30 - 11:30

10:30-11:00

11:00-11:30

11:30-12:30

11:30- 12:00

12:00- 12:30

12:30-12:50

12:50-13:10

13:10-13:30

14:00- 15:30

14:00 - 14:30

14:30 - 15:00

15:00- 15:30

16:00-17:00

17:00 - 18:00

Moderator: Makiko Osawa, Haluk Topaloglu

West Syndrome: The Future Is Now
Solomon Moshé

Maternal Taurine Modulates Immature Aspect of GABA Actions Involved in Epileptogenesis
Atsuo Fukuda

Moderator: Pratibha Singhi, Adnan Yiiksel

Seizure Semiology
Eli Mizrahi

New Technologies for Neonatal and Infantile Seizure Detection
Hasan Tekgiil

Moderator: Biserka Resic, Sakir Altunbasak

The Expanding Spectrum of Genetic Malformations Of Cortical Development
Renzo Guerrini

Neurocutaneous Syndromes-TS complex
Phillip Pearl

Luncheon Symposium ( Lunchbox will be serviced)

Moderator: Kivilcim Giiciiyener

Principles And Application of Therapeutic Hypothermia
Kivilaim Giiciiyener

Neonatal Seizure During Therapeutic Hypothermia for Perinatal Hypoxic-Ischemic Encephalopathy
Ming-Chou Chiang

Therapeutic Hypothermia for Epilepsy
Kuang-Lin Lin

Moderator: Meral Topgu, Hitoshi Yamamoto

Genetics Update: Epilepsy Genetics Frames New Approaches to Epilepsy
Ingrid Eileen Scheffer

Metabolic Disorders
Phillip Pearl

Autoimmune Update: Update in Childhood Neuro-Immune Disorders
Banu Anlar

ORAL PRESENTATIONS

Moderator: Massoud Houshmand,Ugur Isik
OP 1/0OP 2/0OP 3/0P 4
Moderator: Nana Tatishvili,Sinan Comu
OP 5/0P 6 /OP 7/0OP 8
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ISES SCIENTIFIC PROGRAM

24 JUNE 2014
EPILEPTIC SYNDROMES AND ENCEPHALOPATHIES
EARLY INFANCY

08:30 - 10:00

Ohtahara Syndrome

08:30 - 09:00 Katsuhiro Kobayashi

The Pathomechanisms of Dravet Syndrome: Lessons From Patient-Derived Induced Pluripotent
09:00 - 09:30 Stem Cells (iPSCs)
Shinichi Hirose

Migrating Partial Epilepsy of Infancy

09:30-10:00 ' cijia Barcia

10:00 - 10:30 Coffee Break Wy

10:30 - 12:30 LATE INFANCY

West Syndrome

10:30-11:00 Andrew Lux

How to Diagnose and Manage Patients With Dravet Syndrome?
Charlotte Dravet

11:00-11:30

11:30 - 12:00

Myoclonic Syndromes in Infancy and Early Childhood
Athanasios Covanis

Genetic Epilepsy With Febrile Seizures Plus (GEFS+)

(20020 Ingrid Eileen Scheffer

m Lunch Break and Poster Viewing %‘r

EARLY CHILDHOOD
13:30 - 15:00

Epilepsy With Myoclinic-Atonic Seizures (EMA) - Special Consideration Based on an
13:30 - 14:00 Electrophysiological Study
Hirokazu Oguni

Rasmussen Encephalitis

14:00-14:30 | 4.0 ha Granata

Epileptic Encephalopathy With Frequent Sleep Potentiated Spikes: Landau-Kleffner Syndrome and
14:30 - 15:00 Continuous Spike Wave of Sleep
Masanori Takeoka

16:00 - 18:00 POSTER PRESENTATIONS with Coffee Break

Moderator: Tatsuharu Sato, Ercan Demir (PP1 - PP12)
Moderator: Akihisa Okumura, Fisun Alehan (PP13 - PP22, PP92)
16:00 - 17:00 Moderator: Masako Sakauchi, Hiiseyin Caksen (PP23 - PP34)
Moderator: Chao-huei Chen, Cihan Meral (PP35 - PP42)
Moderator: Fe Delos Reyes, Hamit Ozyiirek (PP43 - PP50)

Moderator: Dada Samija, Serap Teber (PP51 - PP62)
Moderator:Nana Kapanadze, Tugba Hirfanoglu (PP63 - PP72, PP93)
Moderator: Feriha Catibusic, Hiiseyin Per (PP73 - PP81)
Moderator: Natalija Angelkova, Burak Tath (PP82 - PP91)

| 2030  |caapinner (O

17:00 - 18:00
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ISES SCIENTIFIC PROGRAM

25 JUNE 2014

TREATMENT

09:00-09:30

09:30 - 10:00

10:00 - 10:30

Neuroimaging in Epilepsy During Infancy and Early Childhood
Kader Karli Oguz

Anti-Seizure Medications for Children 2014: Disappointments and Promises
Raman Sankar

Diet Therapy in Refractory Pediatric Epilepsy: Increaed Efficacy and Tolerability
Hoon-Chul Kang

10:30- 11:00 Coffee Break W

Presurgical Evaluation of Epilepsy
Helen Cross

11:00-11:30

11:30- 12:00

12:00 - 12:30

Surgical Treatment of Epilepsy in Infancy and Early Childhood
Oguz Cataltepe

Validation of Innovative Diagnosis and Treatment Procedures
Eishi Asano
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ISES ABSTRACTS OF INVITED SPEAKERS

West Syndrome: The Future Is Now

Solomon Leon Moshe
Albert Einstein College of Medicine

Epileptic encephalopathies in infancy include syndromes with onset in the neonatal period and during the first
year of age. The most common is infantile spasms (West syndrome). West syndrome is an age-specific seizure
disorder characterized by the presence of intractable seizures, characteristic EEG patterns (hypsarrhythmia and
electrodecremental responses) and often progressive mental deterioration with features of autism. To date, there
are several clinical controversies that need to be addressed: are infantile spasms and hypsarrhythmia a form of
status epilepticus?; what is the common substrate that may underlie the emergence of infantile spasms?; what
are the factors that influence the transition to other epileptic syndromes?; finally, what factors determine the
outcome?. Available symptomatic treatments include the use of hormonal based regimens, antiepileptic drugs,
administration of vitamins, immunotherapy, the ketogenic diet, and surgery. While these treatment may modify
the severity of the spasms, they do not lead to cures. The recent description of several new models of infantile
spasms is a positive step towards the development of novel treatments that can stop the progression of spasms
and prevent mental retardation. One of these models, the multiple hit model, has many similarities to the human
condition. In this model, we have identified disease-modifying approaches that can be translated to therapeutic
applications and possible cures in infants with West syndrome. It is anticipated that, by forming effective multi-
institutional collaborations among clinicians and scientists we will be able eradicate this disease in the near future.

Keywords: infantile spasms, animal models, west syndrome, epilepsy

Maternal Taurine Modulates Immature Aspect of Q
GABA Actions Involved in Epileptogenesis me

oy
Atsuo Fukuda b, ;
Department of Neurophysiology, Hamamatsu University School of Medicine, Hamamatsu, Japan ‘

The major inhibitory neurotransmitter GABA evokes depolarization in immature brain via activation
of GABAA receptors, in contrast to hyperpolarization in the adult. This developmental switch
of GABA actions from depolarization (Cl- efflux) to hyperpolarization (Cl- influx) is induced by
changes in the Cl- gradient, which is regulated by Cl- transporters (NKCC1, uptake; KCC2, extrusion).
Intracellular taurine activated the WNK1 and downstream SPAK/ OSR1. Phosphorylation of SPAK was
consistently higher in embryonic brains and down-regulated by maternal administration of taurine transporter
inhibitor. Because WNK-SPAK/OSR1 signaling reciprocally regulates NKCC1 and KCC2 functions, taurine may
contribute to keeping high intracellular Cl- of immature brains, which is required for brain development.
Endogenous agonists for GABAA receptors other than GABA have not yet been addressed. Taurine that
neither a fetus nor a neonate can synthesize is transferred from maternal blood via either placenta or
breast milk ingestion. Ambient taurine in fetal cerebral cortex was more than 1000 times of ambient
GABA. In taurine-deficient model fetal cortex, GABAA receptor-mediated tonic currents were not
observed, indicating taurine could be an endogenous agonist for embryonic tonic GABAA receptor
in the neocortex. Our data suggest that ambient taurine serve as a stop signal for radial migration.
The activity-dependent non-synaptic release of endogenous taurine facilitates GABAergic
excitatory  neurotransmission  through activation of glycine receptors in the marginal
zone, suggesting an influence on the developmental processes of cerebral cortex.
In conclusion, maternal taurine may be essential to maintain proper GABAA receptor actions during development,
suggesting that an improper taurinergic modulation may lead to etiopathogenesis of the infantile seizures.

Keywords: chloride, NKCC1, KCC2, WNK, SPAK-OSRT, taurine transporter
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Seizure Semiology

Eli M. Mizrahi, MD B s
Chair, Department of Neurology Professor of Neurology and Pediatrics Baylor College of Medicine / Houston, Texas, USA ‘

Seizure semiology is the cornerstone of diagnosis and management of infants and children with epilepsy. Taken
with other signs, symptoms, and the constellation of other clinical and laboratory findings, seizure semiology
forms the basis of the identification of epileptic syndromes. Seizure semiology has recently been reviewed and
some aspects have been revised. The methodology of determining semiology has also changed over time and
may differ in various clinical settings based upon available health professional training and available technology.
Seizure semiology as it related to epileptic syndromes can be dynamic. There may be multiple seizure types which
define a syndrome at a given time. However, as the infant matures, there may be age-dependent manifestations
which evolve with different clinical characteristics. Antiepileptic drug therapy may also have an impact on seizure
semiology. It is also critical to identify the full range of age-dependent manifestations of seizures of epileptic
origin as well as age-dependent paroxysmal non-epileptic events which may be thought to be epileptic events.
Accurate characterization and classification, also forms the basis of continued evaluation of the genetic basis of
epileptic syndromes as common clinical features are recognized between groups of subjects. Finally, while not a
specific aspect of seizure semiology, clinical co-morbidity has become an important feature in determining the
full expression of epileptic syndromes in infancy and early childhood. Accurate identification of these features
may provide insight into novel treatments and may also further the understanding of common mechanisms
which may form the basis of both the epilepsy and it co-morbid states.

New Digital Technologies for Neonatal and
Infantile Seizure Detection

Hasan Tekgdil
Department of Pediatric Neurology, Ege University Medical School, izmir, Turkey

The value of EEG in the management of neonatal seizures enormously increased in neonatal intensive care unit
over the last twenty years. Seizure detection is more frequent with the use of continous EEG and video EEG
monitoring.Video EEG monitoring with a full EEG is the“gold standard”for clinical monitoring of neonatal seizures.
However, not many hospitals have this service with on-line interpretation 24 hours per day, 7 days per week.
Recent years new digital EEG modalities (amplitude-integrated EEG-aEEG, spectral edge frequency-
SEF, density spectral array-DSA, envelope trends-ET) have been developed for the detection of seizures
in neonatal intensive care unit. EEG-monitors with various trend measures have been used by neonatal
staff to initiate the recordings and to interpret the EEG trends around the clock. The trend measure of
EEG that has been most widely used is the ampitude-integrated EEG. The newly developed digital EEG
monitors have also been introduced increased flexibility, including various trend measures ( DSA, SEF, ET).
The optimal method for EEG-monitoring is currently under debate. A full standard EEG should be
recorded in all newborn and infants early during monitoring period and repeated as required. Provide
new digital EEG modialities (aEEG, SEF, DSA, ET) in NICU. Some of them can be used for both recording
of EEG ( during the day) and for trend-monitoring (e.g. during the night). Close collaboration with
neurologists / clinical neurophysiologists increases the likelihood for detection of neonatal seizures in NICU.

Keywords: neonatal seizures, EEG, aEEG, NICU
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The Expanding Spectrum of Genetic Malformations of
Cortical Development

Renzo Guerrini
Pediatric Neurology Unit and Laboratories Children’s Hospital A. Meyer viale Pieraccini 24 50136 Firenze - Italy

Malformations of cortical development (MCDs) are an important cause of epilepsy and an extremely interesting
group of disorders from the perspective of brain development and its perturbations. Many new MCDs have been
describedinrecentyearsasaresultofimprovementsinimaging, genetic testing,and understanding of the effects of
mutations upon the ability of their protein products to correctly function within the molecular pathways by which
thebrainfunctions. Geneticstudies haveidentified several of the genes that mightdisrupteach of the main stages of
cell proliferation and specification, neuronal migration and late cortical organisation. Many of these malformations
are caused by de novodominantor X-linked mutationsoccurringin sporadiccases. Genetictesting requiresaccurate
assessment of imaging features and familial distribution. Exome sequencing and high field magnetic resonance
imaging are rapidly modifying our perception of these disorders. Some patients have early severe neurological
impairment, but others only have epilepsy or show unexpected deficits that are detectable only by screening.
Most of the major MCDs are reviewed from a clinical, embryological, and genetic perspective. The most recent
literature regarding clinical diagnosis, mechanisms of development and future paths of research are discussed.

Principles and Applications of Therapeutic
Hypothermia

Kivilcim Glicliyener MD,
Gazi University Medical Faculty, Department of Pediatric Neurology

The dynamic nature of hypoxic-ischemic injury, the identification of primary, latent, and secondary phases
provide the ideal opportunity for intervention. Therapies should be commenced as early as possible during the
latent phase, before secondary deterioration occurs. Broadly, it is known that cooling supresses many of the
pathways leading to delayed cell death, as well as reducing cellular metabolic demands, excessive accumulation of
cytotoxins as glutamate, free radicals, supresses post —ischemic inflammatory reaction and inhibits programmed
cell death. Moderate cooling by 3-4 ‘K Cif started within 6 hours and be continued for 72 hours is the first successful
neural rescue therapy for neonatal encephalopathy. All meta analyses evaluating the large randomized trials of
both head cooling combined with systemic hypothermia and whole body cooling concluded that the use of
hypothermiain neonatal encephalopathyis both safe and effective in reducing mortality and neurodevelopmental
disability in later life. Apart from its use in neonatal encephalopathy, novel uses of hypothermic neural rescue
therapies in neonates such as; hypothermia during cardiorespiratory failure, hypothermia as adjunct treatment in
hyperammonemia and encephalopaty, hypothermia for advanced necrotizing enterocolitis are being discussed
based on case series with good results. Additionally, one randomized clinical trial searching the feasibility of
hypothermia for premature infants ( 32-35 weeks'gestation)with hypoxic isschemic encephalopaty is being
done. For children the hypothermia therapy is also on the stage relying on the evidence of benefit both from
preclinical trials and its adult applications. In this respect, hypothermia treatment after pediatric cardiac arrest,
after pediatric traumatic brain injury, hypothermia for junctional ectopic tachycardia in pediatric patients and
finally hypothermia treatment for refractory status epilepticus in children are all under discussion, multicentered
randomized clinical trials are either being conducted in the meantime or will be starting at the most forthcoming
periodas promising applications of hypothermia treatment.
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Neonatal Seizure during Therapeutic Hypothermia
for Perinatal Hypoxic-Ischemic Encephalopathy

Ming Chou Chiang’, Kuang Lin Lin?, Jainn Jim Lin? Huei Shyong Wang?
'Division of Neonatology, Department of Pediatrics, Chang Gung Memorial Hospital, Taoyuan, Taiwan
Divisions of Pediatric Neurology, Department of Pediatrics, Chang Gung Memorial Hospital, Taoyuan, Taiwan

Neonatal seizures are associated with an increased incidence of brain injury and long-term neurodevelopmental
delay. Hypoxic-ischemic encephalopathy (HIE) due to perinatal asphyxia is the most common etiology of
neonatal seizure. Currently, there are no evidence-based guidelines for the management of neonatal seizure.
Phenobarbital remains the first choice of drug as the first-line antiepileptic drugs (AEDs). Midazolam or
lidocaine has been used as the second-line AEDs. Other new AEDs such as levetiracetam or topiramate have
also been used as well. A randomized placebo-controlled trial to evaluate the neuroprotective properties
of topiramate is being carried out. Therapeutic hypothermia (TH) has recently become a standard treatment
for full-term infants with moderate to severe HIE. A meta-analysis of 3 trials including 767 neonates showed
that moderate therapeutic hypothermia in neonates with HIE was associated with consistently reduced rates
of mortality and neurologic impairment at age 18 months. However, data regarding seizure occurrence during
TH, risk factors of seizure as well as its impact on neurodevelopmental outcome are still limited. In the current
PRESENTATIONS, we will describe our experiences and review literature aiming to answer these questions.

Keywords: hypoxic-ischemic encephalopathy, neonate, seizure, therapeutic hypothermia

Therapeutic Hypothermia for Epilepsy

Kuang Lin Lin
Division of Pediatric Neurology, Chang Gung Children’s Hospital, Taoyuan, Taiwan

Refractory status epilepticus is an important cause of mortality and neurological deficits during
childhood. Although several medical treatment strategies have been proposed including anticytokine
agents, anticonvulsants and treatment to reduce intracranial pressure, the efficiency of these treatment
options is certainly limited and not proven in clinical trials. Nevertheless, few studies have reported
that therapeutic hypothermia resulted in fast and sustained control of refractory status epilepticus.
The mechanism of therapeutic hypothermia for refractory status epilepticus is complex, but it likely has a
physiological role. The clinical application of therapeutic hypothermia is based on the possibility of stabilizing
immune activation, brain edema and seizure control to protect the brain from on-going functional, apoptotic
neural and glial damage and the systemic expansion of the cytokine storm. Therapeutic hypothermia has been
shown to have neuroprotective as well as antiedematous effects in various models of neurological damage. The
combination of therapeutic hypothermia and conventional medical treatment was effective in treating refractory
status epilepticus, however the exact contribution of the therapeutic hypothermia to the outcome is unknown.
The optimum temperature and duration of therapeutic hypothermia for refractory status
epilepticus have been reported to be cooling to 32 to 35°C continuously for 2 to 5 days.

Hemodynamic change due to myocardial depression, arrhythmias, coagulopathy, electrolyte imbalance and
infection were the possible complications of therapeutic hypothermia.

Keywords: therapeutic hypothermia, epilepsy, refractory status epilepticus
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Epilepsy Genetics Frames New Approaches to Epilepsy

Ingrid Scheffer
Florey Institute, University of Melbourne, Austin Health, Royal Children’s Hospital

With the advent of next generation sequencing, there has been a virtual explosion in the number of known epilepsy
genes which has been especially prolific in the last two years. The major areas of impact are the focal epilepsies,
a group previously considered predominantly acquired disorders apart from rare large families with autosomal
dominant disorders. With the new gene discoveries, there is a paradigm shift with regard to evaluation of children
and adolescents with focal epilepsies, and includes both lesional and non-lesional cases. These findings have
implications for aetiology but also for management as particular genes may suggest that the patient should be
scrutinized for afocal cortical dysplasia. New focal epilepsy genes are shedding light on novel mechanisms with the
mammaliantargetofrapamycin pathwaybecomingacritical pathwayinfocal epilepsyapartfromtuberoussclerosis.

The epileptic encephalopathies are proving to be genetically highly heterogeneous with many
patients having de novo dominant mutations. Phenotypic heterogeneity is also seen with many
genes. As new genes are discovered, the phenotypes of specific genetic encephalopathies are
emerging, and may have distinctive features that aid diagnosis. Cohorts of patients with a specific
diseases will rapidly grow and this, in turn, will inform treatment choices and long term prognosis.

Keywords: epilepsy, genetics

Metabolic Disorders »:
‘ Ir J: .

Phillip L. Pearl, M.D., H

Epilepsy and Clinical Neurophysiology, Boston Children’s Hospital, Harvard Medical School, Boston, MA ’

The inherited metabolic epilepsies typically have onset during the neonatorum, infancy, or early childhood
periods. The classic PRESENTATIONS is a newborn with poor feeding, hypotonia, lethargy, respiratory distress,
or lactic acidosis. The usual seizure types are myoclonic or infantile spasms. EEG patterns are often burst-
suppression or hypsarrhythmia although there are many exceptions, and specific patterns such as the comblike
rhythm of maple syrup urine disease are uncommon. Clinical clues include a suggestive family history and poor
response to traditional antiepileptic drugs. The clinician must have a high index of suspicion to identify readily
treatable disorders in which the outcome is linked to early diagnosis and prompt specific therapy. Potentially
treatable conditions are quite variable and atypical features are increasingly recognized. Classic deficiency
states that respond to substrate supplementation include biotinidase deficiency, serine synthesis defects, and
creatine synthesis (although not transport) deficiency. Glucose transporter | deficiency is treated with the
ketogenic diet to provide an alternative energy fuel, although neurological sequelae tend to persist and the
PRESENTATIONS varies from prominent epilepsy in infants to movement disorders in adults. Biopterin synthesis
defects are managed with neurotransmitter supplementation and folinic acid. The prognosis of hyperinsulinism/
hyperammonemia and DEND (developmental delay, epilepsy, neonatal diabetes), cobalamin C deficiency,
and urea cycle disorders depends on targeting the metabolic disorders. The pyridoxal vitamer dependencies
may require folinic acid, pyridoxine, or pyridoxal-5-phosphate,although the role of these agents appears more
complex than a straightforward assumption that P5P will adequately treat either antiquitin or PNPO deficiency.
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Update in Childhood Neuro-Immune Disorders

Banu Anlar, MD
Hacettepe University, Ankara

The field of immune-mediated CNS diseases is continuously growing. Increasing availability of diagnostic
methods and immunotherapeutic agents enhances awareness among clinicians, while research focuses on the
pathogenesis of this group of diseases. Altered neurotransmission, as shown in basal ganglia encephalitis with
IgG antibodies to the dopamine receptor D2R antibodies or glycine receptor antibodies detected in patients
with startle reactions, is among recent examples for clinical-pathological correlation. The widening spectrum
of neurological and neuromuscular disorders associated with autoantibodies prompted researchers to develop
a chip for systematic and rapid screening of antibodies directed against ion channels and ionotropic receptors,
which can help to identify new targets of autoimmunity and new pathogenetic mechanisms to known clinical
conditions. New imaging techniges to diagnose and follow-up inflammation such as ultrahigh-field MR images
willimprove our understanding of the evolution of inflammatory lesions. Cellular in vivo imaging can demonstrate
the progression and resolution of pathology in real-time. These methods will also enhance our understanding of
a variety of neurological conditions caused by trauma, degeneration, ischemia, or inflammation where immune
mechanisms play the dual role of increasing injury and supporting repair.

Ohtahara Syndrome

=

r A
Ohtahara syndrome (OS) is the earliest type of age-dependent epileptic encephalopathy, which includes OS,
West syndrome (WS), and Lennox-Gastaut syndrome (LGS). OS is characterized by a very early onset of epileptic
spasms within the first three months of life as the cardinal seizure type, typically within the first month, and an
electroencephalogram (EEG) pattern of suppression-bursts (SBs). SBs in OS are consistent with regular periodicity
and appear in both waking and sleeping states. OS is a rare form of severe epilepsy with a grim prognosis. It was
initially reported as early infantile epileptic encephalopathy with SBs by the late Professor Shunsuke Ohtahara.
Etiologies of OS are heterogeneous and include various cortical development pathologies and mutations of
genes such as STXBP1, ARX, etc. OS shares several common clinical features with early myoclonic encephalopathy
(EME), which is, in contrast to OS, characterized by early onset erratic myoclonia as the predominant seizure type
and an SB EEG pattern that is rather irregular and enhanced during sleep.

Pathological high-frequency oscillations (HFOs) have a tight link to epileptogenicity, and they are believed to play
an important role in OS. Epileptic gamma and faster rhythms are found in the ictal EEG of epileptic spasms in OS
and WS. Gamma rhythms are observed also in SBs. Hence, it is thought that there is a close relationship between
the generation of the ictal activity of spasms and SBs. Studies on pathological high frequencies are expected to
provide further insights into the pathophysiology of OS.

Katsuhiro Kobayashi
Department of Child Neurology, Okayama University Graduate School of Medicine, Dentistry and
Pharmaceutical Sciences, Okayama, Japan

THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014)

15



16

ISES ABSTRACTS OF INVITED SPEAKERS

The pathomechanisms of Dravet syndrome: ﬂ
Lessons From Patient-Derived Induced Pluripotent
Stem Cells (iPSCs)

=

Shinichi Hirose, MD, PhD
Department of Pediatrics and Central Research Institute for the Molecular Pathomechanisms of Epilepsy, Fukuoka University, Fukuoka,
Japan

Dravet syndrome is a devastating infantile-onset epilepsy syndrome with cognitive deficits and is caused by
various mutations in SCNTA, the gene encoding the al subunit of the voltage-gated sodium channel Na 1.1.
These mutations are known to cause haploinsufficiency of the channel. However, the actual pathomechanisms
in the brain of individuals with Dravet syndrome remain unknown. Recently, we succeeded in reproducing the
neurophysiological pathology of this syndrome using a patient’s induced pluripotent stem cells (iPSCs). The
iPSCs were established from the fibroblasts of a woman who had typical Dravet syndrome and a heterozygous
missense mutation in SCNTA (c.4933C>T). The mutation was deduced to result in truncation in the fourth
homologous domain of the protein (p.R1645%). The iPSCs were induced to differentiate into neurons. The neurons
were predominantly GABAergic, with a minor population of glutamatergic neurons. Current-clamp analyses of
GABAergic neurons revealed significant impairment in action potential generation when strong depolarizing
currents were applied. Thus, the functional decline of GABAergic inhibitory neurons resulting from the mutant
Na, 1.1 channelisthe primary cause of severe seizures in Dravet syndrome. This finding agrees with the observation
of insufficient GABAergic inhibition in a mouse models bearing mutations in Scnal, the murine orthologous of
SCN1A. The elucidated pathomechanism explains how sodium-channel blockers aggravate seizures in Dravet
syndrome. Patient-derived iPSCs can be a powerful tool for investigating the pathogenesis of epilepsy and can
open new avenues for developing novel antiepileptic drugs. (Higurashi et al. Molecular Brain 2013, 6:19)

How to Diagnose and Manage Patients With
Dravet Syndrome?

Charlotte Dravet

In its complete form, Dravet syndrome is defined by the following main criteria: onset before one year, in a normal
infant, severe convulsive seizures, febrile then afebrile, associated with ictal and interictal myoclonic jerks, focal
seizures, atypical absences, slowing down of development, with a normal neuroimaging. The disease course is
characterized by pharmacoresistant seizures, convulsive and non convulsive status epilepticus, possible photo-
pattern-sensitivity, cognitive deficit and behavioural anomalies. The incomplete forms, mainly without myoclonic
seizures, have the same long-term prognosis and mutations in the SCNTA gene are found in both forms. The
diagnosis is based on clinical data since the SCNTA mutation is not present in all patients and may be present
in other epilepsy types. It should be discussed at different ages: in the first two years, febrile seizures, benign
myoclonicepilepsyininfancy, progressive myoclonus epilepsies, cryptogenic, rarely symptomatic, focal epilepsies;
in childhood, epilepsy with myoclonic-atonic seizures, early Lennox-Gastaut syndrome, GEFS+ syndrome, in girls
epilepsy due to a PCDH19 mutation; in adulthood, it is the diagnosis of an epileptic encephalopathy with onset in
infancy and without known etiology. The treatment aims at reducing the seizure frequency and duration without
deleteriously influencing cognitive skills and behaviour. Few antiepileptic drugs, most often in combination, are
actually efficacious. The ketogenic diet can be a good option for a subset of children. Researches for gene therapy
are ongoing. Different rehabilitation techniques are necessary. A psychological support for patients and families
is also important, offered by a multidisciplinary team having a good knowledge of this syndrome and maintaining
close relationship with the family.
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Myoclonic Syndromes in Infancy and Early Childhood

Athanasios Covanis
Neurology Department, Children’s Hospital “Agia Sophia’, Athens, Greece

The concept of “epilepsy syndrome” was formalized in 1989 by the Commission on Classification and
Terminology of ILAE as a cluster of signs and symptoms customarily occurring together. The syndrome
classification has helped epileptologists to better communicate, select appropriate AED, accurately predict
outcome and select material for genetic studies. The clinical and EEG features, provide the key to diagnosis.
In 1981 Dravet and Bureau described “Benign myoclonic epilepsy in infancy” characterized by myoclonic
seizures in normal infants without any other type of seizures except simple febrile seizures. The benignity of
the syndrome has been subsequently questioned and in the 2006 classification is called “Myoclonic epilepsy
in infancy”. In recent years with advances in electroclinical correlation during video-EEG, family studies, linkage
analyses and molecular genetics several distinct myoclonic syndromes have been recognized in families and
in individuals. In all these syndromes in infancy and childhood, myoclonic seizures whether focal, bilateral or
massive, symmetrical or asymmetrical, may appear alone or in coexistence with other idiopathic generalized
seizures (e.g. absence and or generalized tonic-clonic seizures), constituting various epileptic syndromes.
Differences exist not only among syndromes but also within the same myoclonic entity and the same
individual. There are syndromes, with or without positive response to intermittent photic stimulation, where:
« Myoclonic seizures are the only type or the predominant type of seizure.
« Syndromes where myoclonic seizures and absence seizures are the predominant type and
« Syndromes where absence or GTCS are the predominant type of seizures and myoclonic seizures are
part of the phenotype.
Some of these syndromes are included in the International classification, other are in development
and other are included as seizure type (e.g. eyelid myoclonia and absences). The response to VPA in
monotherapy is good. Although, initially, all these children appear developmentally normal, the long - term
outcome regarding cognitive difficulties ranges from very mild to severe.
Myoclonic epilepsies are frequently misdiagnosed, under diagnosed, misunderstood and frequently
treated with the wrong antiepileptic drug.

Keywords: Myoclonic seizures, myoclonic syndromes infancy and early childhood, classification, treatment,
prognosis

Genetic Epilepsy With Febrile Seizures Plus (GEFS+)

Ingrid Scheffer
Florey Institute, University of Melbourne, Austin Health, Royal Children’s Hospital

The first familial epilepsy syndrome to be described was Genetic Epilepsy with Febrile Seizures Plus
(GEFS+) which is characterized by a heterogeneous phenotypic spectrum ranging from mild seizure
disorders such as Febrile Seizures (FS) to the severe epileptic encephalopathies of Epilepsy with Myoclonic-
Atonic Seizures (MAE) and Dravet syndrome. GEFS+ was recognized through large multiplex families with
autosomal dominant inheritance of seizures. GEFS+ in many smaller families is likely to follow complex
inheritance in which multiple genes are likely to play a role, possibly with an environmental contribution.
The mostcommon phenotype within the GEFS+ spectrum is Febrile Seizures. Next most frequent is Febrile Seizures
Plus in which febrile seizures occur outside the usual age range or afebrile convulsions also occur. FS and FS+ may
be associated with other seizure types such as absence, myoclonic, atonic or focal seizures. Recently recognized
phenotypes include afebrile generalized tonic-clonic seizures and focal seizures without preceding FS or FS+.
Several genes have been implicated in GEFS+ including the sodium channel subunit genes
SCN1A, SCN2A and SCN9A. Mutations of GABA receptor subunit genes have also been identified
including GABRG2 and GABRD. Further molecular insights are necessary to unravel why there
is such marked phenotypic variability within a family carrying the same dominant mutation.

Keywords: GEFS+, epilepsy syndromes, genetics
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Epilepsy with Myoclonic-Atonic Seizures (EMA) - Special
Consideration Based on an Electrophysiological Study

Hirokazu Oguni
Department of Pediatrics, Tokyo Women's Medical University, 8-1 Kawada-cho,

The ILAE has recognized EMA as a distinct electroclinical syndrome since the 1989 epilepsy classification. Among
the definitions described in the 2010 classification proposal, the mostimportant hallmark of this syndrome appears
to be myoclonic-atonic seizures (MAS), which cause drop attacks that occur in normally developing 2 to 5-year-
old children. EMA has been categorized into diffuse epileptic encephalopathies because of the combination
of active epileptiform EEG features, refractory daily drop attacks, and the stagnation of intelligence. However,
ultimate seizures as well as intellectual prognoses appear to be favorable in 1/2 to 2/3 of patients in spite of
initial pharmacoresistance. The most effective treatment for MAS was shown to be a ketogenic diet, followed by
ACTH and ESM. The etiology of EMA is considered to be genetic, and efforts to identify the causative gene have
been unsuccessful. We have conducted electrophysiological studies on the myoclonic, astatic, or drop attacks
observed in children with various types of epilepsy for many years. The ictal EEG of these attacks should reflect
synchronous excitatory activity in the underlying cortex, thereby providing information on epileptogenesis
in the cortex. The ictal EEG of MAS consisted of generalized negative-deep-positive-spikes, followed by
large slow waves, while those of myoclonic seizures and epileptic spasms exhibited different intensities and
morphologies, respectively. Myoclonic epilepsy in infancy and EMA may constitute a milder and more severe
spectrum, respectively. Morphological differences in ictal EEG between MAS and epileptic spasms (flexor or
axial spasms) may simply reflect better cortical epileptogenesis in EMA than in Lennox-Gastaut syndrome.

Keywords: Myoclonic-atonic seizures, Drop attacks, Electrophysiological study, Differential diagnosis

Rasmussen Encephalitis

Tiziana Granata
Department of Pediatric Neuroscience, National Neurological Institute C.Besta, Milano, Italy

Rasmussen encephalitis (RE) is a rare, inflammatory, and possibly immuno-mediated disease that typically affects
one hemisphere. The two cardinal symptoms are progressive neurological deficits and intractable seizures,
often in the form of epilepsia partialis continua and recurring epileptic status. Distinctive MRI features include
progressive unilateral focal cortical atrophy and gray or white matter high-signal changes with basal ganglion
involvement. Histopathology is characterized by brain inflammation dominated by T cells, microglial activation,
and microglial nodules, followed by neuronal loss and astrogliosis. The diagnosis of RE, which may be particularly
challenging in the initial stages, is based on clinical and laboratory findings. The diagnosis requires the exclusion
of other causes of epilepsia partialis continua, and other cerebral focal inflammatory diseases. The treatment of
RE is often demanding: antiepileptic drugs are of limited effect, whereas the surgical exclusion of the affected
hemisphere offers a very high chance of seizure freedom but at the price of irreversible neurological deficits. By
contrast, long-term immunotherapy may delay hemispheric tissue loss and neurological deficits, but has a lesser
effect on total seizure burden. Given that the severity of symptoms varies among different patients and phases,
the therapeutic strategy, including medical and surgical options, must be tailored to the need of each patient.

Keywords: chronic encephalitis, children, etiopathogenesis, inflammation, treatment, surgery
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Landau Kleffner Syndrome (LKS)-Electrical Status
Epilepticus During Slow Wave Sleep (ESES) Spectrum;
Epileptic Encephalopathy With Frequent
Sleep-Potentiated Spikes: Spectrum of Landau-Kleffner
Syndrome and Continuous Spike Wave of Sleep

Masanori Takeoka, MD
Boston Children’s Hospital and Harvard Medical School

Sleep potentiated frequent spikes can be associated with encephalopathy of focal neurological deficits and
cognitive and behavioral changes, even without clinical seizures.

We review typical examples of such epilepsy syndromes including Landau-Kleffner syndrome (LKS) and
continuous spike wave of sleep (CSWS), and also expand into the spectrum of epileptic encephalopathy with
sleep potentiated spikes. The sleep potentiated spikes and effect on cognitive and neurobehavioral deficits may
be a potential biomarker for epileptic encephalopathy in this spectrum.

In extreme cases of sleep potentiated spikes, continuous or near continuous generalized spikes during slow wave
sleep (electrical status epilepticus during slow wave sleep: ESES) are seen with CSWS and also at times seen
with LKS. Clinical symptoms may be different, with LKS having acquired epileptic aphasia, and CSWS associated
with neurobehavioral deficits; however, these syndromes share similar features with sleep potentiated spikes and
clinical deficits. Differences in symptoms may depend on the predominant location of sleep potentiated spikes.
Further expanding the spectrum of epileptic encephalopathy with sleep potentiated spikes, we also discuss
rolandic spikes that at times may be associated with neurobehavioral deficits.

There are treatment options targeted for sleep potentiated spikes in LKS and CSWS, such as antiepileptic
medications, immunomodulatory treatments and surgical options (when appropriate). Treatment options in
sleep potentiated spikes in more limited distributions are not established yet, and further investigations are
necessary for defining indications as well as assessing risks and benefits of intervention.

Neuroimaging in Epilepsy During Infancy and
Early Childhood

Kader Karli Oguz, MD.
Professor of Radiology Neuroradiology Section, Dept of Radiology
Hacettepe University, Ankara, Turkey

Patients with epilepsy, especially those with focal seizures cannot be managed properly without having
neuroimaging studies today. Although computed tomography (CT) is the modality of choice for demonstration
of calcification in lesional epilepsy, magnetic resonance imaging (MRI) is being used increasingly so that a CT
scan is performed only as a complementary technique for differential diagnosis of the lesions observed on MRI.
With its high resolution, multiplanar imaging capacity as well as functional fast imaging sequences, MRI leads
physicians to evaluate a patient with epilepsy in three stages: lesion detection and diagnosis, preoperative
work-up, and postoperative evaluation. In this session, main epileptogenic lesions and their imaging features,
differential diagnosis and pre- and post-operative imaging features will be discussed through case examples.

Among all the patients with epilepsy, neonates and infants merit special attention due to their ongoing
myelination. Lesions, especially cortical malformations have quite different appearances on sequential MR studies
due to changing myelination status of the brain. Thus, in this session the attendants will be able to see examples
from MR studies of this particular patient group and see how they are managed with neuroimaging tools.
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Anti-seizure Medications for Children 2014:
Disappointments and Promises

Raman Sankar
Division of Pediatric Neurology, UCLA, Los Angeles, California

The status report on the availability of novel pharmacological entities to treat epileptic syndromes of infancy
and childhood has to begin with an acknowledgment that drug discovery has reached a plateau — and
a hope that this state is temporary. The perspective from the US is likely not substantially different from
that in Europe and Asia Pacific zones.

Inthe past 5 years, we have seentheregulatory approval (by the USFDA) of ACTH and vigabatrin for the treatment of
infantile spasms.Thisisagood example of “process”at work ratherthan“drug discovery”since both these treatments
havebeeninuseforalongtime,andthedata(clearlynotClassl)drivingtheapprovaltoohasbeenaroundforalongtime.
The US hasseentheapproval of clobazam (approved elsewhere since the 1970s) for Lennox-Gastaut syndrome, and
the pastyearhasseen mostly updatedand/orextended-release versions of established anticonvulsant medications.
Of the compounds that became available during recent years, lacosamide and ezogabine were
directed against novel targets. It appears that drugs that modify neuronal/network excitability via ion
channel modulation have not broken the “Kwan and Brodie” barrier of treatment-resistant epilepsy, nor
have they been convincingly and sufficiently disease modifying.

Finally, the future drug development for epilepsy may leverage increasing knowledge of various
biochemical and immunological pathways such as mTor, the role of cytokines, to develop therapies that we
hope will transcend the limitations of present therapies and usher in the next era.

Keywords: Anticonvulsants, Pharmacology, Disease Modification

Diet Therapy in Refractory Pediatric Epilepsy:
Increased Efficacy and Tolerability

Hoon-Chul Kang, Heung Dong KIM
Division of Pediatric Neurology, Department of Pediatrics, Severance Children’s Hospital, Yonsei University College of Medicine, Epilepsy
Research Institute, Seoul, Korea, Republic of

Since the resurgence of the ketogenic diet (KD) in the mid 1990s, this diet has been used worldwide for the
treatment of refractory pediatric epilepsy, including in Asian countries. However, the KD is not a convenient
therapy, especially because the customary diets of Asian countries contain substantially less fat than traditional
Western diets. In addition, there are various complications associated with the diet that should be considered.
While the Hopkins protocol has been the basic model, several revisions of the initial protocol have been suggested.
Changes to the applicable ages, seizure types, etiologies, the initiation of the diet, the ratio of constituents to
reduce the fat content, the duration of the diet, and revised formulae, such as ketogenic milk or the all-liquid
KD, have attempted to extend the indications of the KD and increase its tolerability and palatability. Recently,
lower fat and better quality diet therapy, including a modified Atkins diet or low-glycemic-index treatment and
polyunsaturated fatty acids enriched diet, have been clinically tested. Here, we review these approaches toward
a safer and more convenient therapeutic diet for refractory pediatric epilepsy.

Disclosure

This work was supported by Basic Science Research Program through the National Research Foundation of Korea
(NRF) funded by the Ministry of Education, Science and Technology (2013R1A2A2A01014108).
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Presurgical Evaluation of Epilepsy

Judith Helen Cross
UCL-Institute of Child Health, Great Ormond Street Hospital for Children, London & Young Epilepsy, Lingfield, UK

Over recent years it has become quite clear that surgery is the optimal management option in carefully selected
children with refractory epilepsy. In infants and young children, it is vital to recognise possible candidates
early in their natural history as there is increasing evidence that shorter duration of epilepsy pre surgery and
cessation of seizures are associated with improved neurodevelopmental outcomes long term. Selection
of candidates however can be challenging and requires input from a specialised multidisciplinary team.

Standard preliminary presurgical evaluation is mandatory which includes clinical assessment, characterisation
of seizures, both clinically and by ictal EEG and optimised MRI. However, semiology and EEG may have
generalised appearance even in the presence of a clearly localised MRI abnormality and consequently
all data should be evaluated in this context. Further, MRI performed prior to myelination being complete
is required to include appropriate sequences to allow optimised grey white matter differentiation, and
repeat imaging may be required as lesions may appear to disappear (or indeed appear) with maturation.
Other imaging techniques may enhance visualisation responsible tissue, for example FDG PET (specifically
co registered to MRI) to further delineate a malformation, or ictal and interictal SPECT to localise seizure
onset. Surgical centres may utilise multimodal imaging, specific techniques used dependent on individual
experience. Ultimately the techniques utilised will depend on the underlying suspected pathology responsible
and surgical procedure required. Invasive EEG monitoring may be utilised where data are not totally
concordant for localisation of seizure onset or delineation of responsible tissue in relation to eloquent cortex

Neurodevelopmental/cognitive assessmentis of course vital to determine the baseline abilities; it may have further
use in hemispheric dominance in the older child. Functional MRI has superseded Wada testing for lateralising
language in many centres. However, as part of the evaluation, it is important for assessment of the impact of the
epilepsy and the limitations of surgery so that families can be prepared and have realistic expectations foroutcome.

Keywords: epilepsy surgery, presurgical evaluation, children, infants

Surgical Treatment of Epilepsy In Infancy and
Early Childhood

Oguz Cataltepe, M.D.
Professor of Neurosurgery and Pediatrics, University of Massachusetts Medical School
University of Massachusetts Memorial Medical Center, Worcester, MA / USA

Frequent epileptic seizures in infancy and early childhood, so-called “catastrophic epilepsy’, cause detrimental
consequences on developing brain because of cumulative harmful effects on cognitive and psychosocial
development of young child. Most common epileptogenic substrates seen in young children include
malformations of cortical development, hemimegalencephaly and neurocutaneous syndromes such as tuberous
sclerosis and Sturge-Weber syndrome.

Evaluation and selection of surgical candidates among infants and young children with epilepsy is a challenging
process and invasive investigations may be needed to delineate the epileptogenic area. Surgical procedures
used in infants and young children with epilepsy are quite different than older children and adults. Multi-
lobar resection, hemispheric resection or disconnection procedures and multistage resection procedures are
performed commonly in this age group. These are extremely challenging and complex procedures with a higher
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perioperative complication risk than any other epilepsy surgery procedure.

Despite of challenges, early surgical intervention in catastrophic epilepsies is shown to be quite effective to
decrease number of seizures dramatically and even to provide seizure free outcome. Surgical treatment of
catastrophic epilepsy does not only stop seizures but also helps to prevent cognitive and developmental
stagnation and decline in young child.

Although there are still lack of consensus and guidelines, early surgical interventions in very young children with
catastrophic epilepsy have been used increasingly and safely especially in the last decade. Surgical treatment in
catastrophic epilepsies is an established treatment modality today and it should be integrated in these patients’
management plan at an early stage.

Validation of Innovative Diagnosis and Treatment
Procedures

Eishi Asano
Departments of Pediatrics and Neurology, Children’s Hospital of Michigan, Wayne State University, Detroit, USA

Our daily practice is full of surprises. We are excited when seizure focus happens to ‘light up’ on neuroimaging,
or intractable seizures subside following a unique therapy. Such pleasant surprises on several occasions often
motivate epileptologists to consider novel diagnosis or treatment procedures. We would ultimately pursue
a conclusion like: ‘Novel diagnostic test X may be useful to localize the seizure focus’ or ‘Therapy Y should be
considered as an option to control intractable seizures! When we decided to write a paper on it, we would be
afraid that such a strong conclusion may be rejected by peer reviewers or editors of journals. How can we validate
our innovative procedures, without conducting expensive experiments such as randomized controlled trials?
| found that Hill's causality criteria (1965) are convenient guides to determine if a given procedure is indeed
significant (Brain Dev 2013;35:706-720). (i) One of the criteria to be considered is temporal relationship. If one
claims, for example, that Therapy Y was the cause of cessation of seizures in a given patient, he/she must confirm
that Therapy Y was given before cessation of seizures. The other criteria consist of (ii) strength of association,
(iii) dose-response effect, (iv) replication of findings, (v) consistency with other knowledge, (vi) biological
plausibility, (vii) analogy, (viii) specificity, and (ix) experimental evidence. While one does not necessarily have to
satisfy all of the nine criteria, each criterion helps us in considering what types of studies would be desired for
further validation of a procedure of interest. In this symposium, | will introduce how we attempted to validate
our brain mapping technique for localization of the language areas to be preserved during epilepsy surgery.

Keywords: Pediatric epilepsy surgery; Electroencephalography (EEG); Electrocorticography (ECoG); Subdural
grid electrodes; High frequency oscillations (HFOs); In-vivo animation of event-related gamma oscillations.
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OP-1
Trio Exome Sequencing in 31 Patients With SCN1A Negative
Dravet Syndrome

Sarah Weckhuysen', Arvid Suls’, Tania Djémié', Katalin Sterbova?, Mutluay Arslan®, Hande Caglayan’, Pasquale Striano®, Carla Marini¢,
Johannes Lemke’, Christel Depienne?, Ingo Helbig®, Peter De Jonghe'

'Neurogenetics group, Department of Molecular Genetics, VIB, University of Antwerp, Belgium

2Child Neurology Department, University Hospital Motol, Praha, Czech Republic

3Division of Child Neurology, Gulhane Military Medical School, Ankara, Turkey

‘Department of Molecular Biology and Genetics, Bogazici University, Istanbul, Turkey

SPediatric Neurology and Muscular Diseases Unit, Departments of Neurosciences, Rehabilitation, Ophtalmology, Genetics, and Maternal
and Child Health, University of Genova and Gaslini Institute, Genova, Italy

®Pediatric Neurology Unit and Laboratories, Meyer Children’s Hospital, University of Florence, Florence, Italy

Division of Human Genetics, University Children’s Hospital Inselspital, Bern, Switzerland

8Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale U975, Centre de Recherche de I'Institut du Cerveau et de la Moelle Epiniére,
Hopital Pitié-Salpetriére, Paris, France

University Medical Center Schleswig-Holstein, Christian-Albrechts University, Kiel, Germany

PURPOSE: To unravel the genetics of the 25% patients with Dravet syndrome without a SCN1A mutation.
METHOD: Detailed clinical information and DNA of 51 patients with SCN1A negative Dravet syndrome
were collected by the EuroEPINOMICS-RES consortium. Whole exome sequencing was performed on
31 patients and their unaffected parents.

RESULTS: 11/31 patients carried a de novo SCN1A mutation, previously missed due to technical or human
errors. 5/31 patients carried a mutation in a gene known to be implicated in Dravet syndrome, either de
novo (PCDH19, GABRA1, CHD2) or homozygous (SCN1B). 1 patient carried a de novo mutation in SCN8A,
a gene recently described in patients with epileptic encephalopathy. 2/31 patients each carried a de novo
mutation in one of two novel ion channel genes. Respectively 3 and 5 additional patients with de novo
mutations in these 2 genes were detected by next generation sequencing studies of consortium partners. The
phenotype of patients with mutations in these two novel genes showed considerable mutual overlap. Twelve
patients carried one or more de novo mutations in non-ion channel genes not previously linked to epilepsy.
Screening of these candidate genes in a larger follow up cohort using a targeted gene panel is ongoing.
CONCLUSION: SCN1A mutations are more frequent in Dravet syndrome than currently estimated. This study has
detected the third Dravet patient reported so far with a recessive SCN1B mutation. Exome sequencing of trios
has further revealed mutations in known Dravet and epileptic encephalopathy genes, and led to the discovery of
at least two novel epilepsy genes.

Keywords: Dravet syndrome, genetics, exome sequencing, SCN1B

OP-2
Massive Parallel Sequencing of SCN1A Gene by Amplicon
Sequencing Method

Sunay Usluer', Yasemin Sen', Dilsad Tiirkdogan?, Ulug Yis®, Mutluay Arslan?, Cihan Meral®, Pinar Tekttirks, S. Hande Caglayan'
'Molecular Biology and Genetics Department, Bogazici University, Istanbul, Turkey

2Department of Pediatric Neurology Institute of Neurological Sciences, Marmara University, Istanbul, Turkey

3Dokuz Eylul University, Department of Pediatric Neurology, lzmir, Turkey.

“Gulhane Military Medical Faculty, Department of Pediatric Neurology, Ankara, Turkey

SDepartment of Pediatrics, Gllhane Military Medical Academy, Haydarpasa Training Hospital, Istanbul, Turkey

®Department of Neurology and Clinical Neurophysiology, Istanbul Medical Faculty, Istanbul University, Capa, Istanbul, Turkey

Defects in Alpha Subunit of Voltage gated Sodium Channel Type 1 yields to a spectrum of phenotypes including
Dravet Syndrome (DS) at the severe end. de novo truncating mutations in the SCN1A gene are responsible for
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approximately 65% of DS cases. Therefore, screening for SCN1A gene mutations is crucial for differential diagnosis
of DS. Analysis of the SCN1A gene, encompassing 26 exons and 8133 bp coding region, by Sanger sequencing is
time consuming and expensive. Here, we report a feasible method to sequence SCN1A gene in parallel for several
Epileptic Encephalopathy cases. In massive parallel sequencing, the gene was amplified by previously optimized
PCR primers. All amplicons for a patient were pooled at equimolar amounts. Sequencing adaptors with specific
MIDs for GS Junior sequencing were ligated to the amplicon pool. SCN1A amplicon pool of 12 patiens were then
pooled again and sequenced together in GS Junior pyrosequencer and analysed by AVA software. This protocol
was applied to 22 patients in two runs and coding regions of the SCN1A gene were read at 100X depth on the
average. Four of the 22 samples had already known variations. While variations in 3 patients including one 4
bp deletion were confirmed by massive parallel sequencing a nonsense variation in the fourth patient was not
confirmed. Resequencing by Sanger showed that the nonsense mutation was indeed a sequencing artifact. For
rest of the 18 patients, 6 new mutations were identified and confirmed by Sanger Sequencing. In summary, the
results showed that large genes like SCN1A, can accurately and effectivly be sequenced by this massive parallel
sequencing application and it is proposed as a feasible alternative for Sanger sequencing in routine screening.

Keywords: Dravet Syndrome, DS, NGS, SCN1A, Pyrosequencing

OP-3
Infantile Spasms in Epilepsies Other Than Typical West Syndrome

Biserka Resic’, Jasminka Resic', Edina Karabeg? Enes Karabeg?, Radenka Kuzmanic Samija?, Adi Karabeg?
'Pediatric Clinic, Clinical Hospital Centre Split - Medical School, University of Split, Croatia
’Pediatric Department, Hospital Sanski Most, Bosnia & Herzegovina

AIM: Although infantile spasms in clusters are one of the major characteristics of West syndrome
(WS), we investigated patients with onset infantile spasms in clusters but who do not fit the standard
pattern of WS. We evaluated electro-clinical change and seizures type during the clinical course and
treatment effects in these patients.

METHOD: Patients were monitored clinically and trough EEG PSG: MRI, as well as metabolic and
genetic treatment, was done on all the patients.

RESULTS: Initial attacks that our patients had were the type of Infantile Spasms without the typical hypsarrhythmia
founding. During the clinical course, seizure types changed in all patients. EEG patterns were also changeable. All
our patients, exceptone, had cortical malformation.One of them hasn’tbeen etiologically resolved yet but probably
belongstoagroup of genetic epilepsy (family burden/reversion —elder brother suffers from epilepsy,an uncleand a
child of one uncle). These seizures were hard to control. Trough combination of Klobazam and Levitiracetam, three
patients succeeded to have control over seizures while one patient succeeded by taking high doses of Valproate.
CONCLUSION: Cortical mechanisms play a critical role in their pathophysiology. Investigations on these
atypical patients can help the understanding of pathophysiological mechanisms of WS and its related epileptic
syndromes. The importance of knowledge on etiology can help in treatment and prognosis of early epileptic
(encephalopathy) syndrome.

Keywords: Infantile Spasms, Epilepsy, West Syndrome
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OP-4
Semi-Nationwide Survey on Migrating Partial Seizures in
infancy in Japan

Kenji Sugai', Taisuke Otsuki?, Yoshiaki Saito', Shota Yuasa', Eiji Nakagawa', Takashi Saito', Hirofumi Komaki', Masayuki Sasaki'
'Department of Child Neurology, National Center of Neurology and Psychiatry, Kodaira, Tokyo, Japan
2Epilepsy Center, National Center of Neurology and Psychiatry, Kodaira, Tokyo, Japan

OBJECTIVE: Migrating partial seizures in infancy (MPSI) is very rare and severe epileptic encephalopathy in
infancy. We surveyed MPSI in Japan to confirm diagnostic criteria and to establish an effective treatment for MPSI.
METHODS: From a Japanese central medical library, “Japana Centra Revuo Medicina”, all the cases
of “MPSI” published or presented in academic meetings in Japan were closely examined, and definite cases
were collected. Additional cases were added by personal survey.

RESULTS: Thirty-three cases were obtained: 28 reported cases since 1997, and 5 cases by personal survey.
Eleven cases of our personal experience were included.

Age of onset ranged from the first day of life and 8 months, and a half of them (17cases) started seizures
within one month of age including early neonatal period in 10 cases.

Initial seizure symptoms were similar to those in previous reports, but nearly all cases presented with
multiple symptoms from the initial stage. Apnea was seen in 22 cases with initial presentation in 14. 21
cases presented with status epilepticus (SE), and many occurred at onset. Conventional IV drugs for SE were
ineffective, and most of them required barbiturate coma with mechanical ventilation. Nearly all antiepileptic
drugs, ACTH and IVIG were ineffective with transient efficacy with LEV, VPA+CZP and ACTH in one each.
Bromide potassium (KBr) showed good efficacy in initial period: seizure-free in 11 cases, markedly effective in
4, effective in 3, ineffective in 3. Long-term efficacy in seizure-free cases resulted in seizure-free in 2, markedly
effective in 3, effective in 2, discontinued in 3. All the cases resulted in severe or profound psychomotor
retardation. Only two cases with an epoch of seizure-freedom over years walked and one spoke a few words.
CONCLUSION: MPSI occurs earlier and has more frequent apnea and status epilepticus than previously reported,
and responds to KBr.

Keywords: migrating partial seizures in infancy, onset, apnea, status epilepticus, treatment, bromide

OP-5
Portable EEG Service and Epilepsy Camps to Reach the
Unreached

Selina H Banu', Abu Musa? Shipra Rani®, Naila Z Khan*

'ICH and Shishu (Child) Shasthy (Health) Foundation Hospital
2Clinical Neurosciences Center, Bangladesh Protibondhi Foundation
3Comfort Diagnostic Center, Dhaka

“Bangladesh Institute of Child Health

BACKGROUND: EEG is needed for diagnosis and prognostic evaluation of seizures, neurodevelopmental
disorders and encephalopathies; however, the service is only available in the major cities while majority
remain unreached. An outreach portable EEG service was introduced in 2008. Later prolonged EEG
(PEEG) and emergency EEG (emEEG) for selected and critically ill patients was added to the service.
OBJECTIVE: of this study was to report the service outcomes and to explore the usefulness of
the tool in reducing the epilepsy treatment gap.

METHODS: We organized monthly epilepsy camp with a team of primary care physician, epileptologist,
technician, developmental therapist and a portable EEG machine at the community. Electro-clinical
correlation, management and cost-effectiveness was reviewed.
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RESULTS: Mean age of total 244 patients was 8.94 years, two third of the recordings were performed in rural
populations and in Child Development Centers within public hospitals across Bangladesh; the rest were in-
patients in wards or Intensive Care Units (ICUs) in hospitals within Dhaka city. Clinical problems categorized as 1.
Seizure disorder (SD) 37%, 2. Speech-communication- behavioral disorders with suspected seizures (SCBD)(21%),
3. Non-seizure neurological disorders (NSD) (42%). The EEGs revealed epileptiform discharges in 48%, features of
encephalopathy in 31%, normal activities in 21%. Epilepsy diagnosis was confirmed in 74%, 43% and 47% of SD,
SCBD and NSD group respectively. Outcome prediction was statistically significant among the ICU population.
CONCLUSION: Portable EEG is a cost-effective and useful tool for communities within low resource settings to
reduce the treatment gap. The tool has multiple uses at within hospital settings as well.

Keywords: Epilepsy camp, portable EEG, Epileptologist, technologist, primary care physician,
developmental therapist

OP-6

Randamised, Single Blind Clinical Trial on Epileptic Spasm
Control With intramuscular Long Acting ACTH Or Oral
Prednisolone

Jithangi Wanigasinghe', Carukshi Arambepola?, Shalini Sriranganathan?, Samanmali Sumanasena’, Eindrini Mohundirum?', Prasanajali
Jayasinghe*

'Department of Paediatrics, University of Colombo, Sri Lanka

’Department of Community Medicine, University of Colombo, Sri Lanka

3Department of Pharmacology, University of Colombo, Sri Lanka

“Lady Ridgeway Hospital, Colombo, Sri Lanka

The recognized two forms of hormonal therapies for epileptic spasms are intra-muscular
long acting tetracosactrine  (ACTH) (costly, invasive) and prednisolone (cheap, oral).
However, the more efficacious form of these two for early spasm control is not yet described.
A prospective randomized, single blind clinical trial was conducted Sri Lanka. Ninety five newly diagnosed,
previously untreated children with documented epileptic spasms(confirmed by a paediatric neurologist), who
demonstrated hypsarrhythmia on EEG, were randomized to receive oral prednisolone(PNL) or ACTH for 14 days
according to doses used in United Kingdom Infantile Spasms Study protocol. Spasm load was assessed on day
0 and on day 14 and day 42 using a spasm diary. Primary outcome each point of follow up (D14 and D 42) was
classified as “no spasms for more than 48 hours”. Review of spasm diary was used to describe sustained spasm
controli.e.”no spasms within 14 days followed by continued spasm freedom for next 28 days” (West Delphi group).
Forty six (PNL) and 42 (ACTH) completed 14 days of treatment. Spasm cessation by D14 occurred in 60.9%
with PNL in comparison to only 38% with ACTH(p=0.03). Mean number of days for spasm cessation
was 3.85(5D=2.42) for PNL and 8.47(SD=3.83) for ACTH (p=0.00). Spasm control on day 42 was 42% for
PNL and 26% for ACTH(p=0.00). Sustained seizure freedom was seen in 44% on PNL vs 22% (p=0.03).
These findings confirm that oral PNL is superior to intramuscular ACTH for short term (D14) and sustained spasm
cessation. This is the first-ever documentation of therapeutic supremacy of oral prednisolone over ACTH for West
syndrome.

Keywords: West Syndrome, Prednisolone, ACTH, Randomised clinical trial
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OoP-7
A New Perspective for Ketogenic Diet; Mediterranean Style
Ketogenic Diet Efficacy and Tolerability

Orkide Giizel', Unsal Yilmaz', Nur Arslan?, Zeynep Akisin', Tansel Calik’
'Izmir Dr. Behcet Uz Children’s Hospital, TURKEY
’Dokuz Eylul University Pediatric Gastroenterology and Metabolism

We report the efficacy of the Mediterranean Style Ketogenic diet(KD) in refractory epilepsies
focusing on outcomes with regard to epilepsy syndromes and etiology in children with
refractory epilepsy. 200 consecutive children were retrospectively enrolled from 2012 to 2013
METHOD: The Mediterranean Style Ketogenic diet was initiated on an outpatient basis
with dietary ratios ranging from 2:1 to 4:1 fat to carbohydrate and protein.The hospital records
of the patients given KD due to resistant epilepsy in the pediatric neurology department
of our hospital between June 2012 and March 2013 were examined retrospectively.
All datas recorded as age, sex, diagnosis, seizure type, epilepsy syndrome, associated otism physical
activity, number of antiepileptic drugs(AED), previous ACTH treatment, period of KD therapy, KD rate
applied, Ig G, Ig A, Ig M,Selenium,Carnitine, fT3,fT4,TSH, Total cholesterol, Total cholesterol levels at least
1 week before KD and 1, 3,6,9,12 months after the therapy started. Moreover, in order to determine
the side effects of the treatment. We follow up the efficacy of the diet with blood ketone levels.
RESULTS: At the first month of KD %38.4 of patients seizure free and %38.4 Of patients have %50-99
seizure reduction. At the sixth month of KD %56 of patients seizure free and %44 Of patients have %50-
99 seizure reduction. Blood ketone level at which patients became seizure-free was found mean 4.45+0.70
We found immobility (p<0.001), previous ACTH treatment (p<0.001), constipation (p<0.001) have negative
effect on ketogenic diet.

Side effects (constipation%12.5, Hyperlipidemia %35,renal stones %0,lower infection frequency) were
found lower than literature.

CONCLUTION: Mediterranean Style KD could be a new challenge more than classical KD

Keywords: Ketogenic Diet,Mediterranean Style, Epilepsy

OP-8

A Study of Infantile and Early Childhood Period Non-Epileptic
Paroxysmal Events with Video, Video-EEG Monitoring and
Determination of Semiologic Features

Haydar Ali Tagdemir, Hamit Ozyiirek, Hiilya ince, Omer Faruk Aydin
Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Nérolojisi BD, Samsun

PURPOSE: The purpose of this study is to determine non epileptic paroxysmal events that occur in infantile
and early childhood periods and to identify semiologic features that can be used in the differential diagnosis.
MATERIALS-METHODS: This study retrospectively examined the data of 148 patients who
were diagnosed to have non epileptic paroxysmal event and who were between the ages 0 and
5. The patients had come to Ondokuz Mayis University Faculty of Medicine, Child Neurology
Polyclinic between the dates August 2005 and March 2014 and they met the criteria of the study.
RESULTS: Of the patients who were included in the study, 46 (31.08%) were found to have breath holding spell, 15
(10.13%) were found to have infantile masturbation, 14 (9.45%) were found to have startle disease, 12 (8.10%) were
found to have gastroesophageal reflux, 11 (7.43%) were found to have benign sleep myoclonus, 11 (7.43%) were
found to have daydreaming, 7 (4.72%) were found to have shaddering attack, 6 (4.05%) were found to have sleep
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disorder, 5 (3.37%) were found to have normal movements and 21 (14.18%) were found to have other disorders.

Startle disease, a non epileptic paroxysmal event, was found to be the event that was most frequently diagnosed
as epilepsy (12/14 patients). Infantile masturbation (9/15 patients), gastroesophageal reflux (7/12 patients) and
breath holding spell (16/46 patients) were also found to have been diagnosed or pre diagnosed as epilepsy.
CONCLUSION: The results of this study showed that the most frequent and most obvious semiologic features in
the patients whose video images were watched were as follows: ricus sardonicus in startle disease, positioning

of the head in gastroesophageal reflux, crossing the legs with tonic twitching and pressure to ingiUnal area in
infantile masturbation.

Keywords: Non-Epileptic Paroxysmal Events, Semiologic Features, Video-EEG, Childhood
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PP-001

Pathogenesis of Experimental Infection by Staphylococcus
Aureus in Albino Rats in Vivo Study

Hussein Aly Motaweh', Sahar Ebeid Abo Neima', Fadel Mohamed Ali’, Ahmed Mohamed El Khatib? Soraya Abdel Fatah Sabry?

'Damanhour University
2Alex University

3Cairo University

The present study was carried out on experimental infected rats with Staphylococcus aureus (S.aureus) to study
some aspects of pathogenesis of Staphylococcal infection 30 adult albino male rats were randomly into two equal
groups:group 1 (control group) which didn't receive any treatmentand housed at normal environmental condition,
group?2 (treated group) were inoculated orally with (1ml) of bacterial inoculate contain 1010 CFU/ml. After 15 day
of infection the animals were sacrificed and blood was collected on anticoagulant heparin tube. Osmofragility
of the membrane of red blood cells (RBCs) in addition to smear blood film were also investigated. The results
indicates decreased in the average osmotic fragility values and pronounced change in the membrane morphology.

Keywords: (Staphylococcus aureus, osmotic fragility, blood smear test).

PP-002
Serum and CSF Biomarkers in Acute Pediatric Neurological
Disorders

Takashi Shiihara', Taeko Miyake?, Sakiko Izumi?, Susumu Sugihara', Mio Watanabe', Jun Ichi Takanashi®, Masaya Kubota*, Mitsuhiro Kato®
'Department of Neurology, Gunma Children’s Medical Center, Shibukawa, Gunma, Japan

2Department of Laboratory Medicine, Gunma Children’s Medical Center, Shibukawa, Gunma, Japan

3Department of Pediatrics, Kameda Medical Center, Kamogawa, Chiba, Japan

“Division of Neurology, National Center for Child Health and Development, Setagaya, Tokyo, Japan

Department of Pediatrics, Yamagata University Faculty of Medicine, Yamagata, Yamagata, Japan

BACKGROUND: There have been numerous reports regarding serum or cerebrospinal fluid (CSF)
biomarkers in various disorders; however, the validities of such biomarkers for more precise diagnoses and
prognosis estimates remain to be determined, especially in pediatric patients with neurological disorders.
METHODS: Serum/CSF S100B, neuron-specific enolase, and total tau (tTau) were measured in various
acute pediatric neurological disorders, and their usefulness for diagnostic and prognostic predictions
was validated using receiver operating characteristic curves and area under the curve (AUC) analysis.
RESULTS: A total of 336 serum and 200 CSF specimens from 313 patients were examined, and we identified
statistically significant differences that were relevant from diagnostic and prognostic viewpoints. CSF and serum
tTau levels could be good predictors for diagnosis (CSF tTau; AUC = 0.76) and prognosis (serum tTau; AUC = 0.78).
CONCLUSIONS: Both CSFand serumtTaulevels could be useful for precise diagnosticand prognostic estimationsin
acutepediatricneurologicaldisorders.Furtherstudiesareneededtoclarifytheclinicalsignificanceofsuchbiomarkers.

Keywords: S100B, neuron-specific enolase, total tau, receiver operating characteristic curves, area under the curve
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PP-003
Auto-immune Resistant Occipital Lobe Epilepsy: Celiac Disease

Alper Dai, Celal Varan
Division of Pediatric Neurology, Gaziantep University, Gaziantep, Turkey

OBJECTIVE: Celiac disease (CD) is a chronic, inflammatory autoimmune disorder caused by intolerance
to ingested gluten. Increased frequency of CD has been reported in occipital lobe epilepsy. The aim of
the present study is to investigate the frequency of CD among children followed up due to epilepsy and
diagnosed with epileptic activity in the occipital lobe in at least one electroencephalography (EEG) test.
MATERIAL-METHOD: For this research, 90 pediatric epilepsy patients with epileptic activity in the occipital
lobe were enrolled in the study group, while the control group comprised of 100 healthy children. In addition
to the EEG examination, tissue transglutaminase (tTG) antibody was determined on duodenal biopsy.
RESULTS: None of the healthy children in the control group was positive in terms of the tTG antibody test used
to scan CD. In the group with epileptic activity in the occipital lobe, two patients out of 90 were tTG antibody
positive. The seroprevalence was 1/45 (2.22%) in this group. These two patients were diagnosed with CD based
on the endoscopic duodenal biopsy. In these patients, the seizures were uncontrollable through monotherapy.
CONCLUSION: Our results showed that the prevalence of CD is observed to be higher than the normal
population among the patients with occipital lobe epilepsy. Therefore, screening for CD is recommended in
children with epileptic activity in the occipital lobe.

Keywords: Celiac disease; occipital lobe epilepsy; prevalence

PP-004
Anti-Aquaporin 4 Antibody Positive Acute Disseminated
Encephalomyelitis

Ayuko Igarashi', Akihisa Okumura?, Mika Nakazawa', Shinpei Abe', Mitsuru lkeno', Eri Nakahara', Yuichiro Yamashiro®, Toshiaki Shimizu',
Toshiyuki Takahashi*

'Department of Pediatrics, Juntendo University Faculty of Medicine, Tokyo, Japan

2Department of Pediatrics, Aichi Medical University, Aichi, Japan

3Probiotics Research Laboratory, Juntendo University Graduate School of Medicine,

“‘Department of Neurology, Tohoku University Graduate School of Medicine, Sendai,

We encountered a previously healthy 4-year-old girl with acute disseminated encephalomyelitis (ADEM) with
typical clinical manifestations associated with anti-aquaporin 4 (AQP4) antibody.

The patient had mild encephalopathy 14 days after vaccination for influenza.

She was admitted to our hospital due to reduced consciousness and walking disturbance. Cerebrospinal fluid analysis
revealed an increased cell count and a marked increase in myelin basic protein. MRl showed multiple
lesioins in juxtacortical white matter. She was diagnosed as having ADEM and was treated with methylprednisolone
pulse treatment and recovered completely within one month.

However, right retrobulbar optic neuritis appeared 2 months after discharge. Anti-aquaporin 4 antibody
examined by cell-based assays was present in the serum of the patient. She was treated with prolonged
course with oral prednisolone. Serum anti-AQP4 antibody became negative 8 months after the second clinical
event and prednisolone was discontinued 13 months after the second clinical event. No relapsewas
recognized until 9 months after discontinuation of steroids. Serum anti-AQP4 antibody was negative
at 4 months after discontinuation of prednisolone. This patient will expand the spectrum
of anti-AQP4 antibody related central nervous system disorders. Measurement of anti-AQP4 antibody may be
considered in patients with clinical diagnosis of ADEM when they had early recurrence of neurological symptoms.

Keywords: acute disseminated encephalomyelitis,anti-aquaporin 4 antibody,early recurrence
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PP-005
Etiological Factors of Infantile Spasms at Children in Republic of
Kazakhstan

Marzhan Lepessova', Dinmukhamed Ayaganov?, Zhanna Medetbekova?
'Almaty State Institute of advanced medical education, Almaty, Kazakhstan
ZInternational Kazakh-Turkish University, Turkestan, Kazakhstan

3Republican Rehabilitation Center for children, Astana, Kazakhstan

PURPOSE: To study etiological aspects of infantile spasms at the early age children as a part of various forms of
epilepsy.

MATERIALS AND METHODS: 67 children aged from the birth till 18 months, divided
into three clinical groups. Monitoring was made by 32 patients without epilepsy.
RESULTS: ranging on age showed: 18 children at the age of 0-6 months (26,9%), 6-12 months - 32 children
(47,8%), 12-18 months - 17 children (25,3%). The most revealed significant etiological factors in three
groups were: heritable factor (4,5%, 4,5%, 4,5%), congenital developmental anomalies of nervous system
(16,4%, 23,9%, 23,9%), perinatal factors (6,0%, 19,0%, 4,5%). Morphological defects of a brain are presented:
pachygyria (38,9%, 8,9%, 3,0%), schizencephaly (27,8%, 7,5%, 2,4%), atrophic changes (27,8%, 7,5%, 2,4%).
Intrauterine infections were revealed in three groups: respectively the infection of cytomegalovirus made
14,9%, 17,9%, 6,0%, a herpetic infection - 7,4%, 5,9%, 8,9%, a toxoplasmosis - 1,5%, 1,5%, 0,00, trichomonas
infection — 1,5%, 1,5%, 1,5%, a chlamydia infection — 0,00, 0,00, 3,0%. Catamnestic supervision showed that in
27% (18) cases of the presented epileptic syndromes passed into a refractory form of epilepsy, transformation
in Lennox-Gasto syndrome it was noted in 18% (12) cases, transition to partial epilepsy - 26,8% (18), a
lethal outcome at 4% (3); the long-lived remission more than 2,5 years it was noted at 23,8% (16) patients.
CONCLUSION: the analysis of etiological factors of realization of infantile spasms at early age children in Republic
of Kazakhstan showed that in all groups the greatest percent was made by congenital defects of nervous system
(16,4%-23,9%), the perinatal factors (4,5%-19,0%), a heritable factor equally met in all groups (4,47%). There is a
positive correlative dependence (r=0,41) of existence of a cytomegalovirus infection and weight of neurologic
deficiency. Symptomatic forms met several times more often than the idiopathic.

Keywords: infantile spasms, etiology, Kazakhstan

PP-006
An Infant With Refractory Partial Epilepsy Associated With Gad
Antibodies

ilknur Erol', Tiilin Savas', Unal Paltaci?, Semra Saygr’

'Baskent University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Neurology Division, Adana Teaching and Medical Research Center,
Adana, Turkey

2Baskent University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Adana Teaching and Medical Research Center, Adana, Turkey

INCLUSION: Antibodies against glutamic acid decarboxylase (GAD) cause neurologic syndromes,
including stiff person syndrome, cerebellar ataxia and autoimmune encephalitis. Autoimmune
encephalitis associated with GAD antibodies often presents with treatment-resistant partial
seizures. Here in we present a child with refractory partial epilepsy associated with GAD antibodies.
Case Report

The patient was a girl now 3,5 years of age, born from healthy non-consanguineous parents who presented
with seizures at 10 months of age. Neurological and fundoscopic examination was normal. Laboratory
analyses revealed a normal complete blood count and blood chemistry values, including levels of lactate,
pyruvate and ammonia. Tandem mass spectrometry of serum and urine organic acid analysis were normal.
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Interiktal electroencephalography (EEG) was normal. Although phenobarbital was began, seizures was
continued. Despite the addition of sodium valproate, vitamine B6, levetiracetam, phenytoine, carbamazepine,
lamotrigine, clonezepam and folinic acid with various combinations, seizures was not controlled. Video EEG
showed focal seizure originating from temporal region of left hemisphere. GLUT1 defficiency was excluded by
cerebrospinal fluid analysis. She was also investigated for autoimmune epilepsy. Although serum markers for
N-methyl-D-aspartate receptor antibodies and voltage-gated potassium channel antibodies were negative.
Antibodies against GAD was strongly positive. She was diagnosed as autoimmune epilepsy and put on Tmg/
kg/day prednisolone treatment with reduction of seizures at 27 months of age. Intravenous immunoglobulin
(IVIG) was starded with dosage of 0.4gr/kg/day for 5 days and 3 weeks interwal 1 months after steroid
treatment. Seizures stopped completely after first course of IVIG. She is still taking levetiracetam, clonezepam,
sodium valproate, prednisolone and IVIG with 12 weeeks interwal. She is still seizure free for 14 months.
CONCLUSION: Anti-GAD antibody-related neurologic syndromes are less clearly defined in children, but may
be more common than previously thought. Testing for anti-GAD antibodies should be considered in children
presenting with refractory partial epilepsy with unknown etiology.

Keywords: Glutamic acid decarboxylase antibody, refractory partial epilepsy, treatment

PP-007
Early Diffusion-Weighted-Imaging of the Survivor of Single
intrauterine Fetal Death

Tetsuo Kubota, Tatsuya Fukasawa, Tetsuo Hattori, Yuichi Kato
Department of Pediatrics, Anjo Kosei Hospital, Anjo, Japan

Monochorionic twins are more susceptible to various types of central nervous system damage, such as anomalies
secondary to vascular disturbances, hypoxic ischemic lesions of the white matter, and hemorrhagic lesions
after single intrauterine fetal death (sIUFD). There are two main theories, namely “transient hemodynamic
fluctuations between twins” and “transchorionic embolization and coagulopathy,” to explain the risk of morbidity
and mortality of the co-twin following sIUFD. The hemodynamic fluctuations are thought to be particularly
significant. We herein report a patient with multicystic encephalomalacia as a consequence of sIUFD. The patient
was a 1690-g female born at 32 weeks 2 days of gestation. Immediately after recognizing sIUFD, a Caesarean
operation was urgently performed at the strong wishes of the parents. The first arterial blood gas examination
indicated severe anemia and the hematological and biochemical results suggested hypercytokinemia. She had
no clinical episodes of seizure, but at 1 day of age, an electroencephalogram revealed ictal discharge presenting
as right occipito-temporal rhythmic, sharp waves with decreased continuous background activity. Transfontanel
ultrasonography revealed high signal echogenicity in the periventricular and deep white matter. At 10 days of
age, conventional magnetic resonance imaging (MRI) revealed a cyst that had formed around both sides of the
central fissure. Moreover, diffusion-weighted imaging (DWI) revealed high-intensity areas around the trigonal
zone of the bilateral lateral ventricles, deep white matter in the parieto-occipital regions, and splenium of
the corpus callosum. This range was considerably wider than that exhibited by sequential MRI. She also had
severe spastic quadriplegia and mental retardation. Hypertonia and hyperreflexia were present in the trunk and
extremities. At the most recent follow-up visit at 7 years of age, she had no history of clinical epileptic events.
Early DWI is considered to be useful for evaluation of acute brain insults, even in the surviving co-twin of sIUFD.

Keywords: survivor of single intrauterine fetal death, transient hemodynamic fluctuation,
diffusion-weighted imaging, multicystic encephalomalacia
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PP-008
Lack of Serum Antineuronal Antibodies in Children With Autism

Hiiseyin Per', Fatih Kardas?, Sevgi Ozmen?, Selma Gékahmetoglu?, Mehmet Canpolat’, Ayse Kacar Bayram', Didem Behice Oztop?, Sefer
Kumandas', Hakan Gimds'

'Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Erciyes University, School of Medicine,

2Department of Pediatrics, Division of Pediatric Nutrition and Metabolism, Erciyes University, School of Medicine,

3Department of Child Psychiatry, Erciyes University, School of Medicine,

‘Department of Microbiology, Erciyes University, School of Medicine,

Autism is a severe neurodevelopmental disorder that is characterised by impairment in social communication,
imagination and social interaction.The aetilogyogy of autism is complex, but some studies suggest autoimmunity
to the central nervous system in the pathogenesis. The aim of this study is to investigate the positivity of
antineuronal antibodies such as glutamic acid decarboxylase (GAD-Abs), glutamate receptors (GluR), and
seven types of gangliosides levels in autistic children. Serum antineuronal antibodies were measured in 42
children (24 male, 18 female) with autism in comparison to 21 (13 male, 9 female) healthy-matched children
aged between 2-12 years. There was no seropositivity of antineuronal antibodies in either of the groups.
In conclusion, there is no evidence to support an association between autism and positivity of antibodies against
GAD, glutamate receptor, and gangliosides.

Keywords: Autism, antineuronal antibodies, GAD-glutamate receptor-gangliosides antibodies, autoimmunity

PP-009

Angiography-Positive Primary Central Nervous System Vasculitic
Infarct With Elevated Factor VIl in A Patient With Focal Epileptic
Seizure: A Case Report

Mehmet Canpolat’, Ayse Kagar Bayram', Hakan Guimds', Hlseyin Per’, Ziibeyde Giindiiz?, Tiirkan Patiroglu’, Halil Donmez*, Sefer Kumandasg'
'Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY

2Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatric Rheumatology, Kayseri, TURKEY

3Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Hematology and Oncology, Kayseri, TURKEY

“Erciyes University Medical Faculty, Department of Radiology, Kayseri, TURKEY

INTRODUCTION AND AIM: Childhood primary central nervous system (CNS) vasculitis may give rise to very
different symptoms and findings. These frequently take the form of focal or diffuse neurological deficit and/
or psychiatric symptoms. Factor VIII elevation is known to be associated with vascular obstruction. This report
describes the clinical and radiological characteristics and therapeutic approaches adopted in a case of primary
CNS vasculitic infarct with Factor VIl elevation.

CASE: A 10-year-old girl presented to our hospital with left focal seizure. Apart from exchange transfusion
performed in the neonatal period, her history was unremarkable. Muscle strength in the upper and lower left
extremity was 4/5 at physical examination. Neurological examination was otherwise normal. At cranial MR
angiography, the A1 segment of the anterior cerebral arteries and right middle cerebral artery was thinner
compared to the left and the contours were irregular. These findings indicated vasculitic infarct. The patient was
started on pulse methyl prednisolone and clexane therapy. Tests directed toward the etiology determined Factor
VIII elevation. The neurological deficit improved at follow-up 1 month later and seizures were under control.
The patient is still receiving maintenance steroid, clexane and antiepileptic therapy. In conclusion, we would
emphasize the importance of early diagnosis and prompt treatment in preventing potential sequelae in cases of
childhood CNS vasculitic infarct and the need to investigate factors increasing risk of thrombosis in such patients.

Keywords: Epilepsy, central nervous system, vasculitic infarct, child.
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PP-010
Role of Mean Platelet Volume and Platelet Distribution in
Diagnosis of childhood Febrile Seizure

Murat Ozkale', ilknur Erol?, Yasemin Ozkale', Semra Saygi?
'Baskent University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Adana Teaching and Medical Research Center, Adana, Turkey
2Baskent University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Neurology Division, Adana Teaching and Medical Research Center,

Adana, Turkey

OBJECTIVES: Mean platelet volume (MPV) reflects the platelet size and the rate of platelet production in bone
marrow, and itmay be used asanindicator of plateletactivation and severity ofinflammation. Another marker of the
platelet activation is platelet distribution width (PDW) which shows the variability in platelet sizes. The role of MPV
and PDW as an inflammatory marker has been previously demonstrated invarious diseases. The aim of this study
was to evaluate whether MPV and PDW could be used as an early indicators for the diagnosis of febrile seizure (FS).
MATERIALS AND METHODS: This prospective study enrolled 40 children who presented
with febrile seizures and 30 children who presented with a febrile illness without seizures.
Complete blood count were measured both from the febrile seizure and control groups
within 1 h after seizure or febrile period and repeated 1 month thereafter in the both group.
RESULTS: Mean ages of children in the febrile seizure and control groups were 2.2+1.1 years and 2.4+1.4
years, respectively with a similar age distribution. There was no significant difference in MPV and PDW
between the febrile seizure and control groups within 1 h after and at 1 month after a febrile period. The
difference between MPV and PDW in seizure group obtained 1Th and 1 month after the seizure was also not
statistically significant. Similarly there were no statistically significant differences in comparisons of MPV
and PDW between children with febrile illness without seizures 1Th and 1 month after the febrile period.
CONCLUSIONS : To our knowledge, this is the first prospective study which measures the MPV and PDW values in
children with FS. Our findings suggest that MPV and PDW may not be an early indicators for the diagnosis of FS.

Keywords: Mean platelet volume, platelet distribution width, febrile seizure

PP-011
Inflammationand Anemiain Simplefebrile Seizures and Complex
Febrile Seizures

Ipek Polat, Pakize Karaoglu, Miige Ayanoglu, Ulug Yis, Semra Ayse Hiz
Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir

Febrile seizures (FS) are the most common seizure disorder. The predictive factors remain unknown.
Iron deficiency and proinflammatory signals are found to be associated with FS. Induction of cytokines
in brain is thought to be related to oxidative stres caused by changes in iron metabolism under acute
phase conditions and may lead development of FS. Periferal blood leukocytes (neutrophils, lymphocytes,
neutrophil/lymphocyte ratio-N/L, platelet/lymphocyte-P/L ratio) are widely being used in febrile illnesses.
Platelet function and activation marker MPV and C-reactive protein is well known marker of inflammation.
In this study we aimed to investigate the relationship between the seizure type (complexFS vs simpleFS)
and anemia, inflammation. We investigated Hb, Htc, MCV, MCHC, RDW levels to find out anemia and white
blood cell count, neutrophil, lymphocyte count, N/L ratio, P/L ratio, MPV, CRP to find out inflammation.
During the study, 66 children (mean age; 25.8 months) with FS were evaluated with 32(%48) displaying simpleFS
and 34(%52) exhibiting complexFS. There was no significant difference regarding age, gender, gestational age,
birth weight, family history of epilepsy and febrile convulsion between the two groups. The mean levels of Hb, Htc,
MVC, RDW, MCHC, MPV, CRP, P/L ratio were similar in both groups. The simpleFS group has %56.94 (+18.02) mean
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neutrophil count, 2.71 (£2.65) mean N/L ratio and complexFS group patients has 67.28 (£13.96) mean neutrophil
count, 4.45 (+4.09) mean N/L ratio. The mean neutrophil countand N/L ratio were significantly higherin complexFS
patients (p 0.009, p 0.043) The mean lymphocyte levels were significantly lower in complexFS cases (p0.010).
Ourinvestigation showed that complexFS is related to more inflammatory status. We aimed to evaluate neutrophil,
lymphocytelevels,N/LandP/LratioasaninflammatorymarkerforthedifferentialdiagnosisofcomplexFSandsimpleFS.

Keywords: anemia,inflammation, simple complex febrile seizure

PP-012
Hippocampal Malrotation: Is It Epileptogenic?

Pinar Gengpinar', Kamil Karaali2, Senay Haspolat!, Ozgiir Duman'’
'Akdeniz University Department of Pediatric Neurology

2Akdeniz University Department of Radiology

INTRODUCTION: Hippocampal malrotation (HIMAL) defined as an incomplete rotation of
the hippocampus with normal intensity on MR imaging. The relationship between HIMAL
and temporal lobe epilepsy (TLE) is not clear. The aim of this study is the evaluation of clinical,
electroencephalographically (EEG), and radiological features of the patients with pure HIMAL
METHOD:Thepatients,whohavevarioussymptomssuchasheadache,seizuresandsyncopewithHIMAL,wereenrolled.
RESULTS: We evaluated 25 patients with HIMAL without other brain anomalies. Of the patients, malrotation
was left sided in the eighteen (84%), right sided in two (8%) and bilateral in the two (8%) patients. The most
affected part was the body (n=15/2, left/right) of hippocampus. The internal structure of the hippocampus
was normal and no pathological high signal was present on T2- weighted images in all cases. Twenty of the
patients (80%) had convulsions. Sixteen (80%) of them had generalized seizures and four (20%) of them had
focal. EEG was evaluated in 24 (96%) patients. Ten of them were normal (41%) and fourteen (59%) of them
were abnormal. There was focal epileptic abnormality on EEG in eleven patients. Other presenting symptoms
were headache (n=2), syncope (n=1), tic disorder (n=1) and autism (n=1). No association was found between
the seizure types, the epileptic focus in the EEG, the mental status and the position of the fornix, the size of
temporal lobe, the angle of affected hippocampus and particular configuration of the temporal horn.
CONCLUSION:Themajorityofourcases(80%)withHIMALhadconvulsions.Theoccurrenceof HIMALinthiscohortmay
beassociatedwiththehypothesisthatepilepsyismorelikelytooccurinbrainswithapredispositiontoseizure.Although
there is no clear correlation between HIMAL and epilepsy, HIMAL should be considered in the evaluation the MRI.

Keywords: HIMAL, hippocampal malrotation, epilepsy, childhood
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PP-013
Etiology in Early Onset Epileptic Encephalopathy: Experience of
One Tertiary Centre

Niltfer Eldes Hacifazlioglu, Giilten Thomas, Dilsad Tiirkdogan
Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dali istanbul

AIM: Epileptic encephalopathies are a group of diseases presenting with intractable seizures characterized
by multiple interictal and ictal EEG findings in addition to developmental regression and behavioural
problems. We discussed etiologic classification of our patients with epileptic encephalopathy.
MATERIAL-METHODS:Patientsreferredtoourdepartmentwereincludedinthisstudy.Allpatientswere categorised
by etiology based on the latest International League Against Epilepsy (ILAE) 2011 classification. All patients had
gone under basic metabolic tests (blood biochemistry, TANDEM-MS, blood-urine aminoacids, urine organic
asids, blood lactate and CSF lactate, pyruvate, glucose and aminoacids), chromosome analysis and cranial MRI.
RESULTS: There were 106 patients included in this study (59 male, 47 female). Mean age of seizure onset was
3.5 months (1 day - 3 years). There were 23 patients (21.6%) with idiopathic epileptic encephalopathy. Of the
remaining 83 patients who were in the symptomatic group (78.4%), 4 had neurodevelopmental anomalies (4.8%),
2 had Dravet Syndrome (2.4%) with proved SCN1A gene mutations, 2 had Dravet Syndrome clinically but SCNTA
mutations were found to be negative (2.4%). 17 patients were considered to be genetic (20.4%) with positive family
history of epileptic seizures of the same kind or with prominent dysmorphic features (chromosomal analysis were
normal and FISH array performed on 3 patients were inconclusive), 2 patients had nonketotic hyperglycinemia
(2.4%). 56 patients had hypoxic ischemic encephalopathy (67.4%) diagnosed by perinatal history or / and MRI.
CONCLUSION:The etiology of epileptic encephalopathy in our study group is overwhelmingly related to hypoxic-
ischemic encephalopathy. The lack of detection of genes associated with early onset epileptic encephalopathy is
the limitation of the study. However even in the literature the genetic defects have been detected in only up to
5% of all patients.

Keywords: Etiology, early, epilepsy,encephalopathy

PP-014

Influence of Clinical and Laboratory Features on Long Term
Outcome of Nonketotic Hyperglycinemia: Evaluation of Thirty-
Four Patients

Fatih Kardas', Mehmet Canpolat? Hiiseyin Per?, Pembe Soylu Ustkoyuncu', Hakan Giimiis?, Tamer Giines?, Songiil Gékay', Ayse Kacar
Bayram?, Sefer Kumandas?, Mustafa Kendirci'

'Erciyes University, Medical Faculty, Deparment of Pediatric Nutrition and Metabolism, Kayseri, Turkey

2Erciyes University, Medical Faculty, Deparment of Pediatric Neurology, Kayseri, Turkey

3Erciyes University, Medical Faculty, Deparment of Neanatology, Kayseri, Turkey

OBJECTIVE: Nonketotic hyperglycinemia is a rare autosomal recessive metabolic disorder affecting
the degradation of glycine. A defect in the glycine cleavage enzyme system results elevation of glycine
in the body fluids and brain that leads glycine induced encephalopathy with ensuing poor outcome.
METHODS: In this study, we examined the clinical, radiologic, biochemical features and therapeutic
approach of 34 patients. The factors which affect the long term otcome were evaluated.
RESULTS: Nineteen of the patients were male and fiveteen were female. In this study, 80% of the patients were
admitted in the first 5 days, and the 20% of them were admitted in the neonatal period. The admission complaints
were; seizures, hypotonia, poor feeding, hiccups, and lethargy. Nonketotic hyperglycinemia was suspected
clinically then CSF and plasma concentrations were analysed. The worst clinical outcome was associated with the
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severity of the seizures, respiratory depression, increased ratio of CSF and plasma glycine levels, early onset of
the disease and the spasticity, and corpus callosum hypoplasia. Therapeutic approach was same in all patients.
CONCLUSION: Nonketotic hyperglycinemia should be considered in patients with intractable seizures, hiccups
and lethargy. The parameters determined in this study may facilitate prediction of the long term outcome The
long term outcome is poor with current therapeutic modalities.

Keywords: Nonketotic hyperglycinemia, encephalopathy, child.

PP-015
Thiamine Metabolism Dysfunction Syndrome-4 (Bilateral Striatal
Degeneration and Progressive Polyneuropathy Type); Case Series

Mehmet Canpolat!, Hakan Giimds', Fatih Kardag?, Ayse Kacar Bayram', Selim Doganay?, Sefer Kumandas', Hiseyin Per', A. Okay Caglayan*
'Erciyes University, Medical Faculty, Deparment of Pediatric Neurology, Kayseri, Turkey

2Erciyes University, Medical Faculty, Deparment of Pediatric Nutrition and Metabolism, Kayseri, Turkey

3Erciyes University, Medical Faculty, Deparment of Pediatric Radiology, Kayseri, Turkey

‘Department of Neurosurgery; Department of Neurobiology; Department of Genetics, Center for Human Genetics and Genomics and
Program on Neurogenetics, Yale School of Medicine, New Haven, CT, USA; Department of Medical Genetics, Kayseri Education and

Research Hospital, Kayseri, Turkey.

Thiamine metabolism dysfunction syndrome-4 (THMD4 ) is an autosomal recessive metabolic disorder
characterized by childhood onset of episodic encephalopathy, often associated with a febrile illness, and
causing transient neurologic dysfunction. Affected individuals also develop a slowly progressive axonal
polyneuropathy beginning in childhood. Brain imaging during the acute episodes shows lesions consistent with
bilateral striatal degeneration or necrosis. Three patients, aged 11-16 years, suffered from recurrent episodes
of flaccid paralysis and encephalopathy associated with bilateral striatal necrosis and chronic progressive
polyneuropathy. Using homozygosity mapping, a pathogenic missense mutation in the SLC25A19 gene that
encodes the mitochondrial thiamine pyrophosphate transporter was identified. Determination of the SLC25A19
sequence should be considered in patients with bilateral striatal necrosis and progressive polyneuropathy.

Keywords: Striatal necrosis, encephalopathy, chronic progressive polyneuropathy, child.

PP-016
Atypical Presentations of Pyridoxine Dependent Epilepsy

Hande Tekin, Sanem Yilmaz, Giil Serdaroglu, Hasan Tekgil, Sarenur Gokben
Ege University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Child Neurology, lzmir, Turkey

INTRODUCTION: Pyridoxine dependent epilepsy (PDE) is an autosomal recessive epileptic encephalopathy
characterized by a therapeutic response to pharmacological dosages of vitamin B6 and resistance to conventional
antiepileptic treatment. In the classical form, the interval for the recurrence of seizures is usually 1-51 days after
cessation of pyridoxine. Atypical PRESENTATIONS may be seenin 1/3 of the cases with PDE. These include late onset
of seizures, initial response to common anticonvulsants, response to extremely low doses of pyridoxine, seizure free
periodlongerthanthreemonthsafterthecessationofpyridoxine.Weaimedto presenttwo patientswithatypical PDE.
Case 1: He was born at term after uneventful pregnancy to non-consanguinous parents. Hipcup-like
seizures started at the third day and after metabolic screening cerebrospinal fluid glycine/ plasma glycine
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ratio was found 0,32 in another center. He was treated as nonketotic hyperglycinemia and antiepileptic
agents except pyridoxine were given. At the end of 115-days seizure-free period, he had status epilepticus.
Neurometabolic and genetic tests were repeated and p.r110 (c.328c> T) / IVS17-1G> T (c.1566-1G>
T) compound heterozygous mutations detected in ALDH7A1 gene, and started pyridoxine therapy.
Case 2: He was born at term after uneventful pregnancy to consanguinous parents (first degree
cousins). Seizures began at the first day of life and were treated with phenobarbital and pyridoxine.
After eight days seizures recurred and pyridoxine was given again. He had infantile spasms even
after pyridoxine. Atypically, seizures stopped with pyridoxine at the day of 35 and did not repeat
again. In exon 9, homozygous c.781 A> G (R261G) mutation at ALDH7A1 gene was detected.
CONCLUSION: In case of unclear response and atypical clinical signs, treatment with oral/enteral pyridoxine
should be continued until pyridoxine dependent epilepsy is excluded by negative biochemical or genetic testing.

Keywords: B6 vitamin, seizure, neonatal

PP-017
Biotinidase Deficiency and Epilepsy; Two Case Reports

Jithangi Wanigasinghe', Lesley Gunarathne?
'University of Colombo
’Lady Ridgeway Hospital, Colombo

Biotinidase deficiency present in neonatal or early infancy with florid epilepsy. Two cases of
Biotinidase deficiency with less severe epilepsy but other supportive clinical features is reported.
Case 1

A 6- week old was admitted with tonic seizures affecting both upper limbs lasting about 30 seconds.
They were few in number and responded to a moderate dose of Sodium Valproate. However, the initial
EEGs suggested a burst suppression pattern. Although the seizures settled, the baby was had features of
encephalopathy with minimal activity, excessive sleepiness. There was a marked developmental lag. He
developed tachypnea and was detected to have metabolic acidosis with normal anion gap. Amonia was
normal. there was an erythmatous rash on the scalp and groins. The Guthrie card screening showed low
biotinidase levels. Confirmed low biotinidase enzyme assay, He was commenced on biotin. Immediate
response by form of disappearance of encephalopathic behaviour, improvement of seborrheaic dermatitis,
visual responsiveness. At 3-months review was seizure free with good progress in development.
Case 2

An 8- week old baby presented with focal seizures manifesting as right arm extension and bilateral
convulsive movements. These occurred as small clusters every one to two weeks. EEG was normal.
Seizures responded to Topiramate and leveteracetam. The baby was noted to be drowsy most of the
day. Two severe respiratory tract infections occurred during the next two months. He was noted to have
single epileptic spasms. EEG was hypsarrhythmic. These dramatically responded to oral prednisolone.
Examination revealed only a microcephaly. Investigations revealed normal blood gas, ammonia levels. CT
brain showed increased extra axial space with patchy hypodense areas in deep white matter. Biotinidase
enzyme level estimation was rather low. Improvement of drowsiness and activity was noted with treatment.
SUMMARY : We report two cases of biotinidase deficiency presenting in early infancy with encephalopathy
without florid seizures.

Keywords: Biotinidase deficiency, epileptic encephalopathy
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PP-018

Pyridoxine Dependent Epilepsy That Presented With Status
Epilepticus in School-Aged-Child: Case Report With A New
Mutation

Muhammet Giiltekin Kutluk', Omer Bektas?, Pelin Demirkaynak Albayrak’, Serap Tiras Teber', Giilhis Deda'
'Ankara University, Pediatric Neurology, Ankara, Turkey
’Department of Pediatric Neurology,, Ankara Pediatric Health and Diseases Hematology Oncology Training and Research Hospital,

Ankara, Turkey

Pyridoxine dependent epilepsy (PDE, OMIM: #266100) is a rare autosomal ressesive disorder. It is controlled
only after the administration of daily use of pharmacologic doses of vitamin B6. Here in we presented a case
with pridoksin dependent epilepsy who admitted with status epilepticus in the age of 17 years and who was
identified by a novel gene mutation [p.R110X(c.328C>T)/p.Y150x(c.450T>G) (compound heterozygous)].
17-year-old girl was admitted to another hospital because of convulsive status epilepticus. At two days old,she
had focal clonic convulsions and they were unresponsive to phenobarbital, carbamazepine and clonozepam but
responsive to pyridoxine. The patient had pyridoxine treatment with phenytoin until the age of 17 and she didn’t
have any seizure until 3 days before admission to our hospital. She stopped to receive her drugs because of acute
gastroenteritis. The patient refered our clinic with vomiting, generalized tonic-clonic seizures and somnolence.
The patient’s seizures was unresponsive to phenobarbital, phenytoin, valproic asid, levetiracetam loading and
maintenance therapy. The patient was followed in the intensive care unit (ICU); although burst-suppression
was provided with propofol and tiopental, she still had seizures then pyridoxine was given and seizures ceased
immediately. R110X(c.328C>T)/p.Y150x(c.450T>G) (compound heterozygous) mutation detected in patient’s
analysis of gene being considered PDE. The patient was discharged from ICU and valproic acide and phenytoin
therapy was discontinued, the therapy continued with pyridoxine 100mg daily dose and levetiracetam.
Previously in the studies showed that p.R110X(c.328C>T) mutation has been already the cause of PDE. In
our patient another mutation p.Y150x(c.450T>G) was detected additionally. This is a new mutation which
probably is the cause of PDE because it causes stop codon and reduce the function of protein. With this
patient, we defined a new mutation of PDE in this school-aged-child who presented with status epilepticus.

Keywords: Pyridoxine dependent epilepsy; new mutation; Child
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Leigh Syndrome Presented With Encephalopathy and Status
Epilepticus

Hatice Gamze Poyrazoglu', Alper Ozcan?, Ayse Betiil Ergiil, Alev Arslan Kiziltas?, Ummiigiilsiim Giimiis*, Mahmutcan Serbetci?, Yasemin
Altuner Torun®

'Department of pediatrics,division of pediatric Neurology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

2Department of pediatrics, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

3Department of pediatrics,division of pediatric cardiology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

“Department of Radiology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

*Department of Pediatrics,Division Of Pediatric Hematology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

INTRODUCTION: Leigh syndrome is a heterogeneous neurological disease, resulting from a disorder in the
respiratory chain production of adenosine triphosphate within the mitochondria of affected cells.
The pathological findings are symmetric necrotic lesions with demyelination, vasculer proliferation, and
gliosis in the basal ganglia, diencepholon, and brainstem. Here we reported 4,5 vyears old
patient who presented acute necrotizing encephalopathy.
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CASE: A 4.5 years old boy admitted emergency unite with fever, seizure, drowsiness. He had fever, vomitting
and diarrhea for three days and drowsiness at last two days. Physical examination body temperature was
38.2°C, heart rate was 130 per minute, the conscious was drowsiness, he had eye opening at painful stimulant,
pupils were myotic and isocoric, light reflex +/+, DTR +/+. Resistant seizeures were get under control with
midazolam, diphenylhydantoin sodium, levetirasetam and clobazom. Cephtriaxon, ascylovir, oseltamivir,
claritromisina treatment was applied for enfection suspicion. He was entubated and mechanical ventilation
support started due to severe respiratory distress. Herpes simplex virus PCR test was negative at cerebrospinal
fluid. Mycoplasma and lyme serology were negative. Pathological signal increase was determined at both
nucleus caudatus, putamen and thalamic regions with cranial MRI. MRI spectroscopy showed increased
and inverted lactate peak at brainstem, white matter and basal ganglia. These findigs were similar like
Leigh syndrome findings. Matebolical study (Tandem, urine and plasm amimo acid profile, urine organic
ascid profile, pyrivate and ammonium were normal, cerebrospinal liquid lactate was 34 mg/dl). No cell was
observed at CSF, protein was 80 mg/dl. L.carnithine, thiamine, biotine, coenzim Q treatment was added.
DISCUSSION: In this case report we want to emphasize that as most of the patients with
metabolic disease apply the physician with sepsis and encephalopaty clinical findings,
mitochondrial diseases should be remember at such «cases with nonspecifical findings.

Keywords: Leigh syndrome, Encephalopathy, Status Epilepticus,

PP-020
Early Diagnosed Lafora Disease: CASE REPORT

Gamze Hatice Poyrazoglu', Binnaz Celik?, Alev Arslan Kiziltas?, Ozge Meral?, Cansu Demirel?, Yasemin Altuner Torun*
'Department of pediatrics,division of pediatric Neurology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey
2Department of pediatrics, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

3Department of pediatrics,division of pediatric cardiology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey
“‘Department of pediatrics,division of pediatric hematology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

Lafora disease (LD) is a rare, autosomal recessive form of progressive myoclonic epilepsy and characterized
by a severe course. Both of EPM2A and EPM2B genes are responsible mutations. In this report LD diagnosis
was based on the typical clinical picture, polyglucocan inclusions in skin biopsy and with the molecular
genetic findings. We described an interesting patient who diagnosed Lafora disease at the first seizure.
CASE REPORT: Sixteen year-old male was admitted to our clinic with visual aura followed by generalized tonic-
clonic seizures. He has no seizure up to now. His initial neurological examination and routine laboratory tests were
normal. Cranial MRI was also normal. Electroencephalography (EEG) showed spike-multispike wave discharge.
There was a relationship between parents. In addition, his elderly brother had seizure history at the same age
and were diagnosed intractable epilepsy and neurodegenerative disease. After two years he dead.Therefore,
we suggested the diagnosis of hereditary progressive myoclonus epilepsy. Lafora bodies were observed in the
axillary skin biopsy. A mutation of NHLRC1 gene (homozygous ¢.199 G> T(p.E67X) was identified. Initially, he
medicated with valproic acid treatment (1500 mg /day). There was a significant decrease in his seizures, but
visual symptoms were continued. Hence, zonisamide was added and after six months seizures were disappeared.
DISCUSSION: Lafora disease is characterized as progressive myoclonic epilepsy and neurodegenerative
symptoms. Therefore, early recognization is difficult. When we diagnose epilepsy then we should screen and
questionarie family members for seizure history.index case history is crucial for early diagnose especially at
progressive diseases like Lafora.

Keywords: Lafora disease, progressive myoclonic epilepsy, genetic disorder
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PP-021
A Case With Rare Disorder: Guaninine Triphosphate
Cyclohydrolase Deficiency

Aynur Kiiciikcongar', Ozlem Ozdemir?, Arzu Ekici?
'Department of Pediatric Metabolism

2Department of Pediatric Neurology

INTRODUCTION: Guaninine triphosphate (GTP)-cyclohydrolase (CH) deficiency presents with a wide
spectrum of dopa-responsive movement disorders. GTP-CH is the enzyme for the synthesis of
tetrahydrobiopterin, which is the cofactor of phenylalanine, tyrosin, tyrptophan hydroxylases.
Therefore, in  GTP-CH deficiency is being affected dopamin, catecolamines, seratonin
biosynthesis. Recently, the clinical phenotype was expanded to include psychiatric manifestations, such as
depression,  anxiety,  obsessive-compulsive  disorder, and sleep  disturbances;  neurologic
manifestations such as seizures, abnormal-coreiform movements, and dystonia; cardiovascular
autonomic  control manifestations such as termoregulation disturbances, heart rate-blood
pressure disregulations. Here, we discussed a case with GTP-CH deficiency.
CASE: The 24 months old boy was born at term after a normal pregnancy without postnatal
problems. His neurodevelopmental milestones were normal until at age of 12 months old. After that
he developed seizures, coreiform movements, termoregulation and sleep disturbances. Metabolic
screening tests and brain magnetic resonance images were normal. Cerebrospinal fluid (CSF) studies
were examined. The level of neopterin 3 nmol/l (5-53), homovalinic acid 346 nmol/l (364-870),
tetrahiodrobiopterin <2 nmol/l (20-61). These results were suitable with GTP-CH deficiency. We
started L-Dopa, seratonin, tetrahydrobiopterin, melatonin. At the first months of this therapy, the
abnormal movements and seizures decreased, termoregulation and sleep disturbances improved.
CONCLUSION: The awareness about neurometabolic diseases should be increased in patients whose
have abnormal movements and autonomic controls since some conditions can be treatable.

Keywords: Guaninine triphosphate cyclohydrolase deficiency, epilepsy, movement disorders

PP-022
An Atypical Clinical Presentation of Tangier Disease, A Rare
Cause of Neuropathy: A Case Report
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Tangier disease is a very rare autosomal recessive inherited disorder characterized by markedly reduced high-
density lipoprotein (HDL) levels, characteristic large, yellow-orange tonsils, and enlarged liver, spleen and lymph
nodes. It is caused by mutations in the ABCA1 gene. The biochemical signs of this condition are plasma HDL
concentrations less than 5 mg/dL, and normal or high plasma triglycerides. Nearly all the children affected by
Tangier disease have been identified on the basis of large, yellow-orange tonsils, while half of the adult patients
affected by Tangier disease came to medical attention because of neuropathy symptoms. This study presents
two cases of Tangier disease, one presenting with clinical neuropathy, the other asymptomatic. A 16-year-old girl
presented with weakness and limping in the left foot. Her history revealed that she had presented with similar
symptoms at the age of 13 and has been diagnosed on the basis of tests with peripheral neuropathy. Physical
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examination revealed muscular atrophy in the upper extremities and trigger finger and pes cavus deformity in
the right lower extremity. No DTRs were detected. Motor-sensory neuropathy findings were determined at EMG,
HDL cholesterol was <5 mg/dL and mutation was identified in the ABCA1 gene. Tangier disease was diagnosed
on the basis of the current findings. HDL cholesterol <5 mg/dL and mutation in the ABCA1 gene were determined
in her 5-year-old sister, with normal general and neurological examination findings, at family screening, and the
patient was diagnosed with Tangier disease. The patients were started on a 20% lipid, 65% carbohydrate and 15%
protein diet and placed under observation. In conclusion, the purpose of this vase report is to emphasize the
need to bear Tangier disease in mind in patients presenting with clinical neuropathy with HDL cholesterol <5 mg/
dL but with no other clinical findings of the disease.

Keywords: Neuropathy, Tangier disease, Child.
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Rosiglitazone inhibits Epileptiform Discharges induced by
Magnesium-Free Medium in Hippocampal Slices and Protects
Hippocampal Neurons From NMDA Excitotoxicity
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'Department of Pediatrics, Taipei Tzu Chi General Hospital, New Taipei City, Taiwan.

2Institute of Zoology and College of Life Science; National Taiwan University; Taipei
3Departments of Pediatrics, E-Da Hospital and I-Shou University, Kaohsiung, Taiwan

Temporal lobe epilepsy (TLE) is the most common type of partial-onset epilepsies. In drug-resistant TLE, changes in
glutamate levels and neuronal glutamate receptors are reported to be possible mechanisms. Mg2+-free medium
induces ictal and interictal-like epileptiform discharges in CA1, CA3, entorhinal cortex in hippocampal slice
preparations, which can be regarded as an in vitro model of temporal lobe epilepsy and is N-methyl-D-aspartate
(NMDA)-facilitated. Peroxisomal proliferators-activated receptor y (PPARYy) is a nuclear hormone receptor. Its
agonist rosiglitazone had neuroprotection in hippocampal neurons after pilocarpine-induced seizures. In our
study, application of 10uM rosiglitazone can significantly suppressed 65% epileptiform discharges induced by
Mg2+-free medium in CA1 neurons. Pretreating PPARy antagonist GW9662 cannot occlude the anti-convulsive
effect from 10uM rosiglitazone. Application of rosiglitazone cannot alter synaptic transmission in CA1-Schaffer
collateral pathway, which is transmitted from a-amino-3-hydroxy-5-methyl-4-isoxazolepropionic acid (AMPA)
receptor. The augmented synaptic transmission from Mg2+-free medium can be suppressed significantly by
rosiglitazone perfusion in 1 and 10uM. Also, rosiglitazone can protect cultured hippocampal slices from NMDA-
induced excitotoxicity. The neuroprotection from 10uM rosiglitazone cannot be blocked by concomitant
GW9662 treatment. In conclusion, rosiglitazone could suppress NMDA-facilitated epileptiform dicharges and
protect hippocampal slice from NMDA excitotoxicity. Rosiglitazone could be a potential agent to treat patients
with temporal lobe epilepsy.

Keywords: Rosiglitazone, temporal lobe seizure, PPARgamma
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PP-024
Gastrodin Failed to Suppress Temporal Lobe Seizure in Vitro and
in Vivo

Wong Shi Bing', Wei Shuhao?
'Department of Pediatrics, Buddhist Taipei Tzu Chi General Hospital, New Taipei City, Taiwan.
2Departments of Pediatrics, E-Da Hospital and I-Shou University, Kaohsiung, Taiwan

Tian ma is an ancient Chinese herbal medicine that has been suggested to be effective as an anticonvulsant,
analgesic, and sedative effect against vertigo, general paralysis, epilepsy, and tetanus. The main constituent,
Gastrodin, was beneficial to various CNS disorders, such as Alzheimer’s disease, Parkinson’s disease, hypoxia-
induced toxicity and cocaine-induced seizures. It could abolish hypoxia, glutamate and N-methyl-D-aspartate
(NMDA) receptor-induced toxicity in primary cultures of rat cortical neurons. It also reduced seizure severity
in seizure-sensitive gerbils by suppression ofy-aminobutyric acid (GABA) metabolism. These features make
gastrodin to be a potential anti-convulsant. In this study, gastrodin was applied to in vivo and in vitro temporal
lobe seizures. In vivo, Gastrodin cannot prevent seizures induced by pilocarpine, even accelerated seizure attack.
The time spans from pilocarpine injection to Racine 5 seizure for rats in Gastrodin and DMSO groups were 23.2 +
3.2.and 35.3 + 3.1 mins, respectively (p=0.051). Mortality rate was similar to rats treating with Gastrodin (60%) or
DMSO (75%). For those survivors, significant cell loss at hippocampal CA1 and CA3 were noted in both Gastrodin
and DMSO groups. In vitro, Gastrodin cannot suppress epileptiform discharges over hippocampal CA3 pyramidal
cells induced by Mg2+-free medium. Gastrodin in 25uM and 200 puM increased spike frequency to 151% and
108% compared with baseline, respectively. Gastrodin also could not change the slope of excitatory post-synaptic
potentials (EPSP) in Schaffer collateral, which is supposed to be AMPA-mediated. But Gastrodin in 25, 100 and 200
UM suppressed NMDA excitotoxicity over hippocampal slice culture significantly. In this study, Gastrodin had no
direct effects on seizures in vitro and in vivo. It showed no effects on NMDA and AMPA transmission. But it could
suppress NMDA excitotoxicity on hippocampal slice culture. We need more experiments for the mechanism of
neuroprotection for Gastrodin.

Keywords: gastrodin, temporal lobe seizure, NMDA, neuroprotection

PP-025
Anticonvulsants Decreased Bone Density in Epilepsy Patients
during Early Infancy

Po Ching Chou, Lung Chang Lin, Rei Cheng Yang
Division of Pediatric Neurology, Departments of Pediatrics, Kaohsiung Medical University Hospital, Taiwan

BACKGROUND AND OBJECTIVES: Epilepsy is a common neurological disease in children and most of the
patients require long-term anticonvulsants. Anticonvulsant-induced osteopenia had been widely reported in
adult patients. It has been reported that risk of fractures in children with epilepsy is over five times greater than
the general population. In pediatric epileptic patients, the effect of anticonvulsants on bone health is still unclear.
METHODS: We analyzed the pediatric patients with newly diagnosed epilepsy in our hospital from
April, 2010 to March, 2012. Anticonvulsants were prescribed by experienced pediatric neurologists.
According to the ambulatory status, patients were divided by age- infant (< 12 months old, 10 patients)
and child (> 12 months old, 39 patients). Though a new, safe and portable tool- quantitative bone
ultrasound, bone density was evaluated before and after the treatment of anticonvulsants every 3
months. Relative values of bone density (speed of sound) and the presence of osteopenia (Z-score<-1)
were recorded. Our study aims to investigate the effects of AEDs to bone density in different age groups.
RESULTS: During 12-month follow-up, decreased speed of sound was detected in 7 patients (7/10, 70%) in infant
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group and 30 patients (30/39,76%) in child group. Of all the patient with decreased speed of sound, the percentage
of mono-therapy/combination therapy is 57% / 43% in infant group and 63% / 37% in child group. 50% patients
(5/10)ininfantgroupdeveloped osteopeniaandsignificantly (p=0.001) higherthanthatinchildgroup(10.2%,4/39).
DiSCUSSION: During infancy, the effect of Anticonvulsants on bone health in epilepsy patient was rarely reported.
Early diagnosis of low bone density is critical for the patients who may receive long-term AEDs. Quantitative
ultrasound provided a non-invasive method to evaluate the bone density status.

Keywords: anticonvulsants;epilepsy;bone density

PP-026
Status Epilepticus in the Pediatric Intensive Care Unit

Esra Serdaroglu’, Selman Kesici?, Bahadir Konuskan', Benan Bayrakgi?, Banu Anlar', Goknur Haliloglu', Guzide Turanli’, Haluk Topaloglu',
Meral Topgu', Dilek Yalnizoglu'

'Hacettepe University Children’s Hospital, Department of Pediatric Neurology

2Hacettepe University Children’s Hospital, Department of Pediatric Intensive Care

BACKGROUND: Status epilepticus (SE) is a medical emergency classified according to different
parameters. Approximately 15% of pediatric patients with a previous diagnosis of epilepsy have
at least one episode of convulsive SE (CSE).

AIM: We retrospectively analysed pediatric intensive care unit (PICU) admissions for status
epilepticus (SE) between 2012 -2013 in a tertiary referral center.

RESULTS: 20 children, aged 12 months to 17 years (median: 65 months) were admitted to the PICU with
24 episodes of SE. Male/female ratio was 13/7. Ictal EEG was recorded in 13 of 24 episodes, and other
than one, all episodes were convulsive. Eleven patients had a previous history of SE. Twelve patients had
symptomatic, 8 had cryptogenic causes. Etiological factors were; epilepsy (n= 4), cerebral malformation
(n= 2), encephalitis (n= 2), cardiac problems (n= 2), metabolic-mitochondrial diseases (n= 3), tumors (n= 3),
hypoxic-ischemic encephalopathy (n= 2), medication (tacrolimus) (n= 1), syndromic (Cornelia de Lange) (n= 1).
All our patients received iv benzodiazepam (diazepam/midazolam) as the first medication. Treatment
modalities included phenytoin (20/24), iv valproate (5/24), levetiracetam (3/24), midazolam infusion (23/24),
and general anesthesia (3/24). ACTH and IVlg were administered in 4, and 6 episodes, respectively. Patients
with epilepsy were maintained on their maintance antiseizure medications and adjustments were made.
Total length of hospital and PICU stay was, 2-117 days (median of 18 days), and 1-28 days (median: 3
days) respectively. Five patients needed ventilatory support for a duration of 1-22 days (median: 5 days).
One of our patients with a previous history of cryptogenic epilepsy, and SE died on the 15th day of PICU stay.
CONCLUSION: This study of 20 children reviewed the current management of SE in a patient group with a high
ratio of remote etiology and SE history. For standard diagnostic, treatment and management approaches, an
interactive teamwork is essential.

Keywords: status, intensive care, epilepsy
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PP-027
Non-Convulsive Status Epilepticus in Children and Response to
Steroids

Pratibha Singhi, Arushi Gahlot Saini, Jitendra Kumar Sahu, Naveen Sankhyan
Postgraduate Institute of Medical Education and Research, Chandigarh, India

OBJECTIVE:Non-convulsivestatusepilepticus (NCSE) hasbeendefinedasacognitiveorbehavioralchangethatlasts
for 30 minutes, with evidence of seizures on electroencephalogram (EEG) without significant clinical convulsions.
The treatment of NCSE is difficult and various anti-epileptic drugs have been used with variable outcomes.
AIM: To study the use of steroids in the treatment of children with NCSE.

MATERIALS-METHODS: Retrospective analysis of 22 episodes of NCSE in 18 children with underlying seizure
disorder who presented in NCSE. All the children had been evaluated clinically and with EEG. Diagnosis of NCSE
was made on the basis of continuous or nearly continuous EEG discharges in the absence of clinical convulsions.
RESULTS: Age ranged from 3 to 11 years; majority (62%) were males; 4 children had pre-existing epileptiform
encephalopathies. All had received a trial of 2-6 anti-epileptic drugs. Children presented with regression of
milestones, drowsiness, worsening of school performance, stereotypic movements, speech abnormalities
and subtle behavioral problems. The duration of symptoms ranged from 1 week to intermittent symptoms
for 4 years. EEG was diagnostic of NCSE. Neuroimaging showed cortical dysplasias (28%), old vascular
insult (28%), diffuse atrophy (11%), white-matter signal changes (11%) and normal in (22%). 4 children
had a second episode of NCSE. 19 episodes were treated with pulse intravenous methyl prednisolone
whereas 3 episodes of NCSE were treated with oral steroids. All episodes of NCSE responded to steroids.
CONCLUSION: Intravenous methyl prednisolone pulse therapy and oral steroids demonstrated consistently
favorable response and may be considered upfront while deciding therapy for NCSE in children.

Keywords: Non-convulsive status epilepticus, steroids, children, ESES

PP-028

A New Perspective for Ketogenic Diet;Mediterranean Style
Ketogenic Diet Effective Management Strategies for Lower
Complications

Orkide Giizel', Unsal Yilmaz', Nur Arslan?, Zeynep Akisin', Tansel Calik’
'Izmir Dr. Behcet Uz Children’s Hospital, TURKEY
2Dokuz Eylul University Pediatric Gastroenterology and Metabolism

We report the efficacy of the Mediterranean Style Ketogenic diet(KD) in refractory epilepsies
focusing on outcomes with regard to epilepsy syndromes and etiology in children with
refractory epilepsy. 200 consecutive children were retrospectively enrolled from 2012 to 2013
METHOD: The Mediterranean Style Ketogenic diet was initiated on an outpatient basis with dietary ratios
ranging from 2:1 to 4:1 fat to carbohydrate and protein.The hospital records of the
patients given KD due to resistant epilepsy in the pediatric neurology department
of our hospital between June 2012 and March 2013 were examined retrospectively.
All datas recorded as age, sex, diagnosis, seizure type, epilepsy syndrome, associated otism physical
activity, number of antiepileptic drugs(AED), previous ACTH treatment, period of KD therapy, KD rate
applied, Ig G, Ig A, Ig M,Selenium,Carnitine, fT3,fT4,TSH, Total cholesterol, Total cholesterol levels at least
1 week before KD and 1, 3,6,9,12 months after the therapy started. Moreover, in order to determine
the side effects of the treatment. We follow up the efficacy of the diet with blood ketone levels.
Patients closed followed by Endocrinology, Ophthalmology, Psychiatry, Cardiology, Physical
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Medicine and Rehabilitation departments for provide lower complications and solve immediately.
All datas recorded at 0,1,3,6,9,12,15 mounts.

RESULTS: Side effects were found lower than literature with close monitoring of KD by multidisiplinary
comprehension with different parameters.

CONCLUTION: Close monitoring of Mediterranean Style KD with multidisiplinary comprehension could be a new
challenge for lower complications rate.

Keywords: Ketogenic Diet,Mediterranean Style,Complications,Epilepsy

PP-029
Ketogenic Diet for Treatment of Late Onset Epileptic Spasms in
Childhood

Hian Tat Ongd', Jeannie En Ping Chiam', Karen Joo Li Lim?
'Khoo Teck Puat - National University Children’s Medical Institute, National University Hospital, Singapore
2Department of Pediatrics, Yong Loo Lin School of Medicine, National University of Singapore, Singapore

PURPOSE: To review the response to treatment using ketogenic diet (KD) for children
who had late-onset epileptic spasms during the course of their refractory epilepsy.
METHOD: We reviewed our cohort of pediatric patients, who were confirmed to have epileptic spasms
recorded during their video-EEG recordings, in a 3-year period from 2011 to 2013 inclusive. Epileptic spasms
are described as paroxysmal motor movements involving sudden flexion or extension predominantly of
axial and/or proximal limb muscles, outside the age of infantile spasms. The characteristic EEG pattern
consists of a generalized slow wave transient followed by fast rhythm or brief polyspikes of low amplitude
and diffused attenuation described as electrodecremental response. We obtained information regarding
the seizure control before and after the use of KD as a form of treatment for the refractory seizures.
RESULTS: We had 3 patients with late onset epileptic spasms recorded, with the characteristic EEG
patterns. All three patients had 2-5 spasms captured in the routine video-EEG study and had failed at
least 2 anti-epileptic drugs. They had moderate to severe global developmental delay and had West
Syndrome in infancy. One patient seizure reduction of more than 90% was achieved after 3 months in
1 patient, and after 18 months in another. The third patient had no clear benefit even after 1 year of KD.
CONCLUSION: In our small cohort, one out of three children who developed epileptic spasms in childhood had
good response to KD within 3 months and another after 1 year. Early consideration on the use of KD should be
explored for late-onset epileptic spasms in childhood

Keywords: ketogenic diet, epileptic spasms, refractory epilepsy
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PP-030
Ketogenic Dietary Therapy for Patients with Symptomatic
infantile Spasms

Tomohiro Kumada, Minoru Shibata, Fumihito Nozaki, Anri Hayashi, lkuko Hiejima, Mioko Mori, Tatsuya Fujii
Department of Pediatrics, Shiga Medical Center for Children, Shiga, Japan

OBJECTIVE: We  attempted to evaluate the efficacy, tolerability and side effects
of ketogenic dietary therapy for patients with symptomatic infantile spasms.
METHOD: We retrospectively investigated the data of patients with symptomatic infantile spasms who
were treated with ketogenic dietary therapy at our institute from 2007 to 2014. Those who
had shown spasms with hypsarrhythmia on the electroencephalography at the start of the
dietary therapy were enrolled. We evaluated the short-term efficacy after 3 months on the
dietary therapy. We also investigated the tolerability and side effects during this study period.
RESULTS: A total of 19 patients were enrolled. Enteral tube feeding was needed in 9 patients. The classical
ketogenic diet (CKD) wusing ketogenic milk (Meiji 817-B) with a ketogenic ratio of
3-4:1 was administered to 13 of the 19 patients, while the modified Atkins diet (MAD)
with  carbohydrate restriction to 10 g was administered to the remaining 6 patients.
The dietary therapy could not be continued beyond one month in only 1 patient. Excluding this dropout, the short-
term efficacy at 3 months was as follows: 4 individuals (CKD; 2, MAD; 2) showed excellent response (seizure-free),
3 (CKD; 3, MAD; 0) showed good response (>50% seizure reduction), and 11 patients showed <50% reduction.
The long-term tolerability was good; the median duration of the dietary therapy was 20 months. Four patients
remained on the dietary therapy for more than 2 years (24,41, 52, 67 months). Severe side effects that necessitated
discontinuation of the dietary therapy included severe acidosis in 2 patients and sleep disability in 1 patient. Two
patients showed severe weightloss (>10%),althoughanincrease of the calorieintake could improve their condition.
CONCLUSIONS: Ketogenic dietary therapy is efficacious and well-tolerated in patients with symptomatic infantile
spasms.

Keywords: ketogenic diet, infantile spasms, modified Atkins diet, classical ketogenic diet

PP-031
Treatment Options in Neonatal Epilepsy

Nana Kapanadze', Nana Khachapuridze?, Nana Geladze?, Sophia Bakhtadze*
'N. Kapanadze

2N. Khachapuridze

3N. Geladze

“S. Bakhtadze

BACKGROUND: Seizure is one of the most frequent neurological condition of neonatal period. Clinically
recognized seizures is around 2% in term neonates and around 5-13% of preterm ones. The pyridoxine
dependent epilepsy (PDE) is one of the more common vitamin-responsive encephalopathies in neonatal period
which can be caused by autosomal recessive defect of the antiquitin gene. Frequently it can
be unrecognized especially in the cases when genetic testing is impossible. Thus the
treatment with antiepileptic (AED) drug can be startederroneously.

The aim of our study was to compare the effect of the most commonly used AED Phenobarbital
with supplementation of Pyridoxine in neonates with seizures.

METHODS: We have investigated 35 (19 boys, 16 girls) neonates with early myoclonic encephalopathy
(EME). Electroencephalography (EEG) as well as quantitative analysis of pyridoxine in blood serum were
done in all neonates. Those with normal level of Pyridoxine were excluded from the study. The patients were
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divided into 2 groups. The first group (group 1) includes the neonates (20 patients) where Phenobarbital
with dosage of 40 mg/kg was used. The second group (group 2) (15 patients) were the neonates where oral
administration of Pyridoxine was tried.The EEG as well as was the frequency of the seizures were assesed
before- and within the first 14 days after the treatment was started. Data was analyzed by SPSS 10.0 ANOVA.
RESULTS: The patients treated with Phenobarbital showed improvement on EEG but reduction
of seizure frequency was not observed ((F (1.37)=223.69, MSE=114.735, p,0001).

In the group with Pyridoxine the improvement of both EEG and seizure frequency were
found (F (1.35)=218.32 MSE=107.235, p,0001).

CONCLUSIONS: Our results suggest that Pyridoxine deficiency is one of the most important cause of
neonatal seizures. In most cases the simple supplementation with Pyridoxine can be enough for the
complete cessation of seizures.

Keywords: epilepsy, pyridoxine, neonatal period

PP-032
Intravenous Levetiracetam for the Treatment of Seizures in Term
and Preterm Neonates

Pakize Karaoglu', Semra Ayse Hiz', Burcin iscan?, Ayse ipek Polat!, Miige Ayanoglu', Nuray Duman?, Ulug Yis'
'Department of Pediatric Neurology, Dokuz Eyliil University, izmir, Turkey
’Department of Neonatology, Dokuz Eyliil University, izmir, Turkey

PURPOSE: Seizures are the most frequent neurological disturbance in the neonatal period and there
are no evidence-based guidelines for treatment of neonatal seizures. Phenobarbital is still the first-line
drug despite the limited efficacy and the potential risks for the neurodevelopmental outcome. Off-label
drugs are increasingly being used for the control of neonatal seizures as first or second line treatment.
However, there is limited data about their safety and efficacy in this age group. Here we report a study
on the use of levetiracetam as second-line therapy in the treatment of seizures in term and preterm infants.
METHODS: We retrospectively analyzed data of the patients who suffered from seizures and treated with
levetiracetam during the neonatal period in Dokuz Eylul University neonatal intensive care unit between March
2011 and March 2014. Clinical data were obtained patient’s medical records. Progress notes of neonatologist
and pediatric neurologist, laboratory and radiologic test results, electroencephalography (EEG) recordings
were evaluated. Patient’s gender, gestational age, birth weight, type of delivery, semiology of seizures, etiology
of seizures, age at seizure onset, neurological examination, results of cranial imaging, antiepileptic drug
names and doses, response to treatment, adverse effects and examination during follow up visits were noted.
RESULTS: The study group consisted of 36 patients, 15 (41.7%) girls and 21 (58.3%) boys. Eight (22.2%) of the
infants were term and 28 (77.8%) of them were preterm. Mean gestational age was 30 = 5.72 weeks. Mean
dose of levetiracetam was 31.67 + 14.83 mg/kg/day. Response to treatment was determined clinically and
electrophysiologically. 25 (69.4%) patients were seizure free with levetiracetam treatment. Electroencephalography
recordings improved in 28 (77.8%) of the patients after levetiracetam. No severe adverse effects were observed.
DISCUSSION: Our data suggests that levetiracetam may be a safe and effective treatment for neonatal seizures
which are unresponsive to phenobarbital.

Keywords: levetiracetam, neonates, neonatal seizures, treatment
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PP-033
Electroclinical Features of Epilepsy Following Neonatal
Hypoglycaemia

Choong Yi Fond', Simon Harvey?
'Division of Paediatric Neurology, Department of Paediatrics, Faculty of Medicine, University of Malaya, Kuala Lumpur, Malaysia

’Department of Neurology, The Royal Children’s Hospital Melbourne, Australia

OBJECTIVE: Neonatal hypoglycaemia is an important cause brain injury in newborn infants leading to long-term
neurological impairments including intellectual disability and epilepsy. There are few studies evaluating seizure
outcome following neonatal hypoglycaemia and no studies addressing the epilepsy syndromes specifically. The
aim of this study was to evaluate electroclinical features of epilepsy secondary to neonatal hypoglycaemia (NH).
METHOD: Retrospective study of children who had seizures beyond infancy after NH. Subjects
were identified by searching the EEG database and neurologists’ correspondence from 1996-
2012 for NH. Clinical details were obtained from medical records. EEGs and MRIs were reviewed.
RESULTS: Eleven patients met the inclusion criteria (current age 4-17years). Seizure onset was 4-60 months.
Seizures were focal occipital in nine and generalised tonic in two. MRI showed gliosis *+ cortical atrophy in
the occipital lobe + parietal lobe in all. Predominant EEG findings included stereotyped occipital interictal
epileptiform discharges (IEDs) in five, polymorphic occipital spike-wave or paroxysmal fast activity in three,
and generalised slow spike-wave and fast activity in two. Seizures were infrequent or remitted in 6/9 of
children with focal occipital seizures, and frequent and refractory in both children with generalised seizures.
CONCLUSION: Despite the common antecedent and occipital brain injury, three epileptic syndromes were seen
in children with a history of NH: benign occipital epilepsy, symptomatic occipital epilepsy and symptomatic
generalized epilepsy, the former being the most frequent and having a favourable outcome. From a practical
clinical perspective, our study highlights many children with NH may have an age-limited epilepsy, which is
important for counselling parents and choosing antiepileptic medications.

Keywords: neonatal hypoglycaemia, epilepsy

PP-034
Neurodevelopmental Outcomes including Seizures in
Discharged Neonates in Bangladesh

Mustafa X Mahbub', Dilara X Begiim', Asma Begiim Shilpi', Humaira X Muslima', Azad X Chowdhury? Naila Zaman Khan'
'Department of Pediatric Neuroscience; Bangladesh Institute of Child Health (BICH), Dhaka Shishu (Children’s) Hospital, Dhaka,
Bangladesh.

’Department of Neonatology;Bangladesh Institute of Child Health (BICH), Dhaka Shishu (Children’s) Hospital, Dhaka, Bangladesh.

BACKGROUND: Early  detection of  neurodevelopmental impairments (NDls) including
seizures, followed by appropriate intervention, can optimize quality of survival. The Rapid
Neurodevelopmental Assessment (RNDA) (Khan et al, Pediatrics, 2014) for 0-2 year olds was
validated tool for use by mid-level professionals to detect a range of NDIs (primitive reflex, gross
motor, fine motor, vision, hearing, speech, cognition, behavior and seizures); with severity ratings.
OBJECTIVE: To ascertain NDIs including seizures in babies being discharged from the neonatal ward of a
national children’s hospital by administering the RNDA by generic therapists, ie, Developmental Therapists.
METHODS: Developmental Therapists routinely administered the RNDA at discharge from the neonatal ward,
between June 2011 to October 2013. All with NDIs were provided strategies for intervention, and/or referral
for further investigation where indicated. They were advised to attend the Child Development Center (CDC)
within the hospital or in any of the 15 CDCs in government hospitals across the country, within 3 months.
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RESULTS: 900 children were assessed of whom 63.4% were boys, 44% were preterms, 25% were from
low income families. 56.7% had =>1 NDI. Specific impairments included weak or absent primitive
reflexes (46.6%), and/or impairments in the following domains: gross motor (36.6%), speech (11.7%),
vision (11%), cognition (10.6%), hearing (8.2%), behavior (7.6%), fine motor (3.6%). The paper will
further discuss severity of NDIs in specific domains, as well as 3 month outcomes in those who returned.
CONCLUSION: The RNDA is a useful method to identify very young infants on a range of neurodevelopmental
domains which can provide a program for appropriate management and the child the hope of an optimum
quality of life.

Keywords: Neurodevelopmental impairments(NDls), Rapid Neurodevelopmental Assessment(RNDA),
Child Development Center(CDC), Developmental therapist.

PP-035
Pediatric Narcolepsy in Differential Diagnosis of Epilepsy: Three
Case Reports

Mehmet Canpolat’, Ayse Kacar Bayram', Giil Demet Kaya Ozcora', Sevda ismailogullar??, Hakan Giimiis', Sefer Kumandas', Hiiseyin Per'
'Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY
2Erciyes University Medical Faculty, Department of Neurology, Kayseri, TURKEY

Narcolepsy is a neuropsychiatric disorder characterized by irresistible daytime sleep attacks stemming from
compromise of the brain’s control of the sleep-wake cycle and by sudden loss of tonus. Case 1: A 12-year-old male
patient had experienced frequent daytime sleep episodes in the previous 6 months, more than could be counted.
His pen would drop from his hand during these episodes, he did not dream during them and he experienced
rare urinary incontinence. EEG was normal. Cranial MRI revealed stable internal herniation at the level of the
left temporal transverse sinus. Polysomnographic examination was compatible with narcolepsy. The patient
was started on methylphenidate. Sleep symptoms improved significantly in the 1st month of treatment, and we
learned that he had no symptoms apart from lack of appetite. Case 2: A 14-year-old female patient presented with
symptoms of suddenly falling asleep at all times of the day, while eating, watching TV or in class, persisting for
the previous 2-3 years. EEG and cranial MRl were normal. Polysomnography was compatible with narcolepsy and
the patient was started on methylphenidate. Symptoms improved significantly in the first 3 months. The patient
again experienced sleepiness at follow-up and was started on methylphenidate. We learned that she had no
symptoms by the 6th month of therapy. Case 3: A 9-year-old girl presented with frequent daytime sleep attacks
despite sleeping well at night. EEG and cranial MRI were normal. Polysomnographic examination was compatible
with narcolepsy, and she was started on methylphenidate. Symptoms persisted after 2 months and IVIG was
given. Daytime sleep attacks decreased after this treatment. In conclusion, Narcolepsy is rare in the pediatric
age group. Some patients may therefore be misdiagnosed with depression, conversion disorder or epilepsy. The
aim of this study is to increase awareness of childhood cases of narcolepsy and to share up-to-date treatment
modalities.

Keywords: Epilepsy, differential diagnosis, narcolepsy, child
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PP-036
The Patients Are Diagnosed With Convulsion:in Fact is the

Diagnose Convulsion or Gastro Esophageal Reflux? Perhaps
Both

Ayse Kacar Bayram'!, Mehmet Canpolat’, Neslihan Karacabey? Hakan Glims', Sefer Kumandas', Duran Arslan?, Hiseyin Per'
'Erciyes University, Medical Faculty, Deparment of Pediatric Neurology, Kayseri, Turkey
2Erciyes University, Medical Faculty, Deparment of Pediatric Gastroenterology, Kayseri, Turkey

Nonepileptic events are seen approximately 5-39% of patients who are refered with epilepsy. Nonepileptic
paroxysmal events are characterized by seizure like behaviors without concomitant ictal EEG changes. Patients
with gastroesophageal reflux (GER), especially infants and children, are often misdiagnosed because of
convulsion, and they receive unnecessary medications. In this study we have evaluated clinical features, treatment
approaches and true diagnosis of the cases who were referred to our department with a diagnosis of convulsion
Fifty patients (25 male and 25 female) were included to this study.The mean age of the patients were 39.4 £ 42.9
months. Average follow-up duration was 6.5 + 4.2 months. In 34% of cases had cerebral palsy. On admission, the
main neurological symptoms were head and neck extension (62%), irritability (50%), head and eye deviation
(42%), convulsions (36%), licking —swallowing (16%), weakness and/or perioral cyanosis (12%), Sandifer syndrome
(16%), flexor spasms (4%) and torticollis (2%). GER was diagnosed with barium radiography of esophagus-
stomach-duodenum (62%,n=31), 24-hour esophageal pH monitoring (26%,n=13), gastroesophageal scintigraphy
(6%,n=3), upper gastrointestinal endoscopy and biopsy (6%,n=3). Average time to improvement in neurological
symptoms were 27.8 + 22.0 days. Gastroesophageal reflux was diagnosed without starting antiepileptic therapy in
the 12% cases who were referred to our clinic with suspected convulsions. After the GER treatment, antiepileptic
drug therapy was ceased in 16% of the cases, as a result 28% of cases were misdiagnosed with convulsion.
In conclusion, patients who are admitted with convulsion and patients with suspected paroxysmal attack should
be evaluated for GER.

Keywords: Gastroesophageal Reflii,Convulsion,Non epileptic paroxysmal event

PP-037
Sertraline Induced Dystonia: Two Different Presentation

Gamze Hatice Poyrazoglu', Alper Ozcan?, Alev Arslan Kiziltas?, Ozge Meral?

'Department of pediatrics,division of pediatric Neurology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey
2Department of pediatrics, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

3Department of pediatrics,division of pediatric cardiology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

INTRODUCTION: Selective serotonin reuptake inhibitors (SSRIs) are widely prescribed to treat a
variety of psychiatric disorders. Extrapyramidal side effects (EPS) associated with the use of the
selective serotonin reuptake inhibitors (SSRIs) are being reported with increasing frequency. Here,
we report two different PRESENTATIONS secondary to sertraline use at two adolescent patient.
Case-1: A17-yearsoldgirladmitted toemergency departmentwith spasmatneckand upwards shiftingin hereyes.
In her detailed anamnesis, she had been using sertraline over one year with major depression diagnosis. She had
taken four pillsincluding 50 mg sertraline 2 days before presentation as she felt bad. After that, she was admitted to
emergency department with extensor contraction at her neck. Biperiden was administered as 0.04 mg/kg dosage.
During follow-up, her symptoms were recurred. After six hours same dose biperiden administration was repeated.
Then, her symptoms were markedly regressed and she was recovered and discharged by the recommendation.
Case -2: A 16-years old girl admitted to emergency department with spasm at neck and dystonic reaction. In
her medical history she had used sertraline 50 mg/day for two weeks with diagnosis of major depression. She
had underwent first distonic attact at the first week of sertraline medication and biperiden was administered
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at emergency deparment. Then her distonic reaction was regressed, during follow-up her health status
was good and was discharged. But she maintained to use sertraline same dose. Secondly, after one week of
the first attack she admitted hospital spasm at neck and dystonic reaction again. After biperiden medication
symptoms were significantly decreased. Sertraline was discontinued and she was recovered and discharced.
DISCUSSION: Sertraline’s extrapyramidal side effects were reported rarely. Therefore, we presented these cases
as it is rarely encountered in the literature.

Keywords: Distonia, sertraline, side effect

PP-038
Ictal Bradycardia in a Girl with Refractory Symptomatic
Localization-Related Epilepsy

Tomokazu Kimizu, Hiromi Toshikawa, Sadami Kimura, Tae lkeda, Yukiko Mogami, Keiko Yanagihara, Yasuhiro Suzuki
Department of Pediatric Neurology, Osaka Medical Center and Research Institute for Maternal and Child Health, Osaka, Japan

INTRODUCTION: Ictal bradycardia is considered to be a possible cause of sudden unexplained death in
epilepsy (SUDEP). Little is known about SUDEP in children. Here we report a girl with ictal bradycardia.

CASE REPORT: A two-year-old girl presented with partial seizures manifested with twitching of left angle of
mouth and jerking of left upper limb. At the age of three years, she was referred to our center because of daily
clusters of seizures. EEG showed repetitive focal spikes in the right central region. Brain MRI showed focal cortical
dysplasia in the right centro-parietal region. Her seizures had been refractory to various antiepileptic drugs. At
the age of ten years, she was admitted because of sudden worsening of her seizures. On admission, an ictal EEG
showed rhythmic fast waves arising from the right central region, sometimes evolving to generalization. During
the course of illness, she gradually developed status epilepticus. On the 3rd day after admission, bradycardia
was identified during a seizure. When epileptic activity evolved to diffuse slow waves 10 seconds after the
onset of seizure, her heart rate decreased to 50 beats/min, followed by idioventricular rhythm. Central apnea
coexisited with bradycardia. Immediately after seizure activities disappeared, cardiac arrhythmia returned to
normal sinus rhythm. Cardiac assessment, including 24-hour continuous ambulatory ECG monitoring, showed
no abnormalities between seizures. A T2 weighted MRI image revealed a high-signal-intensity lesion in the right
centro-parietal area, involving areas close to the insular cortex. With improvement of this lesion after barbiturate
(sodium thiopental) therapy, ictal bradycardia subsided.

DiSCUSSION: Ictal bradycardia has been reported in association with partial seizure involving insular, prefrontal
and temporal lobe regions. In this case, transient ictal bradycardia might be associated with the MRI lesion close
to the insula cortex that was caused by convulsive status epilepticus.

Keywords: Ictal bradycardia, SUDEP, insula cortex
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PP-039
Reflex Myoclonic Epilepsy in Infancy Triggered by Unexpected
Touch to Hip

ilknur Erol', Yasemin Ozkale?, Tiilin Savas', Semra Saygr'
'Baskent University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Neurology Division, Adana Teaching and Medical Research Center

2Baskent University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Adana Teaching and Medical Research Center

INTRODUCTION: Reflex myoclonic epilepsy in infancy (RMEI) is a rare idiopathic disorder characterized
by myoclonic attacks triggered by unexpected noise or touch with onset in the first 2 years of life. Ictal EEG
was characterized by 3 Hz generalized high-amplitude Spike wave and poly spike wave discharges. Herein,
we present a patient with Reflex myoclonic epilepsy in infancy triggered by unexpected touch to hip.
Case report

A previously healthy 10 -months-old boy, the first child of unrelated parents, presented with a four-
week history of episodes of myoclonus triggered only by tactile stimulation to his hip. Interictal EEG
was normal. Video EEG showed myoclonic jerks, involving the axis of the body and eye lid myoclonia.
Ictal EEG showed 3 Hz generalized high-amplitude Spike Wave. Neither magnetic resonance imaging
nor metabolic secreening showed any abnormality. The infant was idagnosed as RMElI and started on
sodium valproate, which resulted in cessation of the myoclonic episodes one week after starting therapy.
At subsequent follow-up (at 10 months) the infant was seizure free and a repeat video EEG was normal.
CONCLUSION : Seizures in RMEI were elicited more often by both tactile and acoustic stimuli. Tactile stimuli is
usualy in the form of sudden touch of the face or the head, or the face and upper limbs. Touch of lower limbs
rarely triggers the seizures. To the best of our knowledge, there is no report of RMEI triggered by unexpected
touch to hip in literature.

Keywords: Reflex myoclonic epilepsy, infancy, touch

PP-040
Seizures as the First Symptom of Multiple Sclerosis

Ozlem Ozdemir', Arzu Ekici', Erol Comart?, ismail Sen?
'Department of Pediatric Neurology

’Department of Pediatrics

INTRODUCTION: Multiple sclerosis is an immune-mediated demyelinating disorder of the
nervous system of unknown origin. Early onset multiple sclerosis (EOMS), which is defined as
first PRESENTATIONS of symptoms in childhood, represents a complex picture of headache, fever,
vomiting, unconsciousness and cerebellar or brainstem deteriorations. In the past decade, several
studies have reported the occurence of seizures in EOMS cases with various frequencies (%0,5-8,3).
CASE: Here we discribe a 12-year-old patient with MS in whom tonic-clonic generalised seizures manifested
at disease onset. He admitted to our hospital with a generalised tonic seizure in asleep. It was his third seizure
in the recent year. Family history was negative for epilepsy and autoimmune diseases.His general physical
and neurological examination were normal. Routine laboratory exams and interictal EEG were also normal.
Cranial MRI showed multiple supra-and infratentorial T2-w hyper-intense lesions. Cervical MRl was normal.
Although cerebrospinal fluid (CSF) composition was normal in protein level and cell count, CSF oligoclonal
bands was found positive. He was diagnosed as multiple sclerosis and epilepsy. Carbamazepine was
administered. The patient did not complain of any symptom referable to MS and epilepsy after the diagnosis.
CONCLUSION: MS and epilepsy can ocur together and seizures can be the first symptom of MS. Clinicans should
also be aware of the risk of epilepsy in patients with MS.

Keywords: Multiple sclerosis, epilepsy, prevalance
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PP-041
Coarctation of Aorta Presented With Intracranial Infarction

Gamze Hatice Poyrazoglu', Alev Arslan Kiziltag?, Burcu Aslan?, Ozge Pamukgcu®, Ali Baykan*
'Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji, Kayseri

2Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji,Kayseri

3Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari,Kayseri

*Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Kardiyoloji, Kayseri

OBJECTIVE: Stroke is a clinical disturbances that occurs when the blood supply to brain is interrupted or severely
reduced, depriving brain tissue of oxygen and food. Coarctation of aorta occurs in approximately 6% to 8%
of patients with congenital heart disease. Coarctation presents infancy as heart failure or later in childhood
as upper extremity hypertension. We presented a 3, 5 year old boy with stroke due to coarctation of aorta.
CASE: A 3.5 year old boy that known previously healthy was referred emergency department with seizure
and todd paralysis. Physical findings of patient were right hemiparesis and upper extremity hypertension
as 140/80 mmHg. Also loss of femoral pulse palpitation were noted. A systolic murmur was heard at back
side. Spike waves were monitored at right hemisphere on electroencephalogram and antiepileptic drug
was administered. Since right hemiparesis persisted, cranial Magnetic Resonance Imaging was applied due
to serebrovascular event suspicion. Brain diffusion MR showed acute infarciton at left posterior region of
pontis, and left region of serebellum (that was reflecting superior cerebellar arterial irrigation area) and
left posterior region of pontis (that was reflecting posterior cerebellar arterial irrigation area). Enoxiparin
was administered. Echocardiogram showed moderate left ventricular hypertrophy and discrete narrowing
at isthmus aorta, 40 mmHg gradient gained with Doppler color study. Balon angioplasty was performed
and gradient decreased to 7 mmHg. Beta blocker agent was administered for systemic hypertansion.
DISCUSSION: Congenitally or acquired heart disease are major causes of cerebrovascular events in
children. As this case left ventricular after-load increased gradually, arterial collateral vessels formed
and bypassed the aortic obstruction so he was asymptomatic until stroke symptoms developped.
CONCLUSION: Occult aortic coarctation should be suspected in young hypertensive patients, especially in those
with cerebrovascular syndromes.

Keywords: Coarctation Of Aorta,todd paralysis,seizure, stroke

PP-042
Cerebral Cavernous Hemangioma Presenting With West'’s
Syndrome: A Case Report

Mehmet Canpolat’, Giil Demet Kaya Ozcora', Ayse Kaya Ozcora', Gonca Kog?, Sefer Kumandas', Ali Kurtsoy?, Hakan Giimiis', Hiiseyin Per'
'Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY

2Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatric Radiology, Kayseri, TURKEY

3Erciyes University Medical Faculty, Department of Neurosurgery, Kayseri, TURKEY

Infantile spasms (West's Syndrome) are a syndrome that involves a peculiar type of epileptic seizure, the spasms,
and an electroencephalographic (EEG) abnormality often referred to as hypsarrhythmia. Cerebral cavernous
angioma is a rare hamartoma of vascular structures. These are not true neoplasms, but mimic neoplasms clinically
and radiologically. Cavernous angiomas are vascular malformations that can occur in all parts of the central
nervous system, but most commonly in the cerebral hemispheres. Focal neurological deficits and symptoms of
intracranial hypertension are the most frequent clinical manifestations in children with large (>3 cm) cerebral
cavernomas. Rarely, patients may present with epileptic seizures. We describe the case of a 7-month-old girl
who presented with epileptic spasms and with hypsarrhythmia patterns at EEG, with normal metabolic test
findings, antiepileptic treatment-resistant seizures and cavernous hemangioma detected at cranial imaging, and
whose hypsarrhythmia pattern at EEG disappeared after surgery with a decreasing seizure frequency, in order to
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emphasize that the etiological factors are the most important determinant in the prognosis of epilepsy.

Keywords: Cavernous hemangioma, West’s syndrome, infant.

PP-043
Different Phenotype Connected With ¢.1348C>T Mutation in
SCN1A Gene - Case Report

Smail Zubcevic', Lejla Kapur Pojskic?, Feriha Hadzagic Catibusic', Sajra Uzicanin'
'Department for Child Neurology, Paediatric Hospital, University Clinical Center Sarajevo, Bosnia and Herzegovina
2Institute for genetical engineering and biotechnology. Sarajevo, Bosnia and Herzegovina

SCN1A-related seizures form broad spectrum, from simple febrile seizures to Dravet
syndrome  and  intractable  childhood epilepsy  with  generalized tonic-clonic  seizures.
Girl, 4,5 years, born after unremarkable pregnancy, term delivery. Aged 4 months first febrile seizure. Aged
6.5 months first focal seizures, normal neurological and developmental findings, normal brain MRI and
ultrasound, EEG showed sharp waves temporofrontaly. Levetiracetam introduced, responded well, without
seizures for 5 months. Aged 1 year cluster of generalized seizures in high fever. During next 6 months 2
seizures, afterwards 7 months pause. Aged 18 months MRI showed hypodense zone in right parietal lobe.
Frequent focal seizures from 22 months, occasionally secondary generalization. Several long seizures and
status epilepticus, with or without fever. Video-EEG recorded seizure starting at right hemisphere, secondary
generalization after 30 seconds. Valproate introduction resulted only in stopping seizures with fever. In
11.2011 SCN1A gene tested, negative results. Neurosurgery consultancy, rejected for epilepsy surgery. Aged
26 months oxcarbazepine introduced with good effect on focal seizures, but atonic and myoclonic seizures
emerged, quickly tapered down. Parents rejected complete withdrawal due to reemerging focal seizures. Atonic
seizures disappeared. Clobazam, topiramate and stiripentol tried with no success. Aged 53 months screening
for epileptic encephalopathies revealed c.1348C>T (p.GIn450STOP) mutation in SCNTA gene, heterozygote
form, previously found in Dravet syndrome. Patient is now on polytherapy, levetiracetam, clobazam, small
doses of oxcarbazepine, having about 10 short focal seizures a month, with no developmental issues.
All mutations of SCNTA gene found previously in Dravet syndrome (2 known cases of ¢.1348C>T) do not
necessarily mean that child has to have a classical Dravet syndrome phenotype. Other focal epilepsies described
with SCN1A mutations also do not describe this case well. Reversible deterioration of psychological functioning
with appearance of myoclonic and atonic seizures after oxcarbazepine, and their disappearance after lowering
dose need to be answered.

Keywords: SCN1A-related seizures, phenotype, Dravet syndrome
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PP-044
Dravet Syndrome-A Case Report

Emilija Spritova
Pediatric department Clinical hospital-Stip,Macedonia

AiM: To present a case of a rare epileptic encephalopathy.

Dravet syndrome (SMEI) is most often caused by a mutation of SCNTA gene responsible for the sodium
chanels synthesis."De novo"mutations dominate.The syndrome includes: seizures beginning in the first
year of life as febrile, continuing as afebrile;myoclonic seizures in the second year of life;status epilepticus
with high incidence of sudden unexplained death in epilepsy;initially normal development which
turns into a significant mental retardation, severely affected cognition and coordination dysfunction.
Caregiver dependency is lifelong.Treatment:clobazam,leviteracetam,topiramate,stiripentol and
valproat,with seizures showing resistence to treatment.Some anticonvulsants may worsen the seizures.
Alternative  treatments:ketogenic  dietintravenous  immunoglobin,Vagus  Stimulation, cannabidol.
MATERIALS AND METHODS: A male patient borned after a controlled pregnancy without perinatal problems
or seizure disorders in the family. The child has 5 hospitalisations at our department and many others at the
National University pediatric clinic.The first one was at the age of 5 months after generalized febrile seizure
that last for two hours.Seizures most often appeared with fever and respiratory infections, less In afebrile
state. At our department we saw a seizure only once and it was a short,generalized, febrile and selflimited.The
mother reports that seizures became longer, resistant to therapy and different in every next episode (partial
and generalized types).Treatment-Depakine + Keppra both of them in 3 daily doses.Investigations: blood and
urine analysis, EEG, brain MRI,developmental, immunologic and endocrynologic evaluation,genetic testing.
Findings: EEG-slow,right positioned temporo-parietal focus.Brain MRI- normal (at 7 months
of age ).SCN1A gene mutation confirmed.( Performed in a higher level pediatric institutions.)
CONCLUSION: Our patient is now 17 months old.At this age we find a mild motoric skills and language delay.
Considering the progressive course of the syndrome these patients need established emergency and day to day
management protocols.Our task is a good educational approach to the parents about the concerning issues.

Keywords: syndrome,seizures,treatment

PP-045
A Recurrent KCNT1 Mutation in Two Sporadic Cases with
Malignant Migrating Partial Seizures in Infancy

Akihisa Okumura', Atsushi Ishii, Mutsuki Shioda“, Hiroyuki Kidokoro®, Masako Sakauchi?, Shino Shimada*, Toshiaki Shimizu?, Makiko
Osawa*, Shinichi Hirose?, Toshiyuki Yamamoto®

'Department of Pediatrics, Aichi Medical University, Nagakute, Japan

2Department of Pediatrics, Juntendo University Faculty of Medicine, Tokyo, Japan

3Department of Pediatrics, Fukuoka University School of Medicine, Fukuoka, Japan

‘Department of Pediatrics, Tokyo Women's Medical University, Tokyo, Japan

SDepartment of Pediatrics, Nagoya University Graduate School of Medicine, Nagoya, Japan

cTokyo Womens' Medical University Institute for Integrated Medical Sciences, Tokyo, Japan

BACKGROUND: Recent study showed that mutations in the potassium channel subfamily T member
1 gene (KCNT1) cause malignant migrating partial seizures in infancy (MMPSI). We performed analysis
of KCNT1 in two unrelated patients with MMPSI.

PATIENTS AND METHODS: Both patients had suffered from intractable focal seizures since two months
of age. Their seizures were characterized by a shift of epileptic focus during a single seizure and were
resistant to most antiepileptic drugs but responded to vagus nerve stimulation in one and clorazepate
in the other. Bidirectional sequencing for KCNT1 were analyzed by standard Sanger sequencing method.
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RESULTS: A de novo c.862G>A (p.Gly288Ser) missense mutation was identified and was located at the
pore region of KCNT1 channel in both patients, whereas all KCNT1 mutations in the previous reports
were identified mostly in the intracellular C-terminal region. This amino-acid change was predicted to
be pathogenic by PolyPhen-2 and affected a highly evolutionarily conserved amino acid. This mutation
was absent in current databases and 100 control individuals. Computational analysis suggested possible
changes in the molecular structure and the ion channel property induced by the Gly288Ser mutation.
CONCLUSIONS: Because the G-to-A transition was located at CG dinucleotide sequences as same as previously
reported KCNT1 mutations, the recurrent occurrence of de novo KCNT1 mutations indicated the hot spots of
mutations in children with MMPSI.

Keywords: KCNT1, malignant migrating partial seizures in infancy, vagus nerve stimulation

PP-046
Different EEG Patterns in Natural Evolution of Ohtahara
Syndrome

Pelin Demirkaynak Albayrak’, Muhammet Giiltekin Kutluk', Omer Bektas?, Gokcen Oz Tuncer!, Serap Tiras Teber', Giilhis Deda'
'Ankara University, Pediatric Neurology, Ankara, Turkey
2Ankara Pediatrics, Hematology-Oncology Training and Research Hospital, Department of Pediatric Neurology, Ankara, Turkey

Ohtahara syndrome (early infantile epileptic encephalopathy) is the earliest presenting of the age-
dependent epileptic encephalopathy syndromes. It can result from a variety of etiologies, but structural
brain abnormalities play an important role. Here in we present a case of Ohtahara Syndrome presenting
with seizures in the first month of his life, and structural brain malformation on brain imaging.
A 15 days old boy who had left sided tonic spasm was treated with phenobarbital and topiramate in another
hospital. After having generalized tonic convulsion seight times/day, he was referred to our clinic with convulsive
status epilepticus and midazolam infusion was started. His electroencephalogram indicated a suppression burst
pattern. Despite the infusion of midazolam, intermittent seizures continued and multiple antiepileptic treatment
was given and the seizures ceased, infusion of midazolam was tapered. On his cranial magnetic resonance imaging,
hemimegalencephaly, cortical pachygyria and lissencephaly of right hemisphere were detected. The patient was
diagnosed with Ohtahara Syndrome and later he developed Lennox-Gastaut Syndrome. Now he is 4 years old and
hasneuromotorretardationanduncontrolled seizureswhichare unresponsive to multiple antiepilepticmedication.
As in ourpatient,in the etiology of Ohtahara syndrome the most common cause is structural brain abnormalities,
especially hemimegalencephaly and cerebral migration abnormalities. As shown in previous studies, Ohtahara
syndrome can transform into West and Lennox-Gastaut Syndrome, as seen in our patient. In this case, we
emphasized different EEG patterns that was seen during the evolution of the syndrome.

Keywords: Early infantile; Epileptic encephalopathy; EEG
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PP-047

Turkish Cases with Early Infantile Epileptic Encephalopathy:
Novel Mutations in the Cyclin-dependent Kinase-like 5 (CDKL5)
Gene

Sanem Yilmaz, Hande Tekin, Gul Serdaroglu, Hasan Tekgiil, Sarenur Gokben
Ege University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Child Neurology, Izmir, Turkey

Cyclin-dependent kinase-like 5 gene mutations cause early infantile epileptic encephalopathy with
intractable epilepsy, mental retardation; and later Rett syndrome-like features.

Case 1. Recurrent afebrile generalized seizures occured at the age of 6-weeks-old. Her psychomotor development
wasnormal;shehadheadcontrol.HerEEGwasnormal.Extensorspasmsbeganatthree monthsofageandwereeasily
controlledbyvigabatrin.Bysixmonthsofageshebecamehypotonic;couldsitwithsupport,buthad pooreye contact.
At the age of 18 months, she had acquired microcephaly and recurrent spasms. Her EEG displayed high-amplitude
background slowing with interspersed multifocal sharp waves. She was very hypotonic, and she had lost head
controland eye contact. She began to have some abnormal movements such as rapid rolling, neck hyperextension,
extension of extremities and hands. Direct sequencing of CDKL-5 gene was performed to identify the sequence
variation. A novel frameshift mutation named c.536ins4(AAGA)del119 (p.S179X) was found in heterozygous state.
Case 2. A 13-month-old girl was referred with spasms and myoclonias on eyelids and hands. She
experienced recurrent afebrile generalized tonic and generalized clonic seizures on her 35th day and
was given phenobarbital. Spasms began at 4 months of age, with levetiracetam, topiramate, clonazepam
and vigabatrin all being tried unsuccesfully. She had severe hypotonia. She had poor eye contact, and
no head control. Her EEG was indicative of hypsarrhythmia. At 29 months of age, she was having daily
spasms, had no motor achievement, and was also showing dyskinetic movement of her hands. At the
age of 2, cranial MRl demonstrated cerebral atrophy. Sequence analysis of the entire coding region of
the CDKL5 gene was performed and it revealed a heterozygous mutation in exon 8 (c.459C>G, p.D153E).
CONCLUSION: Atypical Rett syndrome should be considered in cases with early onset infantile encephalopathy,
hypotonia, mental-motor retardation.

Keywords: Rett syndrome, CDKL-5, infantile epileptic encephalopathy

PP-048
Infantile Spasms in an Infant With Mosaic Trisomy and Tetrasomy
of 15q11q13 Region

Unsal Yilmaz', Filiz Hazan? Emin Karaca?, Orkide Giizel', Ozgiir Cogulu?, Hasan Tekgil*
'Department of Pediatric Neurology, Dr. Behcet Uz Children’s Hospital, Izmir, Turkey
’Department of Medical Genetics, Dr. Behget Uz Children’s Hospital, [zmir, Turkey
3Department of Medical Genetics, Ege University Hospital, [zmir, Turkey
‘Department of Pediatric Neurology, Ege University Hospital, Izmir, Turkey

BACKGROUND: The proximal long arm of chromosome 15 contains repeat sequences that are prone
to rearrangements including deletions, duplications, and supernumerary chromosomes. Deletions of
15911913 of paternal origin cause Prader-Willi syndrome which is not associated with refractory seizures
including infantile spasms. By contrast refractory epilepsy can occur in individuals with trisomy of 15q11q13
region. Tetrasomy of the 15q11q13 is associated with a more severe phenotype than the one observed
in trisomy, suggesting that there is a dosage effect for the genes in this region. However, very limited
data are available for the clinical presentations of mosaic trisomy and tetrasomy of 15q11q13 region.
CASE: A 7-month-old male was admitted to the pediatric neurology out-patient clinic because of clusters
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of sudden flexions of the head, trunk, arms, and legs for one month that occurred several times daily and
particularly soon after arousal from sleep. Results of electroencephalography revealed a suppression-burst
pattern. He was the fourth child of healthy non-consanguineous parents and was born after an uncomplicated
pregnancy and an uneventful delivery. Family medical history was unremarkable. On admission, physical
examination revealed moderate hypotonia, obesity, down-turned corners of mouth, and small penis. Extensive
metabolic investigations and neuroimaging studies were normal. Using Fluorescencein situ hybridization
(FISH) analysis, mosaic 15q11q13 region trisomy and tetrasomy was identified by related FISH probes (Abbott
Molecular, USA). After an unsuccessful trial of vigabatrin treatment, spasms were initially controlled with
administration of synthetic adrenocorticotropic hormone, but recurred one month after the initiation of
treatment. Levetiracetam administration resulted in an increase in seizure frequency. Seizures decreased
gradually with a combination of phenobarbital and topiramate therapy and resolved completely in 10
months. The patient is currently seizure-free for 13 months with moderate motor and mental retardation.
CONCLUSION: Mosaic 15q11q13 region trisomy and tetrasomy may be associated with infantile spasms and
hypotonia.

Keywords: 15911913 mosaic trisomy-tetrasomy, infantile spasms.

PP-049
Case Series of Children With Neurocutaneous Syndromes

Naveen Divakar
Department Of Paediatrics, Pushpagiri Instiytute Of Medical Sciences & Research Centre, India

AIM: To study the clinical profile of children with neurocutaneous syndromes and their
various symptomatology, the seizure types and the response to treatment. Subjects and
METHODS: A retrospective crosssectional study was conducted in the Department of Paediatrics,
Pushpagiri Medical College Hospital,Tiruvalla, during the period from January 2013 to June 2013. Children
between the age group 0 and 15 years were included in the study on the basis of standard diagnostic
criteria for different NCS. Investigations done were CT,MRILEEG,and skin biopsy for appropriate cases
RESULTS: The study population comprised of 10 children (5 boys, 5 girls). The various forms of NCS observed were
Sturge Weber syndrome (SWS) - 4 Neurofibromatosis (NF1)- 2, Hypomelanosis of Ito (HOI) — 2, Tuberous sclerosis
complex (TSC) - 1, and Incontinentia pigmenti (IP) — 1.A total of 8 children (80%) presented with neurological
symptoms and the remaining 2 (20%) presented with cutaneous symptoms of which 1 was found to have
learning disability on evaluation.The neurological problems were, 70 % had seizures of which100% were SWS and
TSC, 50% were HOI and NF1.72% had generalised tonic clonic seizures (GTCS) and 28% had focal seizures. The
child with TSC showed refractory epilepsy. Developmental delay was detected in 50% of cases and maximum
delay was seen in HOI. Family history of the same disease was obtained in 2 cases ( 50% of NF1 and 100 % of IP).
CONCLUSIONS: The leading NCS in this study was SWS.70% of children with NCS presented with
seizures. The commonest type of seizure among them is GTCS.Children with TSC had seizures refractory
to anticonvulsants. Careful evaluation of NCS children can reveal problems like Learning disabilities.
Recommendation: All children with neurocutaneous markers should be evaluated and investigated in detail to
detect neurological affection.

Keywords:Neurocutaneoussyndromes,Hypomelanosisoflto,SturgeWeberSyndrome, TuberousSclerosisComplex.
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PP-050
Bone Mineral Density and Bone Metabolic Markers in Children
With Neurofibromatosis Type-1

Gamze Hatice Poyrazoglu', Veysel Nijat Bas? Funda Bastugd?, Alev Arslan? Yasemin Altuner Torun®, Hiiseyin Per, Hakan Gimus’, Salih
Uytuns, Sefer Kumandag’

'Department of pediatric neurology, Kayseri Training and Research Hospital, Kayseri, Turkey

2Department of pediatric Endocrinology, Kayseri Training and Research Hospital, Kayseri, Turkey

3Department of Pediatric Nephrology, Kayseri Training and Research Hospital, Kayseri, Turkey

“Pediatric Kardiology,Kayseri Training and Research Hospital, Kayseri, Turkey

*Pediatric Haematology,Kayseri Training and Research Hospital, Kayseri, Turkey

®Department of Pediatric,Kayseri Training and Research Hospital, Kayseri, Turkey

’Department of Pediatric Neurology, Erciyes University,Kayseri, Turkey

In neurofibromatosis type-1(NF-1) patients, there is a significant overall reduction in bone mass, and an increased
proportion of patients have osteoporosis, osteopenia and severe scoliosis, or without obvious bone deformites.
The aim of our study was to evaluate the status of bone mineral density (BMD), bone mineral metabolism, and
anthropometric parameters, and to reveal the associated factors in NF-1 affected children. A total of 33 patients
with NF-1 were evaluated. We found a significant decrease of 25-OH vitamin D levels p < 0.009). A total of 18.2 %
patients had skeletal abnormalities. Lumbar Z-score were < -2 in 21.2 % of patients with NF-1 and femur Z-score
was < -2in 9.1% patients with NF-1. Children with NF-1 often have generalized abnormality of bone metabolism,
especially osteoporosis. If it is determined in the early stages we can help manage the skeletal complications of
NF-1 and, thereby reduce morbidity related with.

Keywords: bone mineral density, Neurofibromatosis type-1,osteoporosis

PP-051
Pyridoxine-Dependent Epilepsy in Turkey: Two Cases and Review
of The Literature

Sakir Altunbasak’, Giilen Giil Mert', Faruk incecik’, Ozlem Hergiiner', Serdar Ceylaner
'Department of Pediatric Neurology, Cukurova Univercity, Adana, Turkey
2Department of Genetics, Intergen Genetics Centre, Ankara, Turkey

BACKGROUND: Pyridoxine-dependent epilepsy (PDE) is a rare autosomal recessive disorder characterized
by intractable seizures which are usually resistant to all antiepileptic drugs but response to pharmacological
dose of pyridoxine.

METHODS: We present the clinical and molecular genetic findings of two patients with ¢.1597_1597delG
mutations in ALDH7A1 gene.

RESULTS: There are three clinical phenotypes in PDE: patients with complete seizure control
with pyridoxine and normal development (group 1); patients with complete seizure control
with pyridoxine but with development delay (group 2); and patients with persistent seizures
despite pyridoxine treatment and with development delay (group 3), including our two patients.
CONCLUSIONS: While the neurodevelopmental outcome of PDE patients is multifactorial, stil the early
diagnosis and the treatment of these patients is vital. The diagnosis of pyridoxine-dependent epilepsy should be
considered in any neonate with signs of encephalopathy and refractory seizures, with no evidence of hypoxic-
ischemic damage or other underlying metabolic disturbance.

Keywords: Pyridoxine dependent seizures, ALDH7A1, vitamin B6.
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PP-052
A Pyridoxine Dependent Epilepsy Case With Partial Seizures

Girkan Giirbiiz, Ezgi Kiran, Aycan Unalp, Orkide Giizel, Giilcin Akinci, Unsal Yilmaz
Department of Child Neurology, Dr. Behget Uz Children’s Hospital, IZMIR, TURKEY

INTRODUCTION: Pyridoxine dependent epilepsy is autosomal recessive inherited disorder which
is common seen in consanguinous marriages.Seizures frequently starts in neonetal period even in
utero.Seizures usually resistant to antiepileptic drugs and requires lifelong pyridoxine therapy.PDE
is a rarely seen but curable disease. If not treated, it can lead to neurological sequelae and mental
retardation. We report this rarely seen 3 months old PDE case whose seizures were focal and resistant
to antiepileptic drugs and been seizure-free with the first dose of intravenous pyridoxine therapy.
CASE: A 24 hours old girl newborn was hospitalized in neonatal intensive care unit with the diagnosis of newborn
seizure. The patient was born in 40. gestational age, 3810gr with C/S from healthy mother. Seizure was presented
as myoclonic jerks and pedalling on legs. Patient was treated with phenobarbitale. Metabolic tests, EEG, cranial
MR, MR spectro results were normal.Levetiracetam therapy was added on due to persistent seizures.Seizures
were controlled with combined therapy of levetiracetam and phenobarbitale and neurological follow up was
recommended. Patient was hospitalized again due to partial clonic seizures.EEG was reported as “An epileptic
activity on centrotemporal region of the right hemisphere” so topiramat treatment was added on the current
therapy.Patient whose left arm and face localized seizures went on despite of the triple antiepileptic combination
therapy, was given 100mg/day iv pyridoxine for 3 days and 20mg/kg/day oral pyridoxine.Seizures were controlled
with the first dose of pyroxine, and the patient was discharged. on the follow up, she was seizure-free, her EEG
result was normal, neurodevelopmental level were compatible with her age. Antiepileptic treatment was reduced
gradually.Patient is still given oral pyridoxine therapy and seizure free without using antiepileptic drugs.Patient
is homozygous for a deletion one nucleotide in exon 18 of the ALDH7A1 gene, c.1597del.This result is consistent
with a diagnosis of vitamin B6 dependent epilepsy.

Keywords: epilepsy, focal seizure, pyridoxine

PP-053
Two Cases With Epilepsy and Different Phenotype Associated
With 17g921.31 Microdeletion

F. Mljgan Sénmez', Dilek Aktas?, Fatma Aydin', Eylip Uctepe', Mehmet Alikasifoglu?
"Turgut Ozal University, Faculty of Medicine, Department of Child Neurology and Medical Genetic, Ankara, Turkey
2Hacettepe University, Faculty of Medicine, Dept of Pediatric Genetics, Ankara, Turkey

INTRODUCTION: The development of genomic DNA microarray technology to detect whole genome
copy number variations (microarray-CGH) has facilitated the discovery of novel chromosomal
phenotypes associated with epilepsy. Chromosome 1792131 microdeletion was one of
the first genomic disorders identified by array-CGH.

MATERIAL AND METHODS: We report of the phenotypic features of two female Turkish patients with the
17921.31 microdeletion syndrome associated with early onset epilepsy and dysmorphic findings.
Dysmorphic features of the patients are simila., Althought the first case has amiable behavior, Atrial septal defect,
mild mental-motor retardation and epilepsy controlled with drug, second case has severe psychomotor retardation,
intractable seizures and behavioral features such as self mutilation Array-CGH analyses identifed a 740 kb deletion on
chromosome 17921.31(chr17:43513428-44254354bp)inoneanda 1.3 Mbdeletiononchromosome 17a21.31(chr17:
42579621-43846470bp)inother.Thedeletedregioncontainsanumberofgenes.However; MAPT,CRHR1,KANSL1genes
wererelatedwiththeclinicalfindingsinfirstpatientand CRHR1 genewasassociated with thefindings of second patient.
CONCLUSION: The identification of causative mutations associated with early onset seizures and their related
phenotypes is useful for genetic counseling, and possibly for management of the patients.

Keywords: array CGH, epilepsy, 17p21.31 microdeletion syndrome
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Pp-054
1p36 Deletion in an infant: An Array-Cgh Analysis

ilknur Erol', Tiilin Savas', Semra Saygr", Feride iffet Sahin?
'Baskent University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Neurology Division, Adana Teaching and Medical Research Center,
Adana, Turkey

2Baskent University, Faculty of Medicine, Department of Medical Genetics, Ankara, Turkey

INTRODUCTION: 1p36 deletion syndrome is the most common subtelomeric microdeletion syndrome
with an incidence of 1/ 5000 and it is reported to affect more females than males. The main clinical
features are developmental delay, mental retardation and hypotonia in all patients. Dysmorphic features
of this syndrome include macrocephaly at birth, prominent forehead, midface hypoplasia, flat nasal
bridge and thickened ear helices. Epilepsy occurs in approximately half of patients, including infantile
spasms in at least 20%. Here in we describe a pattient with severe hypotonia, epileptic encephalopathy
and dysmorphic futures who was diagnosed as 1p36 deletion syndrome with array-CGH analysis.
Case Report: The patient was a boy now 2 years of age, born from healthy non-consanguineous parents
who presented with hypotonia and craniofacial anomalies including microcephaly, prominent forehead,
midface hypoplasia,and flat nasal bridge together with refrcctory seizures at 1 months of age. Neurological
examination revealed profound hypotonia with brisk deep tendon reflexes. Fundoscopic examination
was normal. Laboratory analyses revealed a normal complete blood count and normal blood chemistry
values, including levels of lactate, pyruvate, and ammonia. Tandem mass spectrometry of serum and urine
organic acid analysis were normal. Phenobarbital, fenitoin, topiramate and vitamine B6 was began due
to refroctory seizures. He began to exhibit flexor spasms at 8.5 months of age. Electroencephalography
indicated modified hypsarrhythmia, and the patient was diagnosed as having West syndrome. Phenobarbital,
fenitoin was stoped. Vigabatrine and levetresetam was administered. Although his spasms were resolved, his
seizures was continued. The high-resolution array-CGH analysis identified losses of the proximal 1p36 region.
CONCLUSION: 1p36 deletion syndrome should be searched with array-CGH analysis for in patients presenting
with epielptic spasms associated with dysmorphic features, severe hypotonia, and developmental delay.

Keywords: Epileptic encephalopathy, 1p36 deletion, array-CGH analysis

PP-055
A Missense Mutation of the Sodium Channel a1 Subunit Gene in
A Child With Dravet Syndrome

Mutluay Arslan’, Sebahattin Vurucu', Bilent Unay', Hande Caglayan? Ridvan Akin'
"1Department of Pediatric Neurology, Gllhane Military Medical School, Ankara, Turkey
?Department of Molecular Biology and Genetics, Bogazici University, istanbul, Turkey,

Dravet syndrome, or severe myoclonic epilepsy in infancy (SMEI), is an epileptic encephalopathy of childhood,
which is caused mainly by sodium channel a1 subunit gene (SCN1A) mutations. The disease is characterized with
refractory seizures, impaired psychomotor and neurologic development, occurring in the first year of life in an
apparently normal infant. We report a patient with Dravet syndrome in whom a missense mutation was identified
in the SCN1A gene. Performing SCN1A sequence analysis, a G>A (c.530, p.Gly177Glu) transition was determined
in exon 4. Defining the clinical and genetical features of more cases with Dravet syndrome should provide new
insights for the disease.

Keywords: Dravet syndrome, SCN1A mutation, child

THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014)

63



64

ISES POSTER PRESENTATIONS

PP-056
Dravet Syndrome: Novel Mutation in SCN1A Gene in Croatian
Patient and the Disease Course

Radenka Dada Kuzmanic Samija, Biserka Resic, Maja Tomasovic, Eugenija Marusic
Department of Pediatric Diseases Division of Neurology and Endocrinology, Clinical Hospital Center Split, University of Split, School of
Medicine

Dravet syndrome is rare disorders characterized by early, severe and generalized epileptic encephalopathy.
FormanycountriesincludingCroatia, thereareveryfewreportedcasestodate, mainlybecausetheaccuratediagnosis
of Dravet syndrome requires not easily accessible molecular-genetic laboratory tests. Therefore, with the aim of
improvingtheclinical practiceand understanding of Dravet syndrome, we presentthe patientwith Dravetsyndrome
andnovelmutationinSCN1AgenerecordedinCroatia.Thediagnosiswasbasedonclinicalsymptomsandgenetictests.
A 2-year old Croatian female presented to the neurology clinic to establish care for a seizure disorders.
Seizure onset was at 3 mo at age, followed by partial and generalized tonic-clonic seizures, atonic
seizures, atypical absences triggered by fever. Molecular analyses showed the heterozygous SCNIA
gene mutation c.4282delG. The mutation results in a frame shifting change with p.Va1l428 as the
first affected amino acid, changing to a Leucine and creating a new reading frame ending in a stop
at position 10 (counting starts with the Valine as amino acid ‘1). This mutation is not described in the
literature or in the mutation database.

As genotype-phenotype correlation is not completely clear, Croatian patients with Dravet syndrome and a new
mutation of the gene SCN1A gene will contribute to a better understanding clinical course of Dravet syndrome.

Keywords: Dravet syndrome; SCN1A gene mutation; genotype-phenotype correlation

PP-057
Severe Epileptic Encephalopathy With Potentially Associated
KCNQ3 Mutation

Christelle Moufawad El Achkar', Masanori Takeoka?
'Neurology Department, Boston Children’s Hospital
2Epilepsy Department, Boston Children’s Hospital

Mutations of KCNQ3 gene (chromosome 8q24) encoding a potassium channel subunit, have
been associated with autosomal dominant benign familial neonatal epilepsy syndromes. We
present 3 patients with various KCNQ3 mutations with severe epileptic encephalopathies. There
are no previous reports describing association of KCNQ3 and severe epileptic encephalopathy.
Three patients with KCNQ3 mutations were identified through an epilepsy genetic panel. Seizure
and developmental history, brain imaging and electroencephalography data were reviewed.
This study was approved by the institutional review board at Boston Children’s Hospital.
All three patients presented with epilepsy during the first year of life (birth-11 months). EEGs
of all patients revealed signs of encephalopathy. Brain imaging was normal in all cases. No
other causes of epilepsy were identified after evaluations for inborn errors of metabolism.
Patient 1 (25 year old female) presented with seizures at birth and had multiple types of generalized
seizures and drop attacks. Genetic testing revealed a heterozygous frame shift mutation and
a premature stop codon at position 14 of KCNQ3 present also in her asymptomatic father.
Patient 2 (2 year old male) presented with infantile spasms, and was treated with ACTH.
He had a missense mutation in position 14, also present in his asymptomatic mother.
Patient 3 (11 year old female) who presented with both generalized (mainly drop attacks) and focal
intractable epilepsy, had a missense change in position 15. Information on parental testing is unavailable.
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All three patients had severe epileptic encephalopathy. Two of them had mutations in region 14
and one had a mutation in region 15 of KCNQ3. While asymptomatic parents also carried the same
mutation, incomplete penetrance is a possibility, which has been described with KCNQ3 mutations;
KCNQ3 mutation could be a potential cause of severe infantile epileptic encephalopathy: further studies are
necessary to verify the pathogenic role of these mutations.

Keywords: infantile epilepsy, epileptic encephalopathy, KCNQ3

PP-058
Inherited GPI Anchor Deficiency is Associated With West
Syndrome

Tomohiro Chiyonobu', Norimitsu Inoue?, Masafumi Morimoto', Taroh Kinoshita3, Yoshiko Murakami?
'Department of Pediatrics, Kyoto Prefectural University of Medicine, Kyoto, Japan
’Department of Molecular Genetics, Osaka Medical Center for Cancer, Osaka, Japan

3Department of Immunoregulation, Research Institute for Microbial Diseases, Osaka University, Osaka, Japan

Glycosylphosphatidylinositol (GPI) is a glycolipid that anchors 150 or more kinds of proteins to the human
cell surface. Recently, inherited GPI deficiencies (IGDs) were reported which cause developmental delay often
accompanied by epilepsy, facial dysmorphism and multiple anomalies. Additionally, some IGDs show elevated
serum alkaline phosphatase (ALP), one of the GPl anchored proteins (GPI-APs). There are 26 known genes involved
in the biosynthesis and remodeling of GPI-APs. IGDs due to mutations in eight of these genes (PIGA, PIGM, PIGN,
PIGV, PIGL, PIGO, PIGT, and PGAP2) have been reported so far. Here we report the first patient with mutations in
PIGW, whichisinvolvedin the addition of the acyl-chain toinositol in an early step of GPI biosynthesis. Furthermore,
this is the first case of IGD presenting with West syndrome (WS). The patient was the second child from healthy
non-consanguineous parents. Severe developmental delay was evident from early infancy. At 7 months old, he
developed clusters of tonic spasms with hypsarrhythmic pattern in EEG and was diagnosed as having WS. The
seizures were refractory to various treatments including ACTH therapy. Brain MRI disclosed symmetric lesions in
the basal ganglia and brainstem. Laboratory investigations including metabolic disorder screening were normal
but the serum ALP was constantly elevated at around 2000 U/L. Because he showed severe developmental delay
with dysmorphic facial features (broad nasal bridge and tented upper lip) and hyperphosphatasia, characteristics
often seen in IGDs, we tested for GPI deficiency. Flow cytometry using blood granulocytes from the patient
revealed reduced surface expression of GPI-APs such as CD16 and CD 24. He was identified to be compound
heterozygous for Thr71Pro and Met167Val mutations in PIGW by targeted sequencing. In conclusion, IGD should
be considered in WS without identified etiology. Furthermore, flow cytometric analysis of blood cells is effective
in screening IGD.

Keywords: West syndrome, glycosylphosphatidylinositol, inherited GPI deficiency, PIGW
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PP-059
Phosphoserine Aminotransferase Deficiency: Two Sisters

Ayse Aksoy', Kaya Bilguvar?, Tiilay Tos?, Mehpare Ozkan', Ahmet Okay Caglayan?

'Department of Pediatric Neurology, Dr. Sami Ulus Children’s Health and Diseases Training and Research Hospital, Ankara, Turkey.
’Department of Medical Genetics, Dr. Sami Ulus Children’s Health and Diseases Training and Research Hospital, Ankara, Turkey.
3Departments of Neurosurgery, Neurobiology and Genetics, Yale Program in Brain Tumor Research, Yale School of Medicine, New
Haven, 06510, CT, USA.

Serine deficiency disorders are a new group of neurometabolic diseases resulting from a deficiency in one of the
threeenzymesinthebiosynthetic patway of L-serine.Phosphoserineaminotransferase (PSAT)isthe secondenzyme
in this patway. Patients with these disorders present with major neurological symptoms including congenital
microcephaly, psychomotor retardation, seizures or polyneuropathy. It can be treated with supplementation of
L- serine, sometimes combined with glycine, So far PSAT deficiency has been reported in only a brother and sister.
Here, we present two patients, born from of a consanguineous marriage, who presented to medical
attention with acquired microcephaly, seizures, hypertonia, and psychomotor retardation. Whole
exome sequencing analysis revealed a homozygous missense mutation (p.Ser43Arg) in the PSAT1.

Keywords: PSAT, microcephaly, seizures

PP-060
A Neonatal Case of Malignant Migrating Partial Seizures in
infancy

Tastuharu Sato', Yoshiaki Watanabe', Kiyoko Watanabe', Mio Yamashita', Kazuhiko Hashimoto', Sumito Dateki', Toshihiko Shirakawa',
Yumiko Nakashima', Yukiko Ihara?, Atsushi Ishii?, Shinichi Hirose? Hiroyuki Moriuchi'

'The Department of Pediatrics Nagasaki University Hospital

2Department of Pediatrics School of Medicine, Fukuoka University

The syndrome of malignant migrating partial seizures in infancy (MMPSI) is characterized by onset
during the first 6 months, multiple continuous electrographic seizures involving different independent
areas of both hemispheres, and poor developmental outcome. Mutations in the SCN1A, PLCB1 and
the potassium channel subfamily T member 1 (KCNT1) genes have been found in patients with MMPSI.
We here report a newborn with MMPSI who had a novel missense mutation of the KCTN1 gene.
CASE PRESENTATION: The female patient was born after uneventful pregnancy and delivery. Two hours after
birth, she developed a partial seizures of the eyelids.On the third day of life, her brain magnetic resonance
imaging (MRI) showed bleeding of the left putamen, but no other abnormalities. She was given
phenobarbital, to which her seizures were resistant. At 2 months of life, she was referred to our hospital
for intractable epilepsy. Her seizures were characterized by arrest of movements, deviation of the head
and eyes, and tonic elevation of one or both limbs. The electroencephalogram showed multifocal spikes
in the interictal period, and continuous rhythmic waves migrating one hemisphere to the other in the
ictal period, which led to diagnosis of MMPSI. She did not successfully respond to various antiepileptic
drugs such as phenobarbital, valproate, levetiracetam and potassium bromide, and had severe
developmental delay, hypotonia without head control, poor ability to follow moving objects with her
eyes, and poor autokinesia. At 3 months, MRI showed diffuse atrophy of the brain, especially frontal lobes.
Genetic analysis of the KTCN1 gene demonstrated c.1420C>T missense mutation.

CONCLUSION: The present patient is one of the youngest ever reported, highlighting the importance to include
MMPSI in the differential diagnosis of early neonatal seizure disorders. It remains unknown whether the novel
missense KTCN1 mutation is involved in the early onset.

Keywords: MMPSI,KTCN1,neonatal
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PP-061
Epilepsy With Periventricular Nodular Heterotopia: A Case
Report

Mehmet Canpolat’, Giil Demet Kaya Ozcora', Hakan Giimiis', Rilksan Bilyiikoglan?, Siireyya Burcu Gérkem?, Ayse Kacar Bayram', Hiiseyin
Per', Sefer Kumandas'

'Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY

2Erciyes University Medical Faculty, Department of Medical Genetics, Kayseri, TURKEY

3Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatric Radiology, Kayseri, TURKEY

Periventricular nodular heterotopia (PNH) is one of the subgroups of neuronal migration disorders. It is associated
with intractable epilepsy. However, the etiopathogenesis of seizures in patients with PNH is still unclear.
Heterotopias are not involved alone in the epileptic network. The cause has been described as a complex relation
between nodules, the hippocampus and the neocortex.

CASE: A 7-month-old male patient who presenting with seizures exhibited interictal Electroencephalography
findings compatible with bilateral frontocentral, centro-occipital, temporocentral spike wave activity.
Initially in the patient’'s Magnetic resonance imaging revealed diffuse symmetrical white matter lesions,
heterotopia and cerebral atrophy. The patient had hypertonia, cerebral atrophy, and heterotropia. Therefore
the genetic analysis was performed and mutation has been detected in the filamin A (FLNA) gene.
CONCLUSION: The aim of this case report is to discuss the importance of PNH in the differential diagnosis of
seizures. If ventricle walls are not checked carefully can easily missed out of sight these lesions, therefore
neurologists and radiologists should be carefully.

Keywords: Epilepsy, FLNA gene, periventricular nodular heterotopia

PP-062

Congenital Fibrosis of Extraocular Muscle Type 1A Due
to KIF21A Mutation With Marcus Gunn Jaw-Winking
Phenomenon:a Rare Case Report

Ayse Kacar Bayram', Hiseyin Per', Mehmet Canpolat', Hakki Dogan? Hakan GUmis', Sefer Kumandas', Nurettin Bayram?, A. Okay
Caglayan*

'Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY

2Erciyes University Medical Faculty, Department of Ophthalmology, Kayseri, TURKEY

3Department of Ophthalmology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey.

‘Department of Neurosurgery; Department of Neurobiology; Department of Genetics, Center for Human Genetics and Genomics and
Program on Neurogenetics, Yale School of Medicine, New Haven, CT, USA; Department of Medical Genetics, Kayseri Education and
Research Hospital, Kayseri, Turkey.

The congenital fibrosis of the extraocular muscles (CFEOM) is a rare syndrome characterized by congenital
restrictive ophthalmoplegia with or without bilateral ptosis. This syndrome affect extraocular muscles with
dysfunction of the oculomotor, trochlear, and abducens nerves.We have described the patient who has the
clinical characteristics and genetics findings of the CFEOM and Marcus Gunn jaw-winking phenomenon (MG).
The patient who was a 5-year-old boy has presented to us with bilateral ptosis and restrictive ophthalmoplegia
since birth.He was born at full term with unremarkable perinatal history. The patient was the first of two
children of non-consanguineous Turkish couple and he had a 3-year-old healthy sister.He had positive family
history and typical ophthalmological findings on three generation. The mother who was one of the positive
history, such that she had congenital non-progressive bilateral ptosis and restrictive ophthalmoplegia. Eye
examination showed severe bilateral ptosis, such that right of his visual axes were blocked by the eyelid.
Laboratory investigations of tensilon test, anti-acetylcholine receptor antibody, metabolic investigations
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including serum lactate and pyruvate levels were normal. Cranial magnetic resonance imaging was
normal. Muscle biopsy was performed for investigation of underlying causes. Electromyography was not
performed due to technical conditions. Muscle biopsy was normal. After these results the clinical diagnosis
of CFEOM was suspected and genetic analysis was performed. According to clinical results and genetic
analysis, the patient was diagnosed with CFEOM type-1 that result of heterozygous mutations in KIF21A.
In this article we have reported a rare disease which combination of CFEOM and Marcus Gunn
jaw-winking phenomenon Furthermore; combination of CFEOM and Marcus Gunn jaw-winking
phenomenon may suggested aberrant innervation between cranial nerves and can support a
potentially role for KIF21A in human axonal development on the neuromuscular innervation.

Keywords: Ophthalmoplegia, bilateral ptosis, Marcus Gunn

PP-063
Modified Hypsarrhythmia: Video-EEG Evaluation

Haydar Ali Tasdemir, Hamit Ozyurek, Hiilya ince, Turgay Cokyaman, Emine Tekin, Omer Faruk Aydin
Pediatric Neurology Unit, Ondokuz Mayis University, Samsun, Turkey

INTRODUCTION: Infantile spasm is an epileptic syndrome characterized by the triad of presence
of myoclonic spasm, hypsarrhytmia on EEG recording and developmental arrest or regression.
Hypsarrhythmia is a very high-voltage, disorganized pattern of EEG abnormality. There are several
variants of the hypsarrhytmia pattern, which are usually termed forms of modified hypsarrhythmia.
We present here our experience in infants with infantile spasm and modified hypsarrhythmia.
METHOD: We enrolled 23 infants with infantile spasm showing modified hypsarrhythmia in interictal recordings.
Age, gender, age at onset of seizures, type of spasms (flexor, extensor or mixed), history of prenatal, natal and
postnatal, physicaland neurologicalexamination,neuroimagingstudies,and video-EEGrecordings wereevaluated.
RESULTS: Mean age of infants at PRESENTATIONS was 6+/-3months. Mean age at onset of seizures
was 5+/-3 months. Male to female ratio was 1.8:1. Flexor spasms were seen in 10, extensor spasms in
6 and mixed spasms in 7 infants. Symptomatic infantile spasms were noted in 19 patients, while four
cases were having cryptogenic infantile spasm. Video-EEG recordings were performed in all patients.
Hypsarrhythmia with increased interhemispheric synchronization, hypsarrhythmia with focal features,
slow waves without spikes, asymmetrical or unilateral hypsarrhythmia, and generalized background
burst suppression were noted as modified hypsarrhythmia in our patient’s interictal recordings.
CONCLUSION: As seen in our experience, infants with the diagnosis of symptomatic infantile spasm usually
generate the modified hypsarrhythmic pattern.

Keywords: modified hypsarrhythmia, infantile spasm, EEG
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PP-064
Clinical Characteristics of West Syndrome (WS) in Infants with
Perinatal Brain Damage (PBD)

Kyoko Hirasawa, Hirokazu Oguni, Akiko Takeshita, Yoko Yoshikawa, Mutsuki Shiota, Kaoru Imai, Yasushi Ito, Makiko Osawa, Satoru
Nagata
Dept. of Pediatrics, Tokyo Women’s Medical University,Tokyo, Japan

We aimed to clarify the evolution and clinical characteristics of WS associated with PBD, e.g. hypoxic ischemic
encephalopathy (HIE) and periventricular leukomalacia (PVL). Our second aim was to clarify the efficacy
and safety of treatments including ACTH.

PATIENTS AND METHODS: We retrospectively enrolled 14 patients with WS associated PBD,
diagnosed from 2004 through 2013.

We investigated MRI findings, WS onset age, initial symptoms and clinical manifestations at diagnosis and
responses to antiepileptic drugs and ACTH. EEG changes from the neonatal period until WS onset were followed
RESULTS: There were 2 term and 12 preterm low birth weight babies including 5 with very low
birth  weights. MRl showed cortical and basal ganglia abnormalities in 3, multicystic
encephalomalacia with brain stem atrophy in 3, and PVL in 8 infants.

Mean age at WS onset was 6.9+3.3months. Initial symptoms in 6 patients were only abnormal
paroxysmal eye movements. Three of these 6 showed epileptic spasms (ES) on video EEG monitoring.
In 8 of 9 infants given ACTH, attacks were completely controlled and daily responses improved despite
only partial EEG improvement.

No serious adverse effects occurred during ACTH therapy. Six patients including 5 with PVL were
relapse-free and one HIE patient had generalized tonic seizures after 3 years of complete remission.
Serial EEG recordings from the neonatal period, performed in 3 HIE and 2 PVL patients, showed prolonged
depression and subclinical seizure activities later changing to more irregular multifocal spikes or slow
waves mimicking hypsarrhythmia.

DISCUSSION: In infants with PBD, ES were difficult to identify because of severe neurological comorbidity. Patients
whose EEG showed prolonged depression or subclinical seizures in perinatal period were likely developing WS.
CONCLUSION: In infants with PBD, follow-up EEG examinations are necessary. Aggressive therapies including
ACTH should be considered when WS develops

Keywords: West syndrome, Perinatal brain damage, periventricular leukoomalacia, multi cystic encephalomalacia

PP-065
The Heterogeneity of Infantile Convulsions

Khamraev Naimjon, Furkat N Samadov
Tashkent Institute of Posgraduate Medical Education

BACKGROUND: Infantile convulsions are clearly defined as seizures seen in healthy children in
the first two years of life, and have a good and poor prognosis. The present study is aimed to
evaluate the incidence of this epileptic syndrome and to reveal its particular clinical aspects.
MATERIAL-METHODS: The studied group included 25 children aged 1 to 36 months. All of them were
diagnosed with epilepsy, but the clinical PRESENTATIONS was characterized by infrequent or occasional febrile
seizures. In order to confirm the diagnosis all children were examined with EEG, CT scan or MRI techniques.
RESULTS: 2 children left the study because of the unfavourable prognosis characterized with a
mental development retardation associated with refractory epilepsy in 2 cases. Benign infantile
convulsions were diagnosed in 8 patients who had a normal development later on and administration
of antiepileptic drugs was stopped. Familial cases of epileptic seizures were seen in 3 out
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of 12 cases. 4 patients out of 25 presented with partial crisis;, and generalized convulsions
were present in 8 children. Partial crises were hemiclonic in the majority of cases.
CONCLUSIONS: Our results show a rather high incidence of benign infantile seizures, which accounted
for around 20% among epileptic syndromes with onset in early life in the children included in the
presented study. The studied group of patients manifested partial convulsions or a partial onset
in the majority of cases (66%).

Keywords: infantile, convulsions, heterogeneity

PP-066
Asymmetrical Type of Hypsarrhythmia, Infantile Spasms and
Cortical Dysplasia

Edina Karabed', Enes Karabeg', Biserka Resic?, Adi Karabeg?
'General hospital,Sanski Most,Bosnia and Herzegovina
2Medical School University of Split, Croatia

3Medical School University of Maribor,Slovenia

AIM: evaluation of infant with a type of hypsarrhythmia through monitoring of course of seizures and etiology.
METHODS: EEG polysomnography was done including continuous recording and video
monitoring. MRI of head was done three times. Metabolic and genetic test were as well conducted.
RESULTS: male infant, delivered without complication after first, healthy pregnancy. When he was 4 months
old he got first infantile spasm type of seizure. EEG test showed the asymmetric type of hypsarrhythmia while
genetic and metabolic tests were within normal parameters. Two MRIs of head showed no changes. Despite
different combination of anti-epileptic medicines, seizers could not be brought under control. Type of
seizures was changing from myoclonic to atonic and tonic-clonic with different manifestation of EEG changes.
Third MRl of head showed cortical dysplasia left hippocampal. Prior to surgical therapy
preparation Difetoin is introduced as a therapy after witch infant had no seizures. It shows
slowing in neurodevelopment while EEG test is slowed and lower-voltage in relation to age.
CONCLUSION: Asymmetric type of hypsarrhythmia suggests that the etiology of infantile spasms might be
connected/linked to cortile malformations, which is of high importance to determine diagnosis.

Keywords: infant, hypsarrhythmia, infantile spasms, cortical dysplasia

PP-067
Childhood Malignant Epileptic Syndromes: Erciyes University
Experience

Mehmet Canpolat, Hiiseyin Per, Hakan Giimis, Giil Demet Kaya Ozcora, Ayse Kacar Bayram, Sefer Kumandas
1.Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY

OBJECTIVE: Epileptic syndromes, are a set of signs and symptoms that occur together and this term is used
for epileptic situations that contain typical features of seizure types, electroencephalography (EEG) pattern,
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age of onset, neurological and radiological findings and prognosis. Many forms of epilepsies has been defined
that occur in infancy and meets the definition of an epileptic syndrome. The identification and characterization
of epileptic syndromes are extremely important, in terms of diagnosis, examination, treatment decision and
prognosis. In this study, we aimed to evaluate the patients with the diagnosis Malignant Epileptical Syndrome
with at least 1 year of follow-up in Erciyes University Medical Faculty pediatric neurology department.
MATERIALS-METHODS: Demographic and clinical characteristics and imaging findings of 54 patients
with malignant Epileptic Syndromes were evaluated.

FINDINGS: Eighteen girls (33.3%), 36 boys (66.9%)a total of 54 patients were evaluated. The average age of the
patients was 80 months (minimum 1 day, maximum 17 years). The identified malignant epileptic syndrome
types were Lennox-Gestaut syndrome 38.9% (n=21), West syndrome 33.3% (n=18), Ohtahara syndrome 3.7%
(n=2), Dravet syndrome 3.7% (n=2), myoclonic astatic epilepsy 3.7% (n=2), continuous spike waves in slow
sleep in childhood 1.8% (n=1) and unclassified refractory epilepsy 14.8% (n=8). The identified etiological
cases were symptomatic 62.9% (n=34), idiopathic 22.3% (n=12) and cryptogenic 14.8% (n==8). There was
hypoxic ischemic encephalopathy or perinatal asphyxia story in the etiologic evaluation of 23 (42.6%) patients.
CONCLUSION: Childhood epileptic syndromes have different courses in neonatal, infancy, childhood and
adolescence period, at different ages, with different clinics, different treatment methods and with different
prognosis. There are also epilepsies with short term and good prognosis although some epilepsies have a course
with severe sequelae and with poor prognosis.

Keywords: Epileptic encephalopathy, myoclonic astatic epilepsy, Landau-Kleffner syndrome, Lennox-Gestaut,
severe myoclonic epilepsy, West syndrome

PP-068
Two Cases of Landau-Kleffner Syndrome

Sanem Yilmaz, Hande Tekin, Gl Serdaroglu, Hasan Tekgiil, Sarenur Gokben
Ege University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Child Neurology, Izmir, Turkey

Landau-Kleffner syndrome is a rare epileptic encephalopathy characterized by acquired verbal auditory
aphasia, seizures and associated with continuous spike-and-wave discharges during slow wave sleep.
Case 1. A 9-years-old male was referred for behavioural problems, aphasia and seizures. He was a healthy
child since he displayed agressive behaivour, deterioration in friendship relations and attention deficit at the
age of 6. Six months after these symptoms, he started to have right focal seizures at night. At referral, he was
unresponsive to questions, severely inattentive, hyperactive and impulsive. His audiometry was normal and
electroencephalography displayed continiuous spike-and-wave discharges during slow wave sleep. Pulse steroid
therapy was given for 5 days and continued with oral steroid therapy in addition to valproate. At the 6th week of
treatmentwith tapering dose of steroid, valproate and clobazam, he was seizure free, regained most of hislanguage
skills and had a significant improvement in his behavioural problems.Unfortunately, aphasia and CSWS pattern
on EEG recurred 6 months later and he is still being treated with add-on sulthiam therapy with partial benefit.
Case 2. 3 years old male was referred for language regression and seizures. He had age-appropriate speech
until a mandatory seperation from his father six months ago. His audiometric evaluation was normal and
was being followed up by child psychiatry department for pervasive developmental disorder. He was
consulted to child neurology department for new-onset partial seizures. The EEG revealed CSWS pattern and
he was diagnosed with Landau-Kleffner syndrome. He was given steroid therapy and levetiracetam. His EEG
improved shortly after treatment, seizures were easily controlled but language skills are still severely effected.
CONCLUSION: Landau-Kleffner syndrome should be kept in mind in children who has
otherwise unexplained language regression and behavioural problems with or without seizures.
Adequate and early management may avoid permanent language and cognitive deterioration.

Keywords: epileptic encephalopathy, Landau-Kleffner, epileptic aphasia
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PP-069
Spinocerebellar Ataxia Type 2 with Electrical Status Epilepticus
During Slow-Wave Sleep (ESES)

ipek Polat', Pakize Karaoglu', Miige Ayanoglu’, Tillay Oztiirk?, Ulug Yis', Handan Giileryiiz?, Semra Ayse Hiz'
'Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir

?Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Radyoloji Bilim Dal, izmir

Spinocerebellar ataxia type 2 (SCA2) is an autosomal dominant (OD) progressive cerebellar ataxia caused by
the abnormal expansion of cytosine-adenine—guanine triplet repeats in the encoding region of the ATXN2
gene. SCA2 patients experience a progressive cerebellar syndrome characterized by ataxic gait, cerebellar
dysarthria, dysmetria, dysdiachokinesia and slow saccadic eye movements. Epilepsy is seen in some types of
SCAs including SCA10, SCA17, SCA30, DRLPA but epilepsy is not specific feature of SCA2. Here we report a girl
with SCA2 who experienced seizures after 6 years of the disease onset. The MRI revealed cerebral and cerebellar
atrophy with hot cross bun sign in the brainstem. During the follow up electroencephalography (EEG) revealed
electrical status epilepticus during slow-wave sleep (ESES) which treated with levetiracetam and clobazam.
To the best of our knowledge, there is no reported SCA2 case with epilepsy, ESES before. Mitochondrial gene
polymorphisms and polyrepeat variation in CACNA1A calcium channel gene may cause variable clinical features
in SCA2. In SCAs the loss of purkinje cells have been related to the loss of inhibitory control of the cerebellum
on the cerebral cortex. It may create predisposition for seizures. The mechanism how SCA2 cause epilepsy
and ESES is not completely understood and more studies, case reports are needed to clarify this issue. In
conclusion, patients with SCA2 should be followed for the development of epilepsy and ESES pattern on EEG.

Keywords: SCA2, ESES

PP-070
Febrile Infection-Related Epilepsy Syndrome: Rare Reason of
Status Epilepticus

Nihal Olgag¢ Diindar', Dilek Cavusoglu', Berrak Sarioglu?, Fulya Kamit Can?, Caner Alparslan?, Zeynep G6¢?, Ayse Berna Anil®
'Department of Pediatric Neurology, Faculty of Medicine, Izmir Katip Celebi University, lzmir, Turkey

2Department of Pediatrics Neurology, Tepecik Training and Research Hospital, Izmir, Turkey

3Department of Pediatric Intensive Care Unit, Tepecik Training and Research Hospital, Izmir, Turkey

Febrile infection-releated epilepsy syndrome (FIRES) is a catastrophic epilepsy sydnrome which is characterized
by acute onset of refractory status epilepticus following a febril infection occuring previously normal children.
This case is presented to point out FIRES, an epileptic encephalopathy with a yet undefined etiology and effective
treatment. A previously healthy boy aged eight years is referred to our hospital with pre-diagnosis of status
epilepticus and encephalitis. He presented with acute onset of convulsions and unconsciousness following fever
and malaise lasting seven days. On physical examination Glasgow Coma scale was 12, his pupils were miotic. His
fundus examination, cerebrospinal fluid findings and cranial magnetic resonance imaging did not reveal any
abnormality. Results of comprehensive search for metabolic, toxicological, infectious and autoimmune etiologies
were all negative. Electroencephalography indicated epileptiform discharges in right temporal head region.
The patient developed convulsive status epilepticus and intubated on day five. His seizures were controlled by
continuous infusion of midazolam and then thiopental used for four days. Phenytoin, levetiracetam, topiramate
were used. The patient was extubated on day 11. On follow up, he manifested mild cognitive impairment, behavior
disorder with no motor deficits. The diagnosis was made after a comprehensive negative search for central nervous
systeminfection,autoimmuneand metabolicdiseases. Status epilepticusdid notrecurred.Hedischargedonday 31.

Keywords: status epilepticus, febrile infection-releated epilepsy syndrome, encephalitis
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PP-071
Posterior Cortex Epilepsy in Pediatric Video-EEG Monitoring
Unit

Ceren Glinbey', Dilek Yalnizoglu', Guizide Turanli', Kader Karli Oguz?, Meral Topgu'
'Department of Pediatric Neurology, Hacettepe University School of Medicine, Ankara, Turkey
2Department of Radiology, Hacettepe University School of Medicine, Ankara, Turkey

RATIONALE: Posterior cortex epilepsy is the least common subgroup among patients with extratemporal
epilepsy. We analysed patients with posterior cortex epilepsy admitted to pediatric
video-EEG monitoring unit (VEMU).

METHOD AND PATIENTS: We retrospectively studied 121 patients admitted at the Hacettepe University
Children’s Hospital VEMU between January 2013- January 2014,

RESULTS: 55 of 121 patients were diagnosed with partial epilepsy; 27 patients had temporal and 28 patients
had extratemporal epilepsy. Of 28 patients with extratemporal epilepsy, 17 patients had frontal lobe epilepsy
and 11 patients were classified as posterior cortex epilepsy. Of 11 patients, 6 were females and 5 males, the
age ranged between 8 months-17 years (median: 5.5 years). The mean period of hospital stay was 6.5 days
(2-9 days). The patients were on 1-4 antiepileptic drugs (AED) (median:3). Ictal onset was localized to parieto-
occipital area in 4 patients, parietal area in 4 patients, occipital area in 2 patients and centroparietal area in 1
patient. Ictal onset was on the right hemisphere in 5 patients, in the left in 3 patients and bilateral in 3 patients.
MRI findings included focal cortical displasia in 3 patients, cortical tuber, periventricular leukomalasia, right
hipocampal sclerosis, cavernoma and nonspesific findings, each in one patient, the remaining 3 had normal
findings. Functional imaging studies were recommended in four patients, who could be surgical candidates.

CONCLUSION: Patients with posterior cortex epilepsy comprises the least common subgroup among
extratemporal lobe epilepsies in children with intractable epilepsy. The most common underlying etiology is

malformations of cortical development.

Keywords: Posterior cortex epilepsy, MRI findings, focal cortical displasia

PP-072

Celiac Disease Accompanied by Antibody-Negative idiopathic
Limbic Encephalitis in A 9-Year-Old in the Status Epilepticus
Clinic: A Case Report

Mehmet Canpolat’, Ayse Kacar Bayram', Hakan Giimus', Basak Nur Akyildiz?, Streyya Burcu Gorkem?, Duran Arslan?, Hiiseyin Per’,

Sefer Kumandas'
'Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY

2Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatric Intensive Care, Kayseri, TURKEY
3Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatric Radiology, Kayseri, TURKEY
“Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatric Gastroenterology, Kayseri, TURKEY

Limbicencephalitisis characterized by amnesia, behavioral changes, psychiatric symptoms, temporal lobe seizures
and altered consciousness. This report describes a case of celiac disease, an autoimmune enteropathy,
accompanied by idiopathic limbic encephalitis.

CASE: A 9-year-old boy presented with mood changes beginning the previous day, irritability, aggression,
shouting meaningless words and contractions. He had been tested at the age of 4 due to retardation compared
to his peers and had been diagnosed with celiac disease. At physical examination his general condition
was average, and he was lethargic and uncooperative. The patient was hospitalized in the intensive care
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department with a preliminary diagnosis of encephalitis-status epilepticus, and antiepileptic therapy was
adjusted to the status-epilepticus protocol. Cranial MRI was normal. Hemogram, thyroid function tests and
thyroid autoantibodies, immunoglobulins, limbic encephalitis panel, peripheral smear, Tandem MASS tests
were all normal. Hyponatremia (Na: 130) was determined at biochemical examination. CSF culture, HSV PCR
and other viral serology were negative at CSF examination. The patient lost consciousness on the 2nd day of
hospitalization. The seizures persisted and midazolam infusion was initiated. EEG revealed deceleration and spike
wave activity originating from the left hemisphere frontotemporal and temporal regions. The patient was started
on IVIG therapy with a diagnosis of limbic encephalitis. Seizure frequency decreased significantly after the 4th
day of treatment and no seizures occurred after the 9th day. The patient began speaking completely normally
and meaningfully after the 2nd month of follow-up and seizures were under control with two antiepileptics.
Although the cause of idiopathic limbic encephalitis is uncertain, an association has been shown
with several antibodies. It is thought that the disease may have an autoimmune basis and that
immunotherapy may be beneficial. Limbic encephalitis should therefore be borne in mind at
differential diagnosis in encephalitis developing in patients with an underlying autoimmune disease.

Keywords: Epilepsy, limbic encephalitis, child

PP-073
Epilepsy Surgery in Children Younger Than 3 Years of Age

Dilek Yalnizoglu', Ulkuhan Kaya? Burcak Bilginer®, Kader Karli Oguz*, Figen Soylemezoglu®, Nejat Akalan?, Meral Topgu', Guzide Turanli®
'Department of Pediatric Neurology, Hacettepe University, Ankara, Turkey

2Department of Pediatric Neurology, Sami Ulus Children’s Hospital, Ankara, Turkey

3Department of Neurosurgery, Hacettepe University, Ankara, Turkey

“‘Department of Radiology, Hacettepe University, Ankara, Turkey

*Department of Pathology, Hacettepe University, Ankara, Turkey

*Department of Pediatric Neurology, Medipol University, Istanbul, Turkey

RATIONALE: Epilepsy surgery yields succesful results both in adults and children with intractable
epilepsy. We describe outcomes of children who had epilepsy surgery under 3 vyears of age.
METHODS: We reviewed patients who underwent epilepsy surgery at Hacettepe University Childrenss
Hospital between 2000-2013. We identified 19 patients who had resective surgery during the first 3 years
of life, we reviewed 17 patients with a minumum follow up of 6 months. All patients had presurgical
evaluation including clinical and developmental assessment, interictal and ictal video-EEG recordings and
MRI; selected patients had intraoperative ECoG. Seizure outcome was classified using modified Engel Scale.
RESULTS: The mean age at surgery was 21 months (18 months - 3 years), age
at the time of seizure onset ranged between first day of life and 18 months.
The underlying etiology was focal cortical dysplasia or hemimegalencephaly in majority of patients (n=10); the
remaininghadbraintumor(n=3),SturgeWeberSyndrome(n=2),posttraumaticinjury(n=1),andperinatalinsult(n=1).
Initial surgery included lobar resections in 9 patients (6 temporal, 2 parietal, 1 frontal), functional or anatomic
hemispherectomyin8patients.Secondsurgeryincludedtwolobarandonemultilobarresections.Eightpatientswere
seizurefree (47%), four patients had >90% reductionin seizure frequency (24%), two patients had 50-90% reduction
(12%), and three had <50% reduction (18%). One patient developed hemiparesis following multilobar resection.
CONCLUSIONS: Our findings show that epilepsy surgery in children under 3 years of age yields a favorable
seizure outcome and developmental pathology is the most common underlying etiology.

Keywords: epilepsy, surgery, children
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PP-074
Risk Factors of Seizure Recurrence After Antiepileptic Drug
Withdrawal

Mehmet Celegen', Unsal Yilmaz?, Giirkan Giirbiiz% Kiibra Celegen’, Aycan Unalp?
'Department of Pediatrics, Dr. Behcet Uz Chidren’s Disease and Surgery Training Research Hospital, izmir, Turkey
?Department of Pediatric Neurology, Dr. Behcet Uz Chidren’s Disease and Surgery Training Research Hospital, izmir, Turkey

AIM: To evaluate retrospectively the relapse rate of epilepsy associated to AED withdrawal in epileptic
children and to determine the risk factors of seizure recurrence.

METHODS: Eigty-eight children with epilepsy who were seizure-free for at least 2 years were enrolled and
all children were proposed to stop AED treatment and were followed. Patients with recurrent seizure after
drug withdrawal evaluated as a relapse group and seizure free patients evaluted as a remission group.
Patients were followed for 2 years after AED withdrawal. Factors that may cause relapse were analyzed.
RESULTS: The study group consisted of 57% of patients with relapse, 43% patients with remission. Relapse is
more common in patients with neurological deficits, symptomatic etiology of epilepsy, treatment period is less
than two years, drug tapering rate is less than 3 months, EEG findings is abnormal before remission, receiving
politherapy.

DISCUSSION: In our study the risk factors affecting relapse were similar to the many studies results which reported
earlier. Female sex, abnormal MRI findings, febril seizure history, family seizure history, initial age of seizure
and drug tapering not found as a risk factor.

CONCLUSION: While tapering the AEDs, a history of neurological deficits, treatment period, drug tapering rate,
EEG findings before remission, seizure type and number of drugs used are important guides for us.

Keywords: Epilepsy; Recurrence; substance withdrawal

PP-075
Infantile Tremor Associated With Vitamin B12 treatment: A Case
Report

Mehmet Akif Ozdemir', Mehmet Canpolat?, Ayse Kacar Bayram?, Ebru Yilmaz', Hakan Giimusg?, Hiiseyin Per?
'Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Hematology and Oncology, Kayseri, TURKEY
2Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY

Infantile tremor is a rare clinical disorder characterized by coarse tremors, anaemia and regression of motor and
mental development in children. Exact incidence is not known. The majority of patients have been reported
from developing countries. Vitamin B12, Vitamin C, Magnesium, Zinc, and trace element deficiencies have been
shown in the etiology of infantile tremor. Tremors sudden starts following an acute infection or stress. Initially
they are intermittent properties but become continuous in a few days. Tremors depends to structural and
functional alterations of extrapyramidal system. The etiology has not been elucidated yet fully, but most accused
factor are nutritional deficiencies according to studies. Vitamin B12 deficiency has been demonstrated to be
associated with infantile tremor in many studies. As can be seen associated with a deficiency of Vitamin B12,
may also develop during treatment of Vitamin B12. CASE: The patient who was a 10 month girl has referred to
our emergency department with a diagnosis of status epilepticus. In the history, the patient was diagnosed with
Vitamin B12 deficiency and also she was treated by Vitamin B12 for 1 week. After that, trembling was started in
the hands of the patient for 2 days.Therefore, phenytoin has been started with the diagnosis of convulsion by
a health institution. On admission, the patient had severe coarse tremors involving hands and tongue. Other
neurological examinations and EEG were normal. Clonazepam was started with a diagnosis of infantile tremor.The
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patient was diagnosed with infantile tremor by these findings and clonazepam was started. Other antiepileptic
treatments were ceased. Tremors decreased within 2 days after therapy, and patient was taken for monitoring.
In conclusion; infantile tremor is rare and may developed associated with a deficiency of Vitamin B12, nonetheless
it can be seen during treatment of Vitamin B12.

Keywords: Epilepsy, Vitamin B12, Infantile tremor

PP-076
The Bone Mineral Alterations in Pediatric Patients Medicated
With Levetiracetam, Valproic Acid and Carbamazepine

Hepsen Mine Serin', Zehra Pinar Kog?, Berfin Temelli2
'Firat University Pediatric Neurology Department, Elazig
2Firat University Nuclear Medicine Department, Elazi§

AIM: The negative effect of antiepileptic drugs on bone health has been documented previously.
However which antiepileptic drug is safer in the regards to bone health is still questionable.
Our aim was to investigate the bone mineral density alterations in pediatric patients who
receive antiepileptic medication in minimum two years and compare the results of these drugs.
MATERIALS-METHODS: Fifty three patients (41 male, 12 female; mean age: 9,4+4,04 years) were included in
the study. The patients were receiving antiepileptic drugs (AED) for at least two years and any of the patients
had mental retardation or cerebral palsy. The patients were divided in three groups; group 1 (patients
receiving levetiracetam, n=12), group 2 (patients on valproic acid treatment, n=27), group 3 (patients receiving
carbamazepine, n=14). The groups’ plasma calcium (Ca), phosphorus (P), PTH (parathyroid hormone), ALP
(alkaline phosphatase), vitamin D levels and bone mineral density (BMD) values of hip and spine (L1-4) were
compared by Kruskal Wallis test and Mann Withney U test and p<0.05 considered statistically significant.
RESULTS: The difference between Ca, P, PTH, ALP and vitamin D levels of the patients in all three groups
were not statistically significant according to Kruskal Wallis test however there was significant difference
between BMD results according to Mann Withney U test. The lower BMD results belongs to the group 1 (mean:
0,59+0,17) and group 2 (mean: 0,60+0,13) while patients’ results in group 3 (mean:0,73+18) were higher.
CONCLUSION: Especially enzyme inducting AED’s (like VPA) are more frequently responsible for BMD loss.
Although LEV treatment is considered a safer alternative new generation drug our study has documented
firstly in the literature that LEV is associated with bone loss as much as VPA treatment and CBZ is the safest AED.
Prospective large studies with control group are warranted in this field.

Keywords: Antiepileptic drugs, bone mineral density, children
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PP-077
Hydroxyzine Intoxication Related Acquired Long Qt Syndrome

Alev Arslan Kiziltas', Gamze Hatice Poyrazoglu?, Himeyra Aslaner?, Yasemin Altuner Torun*, Aysenur Pac Kisaarslan?
'Department of Pediatrics, Division of Pediatric Cardiology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey
’Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey
3Department of Pediatrics, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

‘Department of Pediatrics, Division of Pediatric Hematology, Kayseri Education and Research Hospital, Kayseri, Turkey

OBJECTIVE: The Long QT Syndrome is characterized by prolonged ventricular repolarization and propensity
for syncope and sudden death secondary to malignant polymorphic ventricular tachyarrhythmia. Acquired
LQTS usually results from drug therapy and electrolyte inbalance. Hydroxyzine is a commonly used first
generation H1-receptor antagonist and reported to cause QT interval prolongation even at treatment dosages.
CASE: A fifteen year old female patient was admitted emergency unite with status epilepticus after six pills
hydroxyzine abuse. She was diagnosed epilepsy and treated with valproic acide up to seven years old and she
had no epileptic event since then. On physical examination she had Hydroxyzine anticollinergic side effects as
agitation, tachycardia, mydriasis, flushing and mouth dryness. She had slightly abdominal distension, her bowel
motility had decreased and globe vesicale was detected. Biochemical tests were normal except high creatinine
kinase level (10794 ng/mL). The corrected QT intervale was measured 0,61 sec on ECG. Diazepam infusion was
administered, then phenytoin was loaded on account of resistant seizure. Physositigmine was administered
due to anticollinergic side effects. After 48 hours of admission her consciousness recovered, anticollinergic side
effects disappeared, no arrhythmic events noted and cQT intervale was measured 0,41 sec, CK levels decreased.
DISCUSSION: Antihystaminic drugs cause anticollinergic syndrome due to competetive inhibition with
muscarinic receptors, also prolong QT intervale and cause malignant ventricular arrhythmias due to Na and K
channel blockage. Physostigmin is a treatment choise for anticollinergic syndrome. On the second day symptoms
were withdrawn, and QT intervale was measured in normal range. New generation nonsedative antihystaminic
drugs (esp Terfenadin, Astemizol) are more susceptible to QT prolongation. Hydroxyzine is a first generation
antihystaminic drug, it has shown to cause QT prolongation just in animal experiments,not human. Hydroxyzine
was reported not to cause K channel inhibition in therapeutic dosages.

Keywords: Hydroxyzine, Intoxication, Long Qt Syndrome, status epilepticus

PP-078
Cardiac Effects of ACTH in the Treatment of Infantile Spasms:
Does ACTH Cause Hypertrophic Cardiomyopathy?

Muhammet Giiltekin Kutluk', Omer Bektas?, Filiz Kiirkcii Ekici?, Eda Ozaydin? Giilsen Kése?

'Ankara University, Pediatric Neurology, Ankara, Turkey

2Department of Pediatric Neurology, Ankara Pediatrics, Hematology-Oncology Training and Research Hospital, Ankara, Turkey.
3Department of Pediatric Neurology,, Sisli Hamidiye Etfal Training and Research Hospital, Ankara, Turkey

OBJECTIVE: The purpose of this study is to evaluate the cardiac side effects of treatment with ACTH
in patients with infantile spasm.

STUDY DESiGN:The studywas performed on 24 patientswhowere under2yearsofageandreceivedinfantile spasm
treatment. However, six patients were excluded from the study population due to treatmentfailure, noncompliance
anddeath.Allpatientswereadministeredatotalof 18dosesofintramuscularcorticotropinfor 10weeks.Theheartrates,
blood pressure measurements and echocardiographic findings of all patients were recorded in the initial evaluation
before the treatment,and at the controls done on 8th weekand 4 months after the discontinuation of the treatment.
RESULTS: In none of the cases, were physical examination findings such as murmur, cyanosis, edema, tachycardia,
tachypneaestablishedaspathological.INnECGexaminations,all patientswerefoundtobein normalsinusrhythmand
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therewasnodysrhythmiaeither.Innoneofthepatientswasatrioventricularblockdetected.Whentheirpre-treatment
echocardiographic findings were compared with while-treatment findings and echocardiographic findings after 4
monthsoftreatment,itwasobservedthattheirinterventricularseptumdiameterandleft ventricularmassindexhad
increasedsignificantly (p<0.05).Therewerenosignsofechocardiographicfindingsofhypertrophiccardiomyopathy.
CONCLUSION: Contrary to previous findings, in this study, no hypertrophic cardiomyopathy was observed in
the treatment of infantile spasms with ACTH. We think that administrating ACTH in small amounts and within a
particular cycle may prevent the development of hypertrophic cardiomyopathy.

Keywords: Infantil spasm; corticotropin; cardiomyopathy; child.

PP-079
EBV Like DRESS Syndrome Induced by Levetiracetam. A Child
Case Report

Ayse Kacar Bayram'!, Mehmet Canpolat’, Levent Cinar? Fulya Tahan? Hakan Glimis', Sefer Kumandas', Hiseyin Per’
'Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY
2Erciyes University Medical Faculty, Department of Dermatology, Kayseri, TURKEY

3Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatric Allergy and Immunology, Kayseri, TURKEY

Drug reaction with eosinophilia and systemic symptoms (DRESS) is a systemically, acute onset, severe and rare
hypersensitivity syndrome associated with drugs. This syndrome affects the skin, mucous membranes and
often characterized by morbilliform rash, fever, lymphadenopathy, hepatitis, eosinophilia accompanied by
hematological disorders and internal organ involvement. Levetiracetam is usually well-tolerated and different
than the other antiepileptic drug aspect of structurally and pharmacologically. However, we should keep in the
mind, this drug may cause the DRESS. In this study, we have described a 9 year old girl who has levetiracetam-
induced DRESS syndrome that has presented with clinically similar to EBV infection.

Keywords: DRESS, levetiracetam, EBV infection.
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Positive Effects of Rapamycin on Visual Field Defect Associated
With Optic Glioma: A Case Report
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'Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Neurology, Kayseri, TURKEY

2Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatric Radiology, Kayseri, TURKEY

3Erciyes University Medical Faculty, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Hematology and Oncology, Kayseri, TURKEY
*Erciyes University Medical Faculty, Department of Ophthalmology, Kayseri, TURKEY

SErciyes University Medical Faculty, Department of Neurosurgery, Kayseri, TURKEY

Optic pathway glioma (OPG), seen in 15% to 20% of individuals with neurofibromatosis type 1 (NF1), accounts
for significant morbidity in young children with the condition. Overwhelmingly a tumor of children younger
than 7 years, OPG may present in individuals with NF1 at any age. Although many OPGs remain indolent and
never cause signs or symptoms, others lead to vision loss, proptosis or precocious puberty. The natural history
and treatment of NF1-associated OPG differ from those of sporadic OPG in individuals without NF1. We report
the case of an 10-year-old male presenting with optic glioma and significant neurofibromatosis-related visual
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field defect, who did not benefit from treatment with vincristine but who exhibited a millimetric reduction in
tumor size and significant improvement in visual field after treatment with rapamycin, in order to emphasize that
rapamycin can be used in the treatment of optic glioma.

Keywords: Rapamycin, optic glioma, neurofibromatosis.

PP-081
Treatment with Aripiprazole in Alternating Hemiplagia of
Childhood: Case Report

Nihal Olgag Diindar', Dilek Cavusoglu', Mehmet Oytun Hastuirk?
'Department of Pediatric Neurology, Faculty of Medicine, Izmir Katip Celebi University, lzmir, Turkey
?Department of Child and Adolescent Psychiatry, Atatiirk Training and Research Hospital, izmir, Turkey

We report the medical treatment of a case of alternating hemiplegia of childhood (AHC) in a-12 year-old male
with seizures. Although available therapies for AHC were used he did not respond to treatment excluding
aripiprazole. After treatment of aripiprazole was started, duration and frequency of episodes of hemiplegia
decreased. Furthermore oxcarbazepine was beneficial effect at all on his seizure frequency, severity and
duration. Aripiprazole is likely to reduce attacks of AHC than other current therapies.

Keywords: aripiprazole, alternating hemiplegia of childhood, treatment

PP-082

The Short-Term Response to Every-Other-Day Vs. Twice A Week
Protocol of Tetracosactide Depot for Treatment of infantile
Spasms: A Retrospective Study

Taner Sezer, Fiisun Alehan
Baskent University, Division of Pediatric Neurology, Ankara, Turkey

BACKGRAUND: This retrospective study compared the short-term response to every-other-day vs. twice a week
protocol of tetracosactide depot (TD) for treatment of infantile spasms (IS).

METHODS: We retrospectively evaluated 49 infants with IS who were treated in a single tertiary pediatric
neurology center between 2002-2012. The dose of TD was 100 IU/m2 for 2 weeks. Response to drug was defined
as absence of both hypsarrhythmia and spasms. Responders were tapered over 3 weeks and nonresponders
were immediately transitioned to vigabatrine and B6. IS due to tuberous sclerosis were excluded from the study.
RESULTS: Twenty-seven infants were allocated TG every-other-day (group A) and 22 patients twice a day (group
B). Nineteen of 27 (70%) patients in group A achieved seizure cessation and normalisation of EEG compared
with 12 of 22 (54%) of group B (Odds ratio (OR) 1.78, 95% confidence interval 0.62-6.53; p < 0.01 ). There was no
significant difference between adverse event rate between the two groups (p > 0.05). Twenty% (2/10) of group
B responders and 10% (2/19) of group A responders (OR 2.18, 95% confidence interval 0.41-4.26; p < 0.01)
experienced a relapse between 4 and 10 months after initial response.

CONCLUSION: Every-other-day TD treatment demostrated significantly higher short-term efficay, lower relaps
rate and similar tolerability compared to twice a week TD treatment regimen.

Keywords: infantile spasms, tetracosactide depot
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PP-083
ACTH for Epileptic Encephalopathy After HHV6-Associated Post-
Transplant Acute Limbic Encephalitis

Minako Ide, Takeo Kato, Masatoshi Nakata, Keiko Saito, Takeshi Yoshida, Tomonari Awaya, Toshio Heike
Department of Pediatrics, Kyoto University, Kyoto, Japan

Epileptic encephalopathy after human herpes virus 6 (HHV6)-associated post-transplant acute limbic
encephalitis (PALE) in children has been recently reported as a new epilepsy syndrome consisting of
generalized seizures and cognitive deterioration. Although it is reported that treatment is intractable, we
experiencedacase of this syndrome successfully controlled by ACTH therapy.Here, we reporta case of epileptic
encephalopathyafter HHV6-associated PALE with tonicseizures, epileptic spasms,and cognitive deterioration.
CASE: The patient underwent two cord blood transplantations, first for acute lymphoblastic leukemia
(ALL) relapse, and then for graft failure at 7 years old. He developed HHV6-associated acute encephalitis
25 days after the second transplantation. Magnetic resonance imaging (MRI) showed hyperintensities
within the bilateral hippocampus and amygdala on diffusion-weighted imaging (DWI) sequences.
He was treated with foscarnet and ganciclovir, showing some improvement but with slight memory
deficit. Five months after developing HHV6 encephalitis, he presented with tonic seizures and cognitive
regression. His symptoms were exacerbated despite administration of the anticonvulsant agents
VPA, LEV, TPM, and piracetam, a ketotic diet, and IVIG therapy. Six months after the appearance of the
seizures, they had changed from habitual to a series of epileptic spasms, which was confirmed by ictal
EEGs and surface electromyogram. Interictal EEGs showed generalized high-amplitude spikes and waves
in sleep, but not hypsarrhythmia. We used ACTH therapy based on the treatment of infantile spasms.
The epileptic spasms were completely controlled, and cognitive dysfunction simultaneously improved.
CONCLUSIONS: This is the first report that has demonstrated that ACTH therapy is effective for epileptic
encephalopathy after HHV6-associated PALE. ACTH therapy should be considered as one possible treatment
for epileptic encephalopathy after HHV6-associated PALE.

Keywords: ACTH, infantile spasms, epileptic encephalopathy, HHV6-associated post-transplant acute
limbic encephalitis

PP-084
Long-term Outcome of West Syndrome after Vigabatrin
Therapy

Anannit Visudtibhan, Buntita Bumrungchaowkasem, Lunliya Thampratankul, Chaiyos Khongkhatithum, Surang Chiemchanya,
Pongsakdi Visudhiphan
Department of Pediatrics, Faculty of Medicine, Ramathibodi Hospital, Mahidol University, Bangkok, Thailand

OBJECTIVES: To determine the long-term outcome of children with initial diagnosis with West
syndrome who received treatment with vigabatrin

MATERIAL AND METHODS: A cross-sectional study was conducted. Medical records of all patients
diagnosed with West Syndrome from January 1997 to December 2010 were reviewed to collect basic
clinical information related to the diagnosis. Each patient’s clinical courses, latest neurodevelopment
assessment, physical examination, ophthalmologic examination and IQ test were gathered of analysis.
Fisher exact and Wilcoxon rank-sum test were applied for determination of favorable prognostic factors.
Results: 100 patients were diagnosed with West syndrome during the study period. There were 81 patients
(male 55.6% female 44.4%) received vigabatrin and were included into the study. Treatment with vigabatrin was
commenced at the age of 1-19 months (mean 5 months). Duration of therapy ranged from 2 to72 months (mean
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27.6 months).Follow-up durationranged from 18to 200 months (mean 94.2 months). Forty-four (54.3%), 19(23.5%),
and 18 (22.2%) patients responded, partially responded and did not respond to vigabatrin, respectively. Seven
patients (8.6%) achieved seizure-free without any medication with seizure-free duration ranging from 6 to 16 years
(mean 13 year). Fourteen patients (17.2 %) were seizure-free with daily antiepileptic drug therapy. Their seizure-free
durationwas 3 to 14 years (mean 9.7 years). Twenty-one patients (28.4%) had other type of seizure after discontinue
vigabatrin. Normal ophthalmologic examinations, which included Goldman perimetry examination, were
obtained in 12 patients. IQ test (WISC lIl) showed normal and subnormal results in 11 and 10 patients respectively.
Statistical analysis did not disclosed significant correlation between gender, etiology, age of onset, duration prior
to vigabatrin treatment and type of spasms to the favorable outcome (spasm-free without medication, normal 1Q).
CONCLUSION: This study demonstrates favorable long-term outcome in infants and children with West syndrome
treated with vigabatrin.

Keywords: West syndrome, vigabatrin, long-term outcome

PP-085
Electroretinographic Responses in Epileptic Children Treated
With Vigabatrin

Parvaneh Karimzadeh', Mohammadkazem Bakhshandeh Bali', Mahmoud Reza Ashrafi
'Pediatric Neurology Department, Shahid Beheshti University of Medical Sciences,Tehran/Iran
Pediatric neurology Department, Tehran university of Medical Sciences. Tehran/Iran

Vigabatrin is an antiepileptic drug that results in higher gamma-aminobutyrate levels in the brain and retina.
Vigabatrin-induced visual field defects are usually asymptomatic and only detectable by perimetry. Further,
perimetry requires good cooperation, and children aged under 10 years cannot do it. Electroretinogram response
amplitude to full-field 30-Hz flicker shine has been offered to be more specificin predicting visual field defects. This
study is scheduled to investigate the vigabatrin-associated visual complications in 67 epileptic children taking
vigabatrin using full-field electroretinogram. Electroretinographic surveys showed normal range parameters
despite 3 months of vigabatrin treatment, and just 3 (4.47%) children had been visually impaired at the end
of 6-month treatment. Among these 3 cases, 1 patient had persistent electroretinogram abnormality despite
vigabatrin discontinuation. Our study suggests that vigabatrin is secure for short-term pediatric antiepileptic
treatment, with few cases of visual impairments and that are often reversible

Keywords: epilepsy, Children, Vigabatrin, Electroretinography
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PP-086
Rufinamide As an Adjunctive Therapy for Lennox-Gastaut Syndrome:
A Randomized Double-Blind Placebo-Controlled Trial in Japan

Yoko Ohtsuka', Harumi Yoshinaga? Yukiyoshi Shirasaka®, Rumiko Takayama®, Hiroki Takano®, Kuniaki lyoda®

'Department of Child Neurology, Asahigawaso Rehabilitation and Medical Center

2Department of Child Neurology, Okayama University Graduate School of Medicine, Dentistry and Pharmaceutical Sciences
3Shirasaka Clinic

“National Epilepsy Center, Shizuoka Institute of Epilepsy and Neurological Disorders

®Japan/Asia Clinical Research Product Creation Unit, Eisai Co. Ltd.

°Department of Pediatrics, Hiroshima City Hospital

PURPOSE: To evaluate the efficacy, safety, and pharmacokinetics of rufinamide as an adjunctive therapy
for patients with Lennox-Gastaut syndrome (LGS) in a randomized, double-blind, placebo-controlled trial.
METHODS:Weconductedamulticenterclinicaltrialwitha4-weekbaseline,a2-weektitration,a 10-weekmaintenance,
andeitherafollow-upvisitorentryintoanopen-labelextension.Patientswith LGS (4to30yearsold)takingbetweenone
andthreeantiepilepticdrugswererecruited.Afterthebaseline period, patientswererandomlyassignedtorufinamide
or placebo.The primary efficacy variable was the percent change in the tonic-atonic seizure frequency per 28 days.
FINDINGS: Of the 59 patients, 29 were randomized to the rufinamide group and 30 to the placebo group. The
frequency of epileptic seizures was significantly reduced in the rufinamide group than in the placebo group; the
median percent change in frequency of tonic-atonic seizures was -24.2% and -3.3%, respectively, (p = 0.003) and
that of total seizures was -32.9% and -3.1%, respectively (p <0.001). Subgroup analyses indicated that the efficacy
of rufinamide was consistent independent of most clinical background characteristics. The common treatment-
related adverse events in the rufinamide group were decreased appetite (17.2%), somnolence (17.2%), and
vomiting (13.8%). Transient seizure aggravations were observed in 13 (22.0%) of the 59 patients, though a causal
relationship with rufinamide was suspectedin only one patient. Alladverse events were mild tomoderatein severity.
Significance: The present results showed a favorable risk-benefit profile for rufinamide as an adjunctive therapy
for patients with LGS.

Keywords: rufinamide, Lennox-Gastaut syndrome, double-blind randomized controlled trial,
tolerability, pharmacokineitcs

PP-087
Intractable Epilepsy with Hemimegalencephaly Controlled with
Topiramate

Saeyoon Kim
Department of Pediatrics, Yeungnam University Hospital

INTRODUCTION: Hemimegalencephaly is a rare congenital brain malformation characterized by
a unilaterally enlarged cerebral hemisphere. Clinically, the lesion acts as a focus for seizures and
hemimegalencephaly often causes early-onset intractable epilepsy, which usually requires surgical treatment.
Topiramate may have multiple mechanism of action as antiepileptic drug. And many researches and
clinical trials of topiramate as adjunctive therapy and as monotherapy for refractory partial-onset
seizures indicate that the drug may have a broad spectrum of antiepileptic activity. Topiramate may
reduce the duration and frequency of action potentials elicited by a depolarizing electrical current.
We describe the case of a 12-month-old girl who has developmental delay and intractable
epilepsy with hemimegalencephaly.

CASE: At the age of 5 months, a girl was referred to our clinic to manage status epilepticus. She was born
at 39 weeks' gestation by normal vaginal delivery and weighed 3 kg at birth. Her antenatal and family
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histories were non-contributory. On examination, she weighed 8.5 kg, was 68 cm tall, and had a head
circumference of 43 cm. Several times a day, she had right-side eyeball deviation and focal clonic seizures
affecting the right extremities, followed by secondary generalization. Brain magnetic resonance imaging
revealed features typical of hemimegalencephaly. The left frontal lobe showed cortical malformation.
Electroencephalography showed frequent focal spikes and sharp waves in the left frontal area.
She was treated with several kinds of antiepileptic drugs as phenobarbital, valproic acid, oxcarbazepine, and
levetiracetam. But her seizures remained refractory. Finally, we tried topiramate at a maintenance dose of 5 mg/
kg/day, which controlled her seizures. Seizure was reduced less than half and we found improvement on EEG.
CONCLUSION: We report a patient with hemimegalencephaly who had intractable epilepsy that improved with
topiramate, which reduced the frequency and duration of her seizures dramatically.

Keywords: Hemimegalencephaly, Intractable epilepsy, Children, Topiramate

PP-088
Hot Water Epilepsy Successfully Treated with Clobazam: A Case Report

Arzu Ekici', Ozlem Ozdemir', Sevgi Yimenicioglu?, Ayse Oren?, ismail Sen?

'Department of Pediatric Neurology, Sevket Yilmaz Training and Research Hospital, Bursa, Turkey
2Department of Pediatric Neurology, Eskisehir State Hospital, Eskisehir, Turkey

3Department of Pediatrics, Sevket Yilmaz Training and Research Hospital, Bursa, Turkey

isarareform of reflex epilepsy precipitated by a bath or showerin hot water. It has been rarely reported in European
contries. Most of the cases have been reported from Indian and Turkey. This reflex epilepsy is more commonly
in infancy and children with normal psychomotor development. It seems that temperature of bathing water,
traditional bathing habits and genetic factors play role in hot water epilepsy. Decreasing the bath temperature
is usually sufficient, but sometimes antiepileptic drugs are needed. Here we report a case of hot water epilepsy
successfully treated with clobazam. And clobazam seems to be a good choice if antiepileptic drug is necessary.

Keywords: benign, clobazam, hot water epilepsy, reflex epilepsy

PP-089
Clobazam Add-On Therapy for the Treatment for Clonazepam
Unresponsive Hyperekplexia

Taner Sezer
Baskent University, Division of Pediatric Neurology, Ankara, Turkey

BACKGRAUND:Hyperekplexiaisararenonepilepticdisorderandthediagnosisismostlyclinicalwithnonhabituating
flexor spasm in response to tapping the nasal bridge being diagnostic of the condition. High dose (0.1-0.2 mg/
kg/d) clonazepam is the treatment of choice for hyperekplexia. Other drugs, including carbamazepine, phenytoin,
diazepam, valproate, 5-hydroxytrytophan, piracetam,and phenobarbital, have been shownto have variableresults.
We present two infants with hyperekplexia whose spasms were controlled by clonazepam clobazam combination.
METHODS: Case 1.A2-year-old girl was referred for frequentabnormal body stiffening. Her neurologicexamination
was normal. Electroencephalography and magnetic resonance imaging (MRI) of her brain were both normal. The
GLRAT1 gene analysis showed c.497G>C mutation. She was diagnosed with hyperekplexia and put on clonazepam
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treatment.However,despitehighdose(0,14mg/kg/day)clonazepamtreatmentfrequentfallspersistedandclobazam
(0,2 mg/kg/day) was added. A marked improvement was observed with this combination therapy within 2 weeks.
CASE 2: The patient, a 1-year-old boy presented with tonic spasms. A diagnosis of hyperekplexia was made
based on clinical and electroencephalographic findings and clonazepam therapy was initiated. However, due
to sedative side effect, he could tolorate a maximum dosage of 0.05 mg/kg/day clonazepam. As his spasms
persisted, clobazam (0,2 mg/kg/day) was added and with this combination spasms improved within 3 weeks.
CONCLUSION: When monotherapy with a clonazepam is either ineffective or not tolerated, add-on clobazam
may be effective in children with hyperekplexia.

Keywords: hyperekspleksia, Clobazam, clonazepam

PP-090
Treatment of Neonatal Status Epilepticus Related to
Hypoglycemia With Levetiracetam

Taner Sezer', Aslihan Abbasoglu?, Ayse Ecevit?
'Baskent University, Division of Pediatric Neurology, Ankara, Turkey
2Baskent University, Division of Neonatology, Ankara, Turkey

BACKGRAUND: Hypoglycemia is the most common metabolic disorder to affect the newborn infant. Although
the most frequently encountered symptoms include stupor and tremuolessnes, with more severe hypoglysemia
poor feeding, apnea and seizures including status epilepticus (SE) might be encountered. Levetiracetam is an
effective and well tolerated antiepileptic drug for adjunctive treatment of partial-onset seizure in children.
Several pediatrics studies have reported that the safety and efficacy of levetiracetam in neonates. We present
a newborn, having SE due to hypoglycemia which was controlled successfully with levetiracetam infusion.
METHODS: A 3-day-old male was admitted to the neonatal intensive care unit for SE of generalized
clonic seizures due to hypoglycaemia (blood glucose < 20 mg/dl). A hypoglycaemia screen demonstrated
hyperinsulinemia (insulin 16.2 mlU/l) despite blood glucose 25 mg/dl. Normal investigations included
C-peptide, serum cortisol, growth hormone, serum free fatty acid, and urine organic acids. Urinary ketones
were negative. The infant was treated with 10% dextrose boluses and a dextrose infusion. The highest
dextrose infusion rate needed to maintain normoglycaemia was 14 mg/kg/min. Seizures continued despite
normal serum glucose levels and therefore first phenobarbital and than phenytoin with a loading dose of 20
mg/kg and a maintenance dose of 5 mg/kg/day were initiated. Finally, intravenous levetiracetam infusion of
20 mg/kg loading dose followed by 1 mg/kg/hr was added and the seizures were controlled by levetiracetam
infusion. Interictal EEG showed epileptic activity at parieto-occipital left hemisphere. Cranial MRl and MR
angiography revealed focal acute ischemia in the right occipital, and bilateral parietal regions. The patient
was discharged on the 20th day of admission with oral levetiracetam, phenobarbital and diazoxide treatment
CONCLUSION: Neonatal SE due to hypoglycemia can be controlled by levetiracetam infusion.

Keywords: Neonatal Status Epilepticus, levetiracetam
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PP-091
Efficacy and Tolerability of Levetiracetam in Child Refractory Epilepsy

Kazuhiro Muramatsu, Noriko Sawaura, Keiko Tomita, Tomomi Ogta, Toshino Motojima, Kuniko Ida, Kyoko Hazama, Nishiki Makioka,
Hirokazu Arakawa
Department of Pediatrics, Gunma University Graduate School of Medicine, Gunma, Japan

Levetiracetam (LEV) is a new antiepileptic drug with a high tolerability and efficacy against various
seizure types and epilepsy syndromes. It was approved in US in 1999, in EU in 2000 and in Japan
in 2010 as an adjunctive therapy for the treatment for refractory partial seizures in adult. LEV
mechanisms of action are presumed to be related to modulation of a synaptic vesicle protein.
PURPOSE: This study aims to evaluate efficacy and safety of LEV in patients with child refractory epilepsy.
METHODS: A retrospective open-label study included 50 patients who administered with LEV more than six
months (mean age: 12.9 years old). We assessed patient population, clinical characteristics, efficacy and safety.
RESULTS: Sixteen patients (32%) became seizure-free or had a seizure reduction of over 50% in seizure
frequency. In addition 10 patients (20%) also had reduction of less than 50% in seizure frequency. Forty-three
patients (86%) are categorized into localization-related epilepsy and 41 (96%) patients of this group were
symptomatic or cryptogenic. Most patients have paroxysmal abnormality in EEG. Twenty-three patients (46%)
had already tried over 10 antiepileptic drugs prior to administration of LEV. Twelve patients (24%) had drowsiness,
irritability, worsening of seizure as adverse effect, and only 3 patients discontinued LEV because of these effect.
CONCLUSION: Even though we used LEV to intractable cases, LEV indicates the favorable efficacy for patients
with child refractory epilepsy with tolerable adverse effects.

Keywords: Levetiracetam (LEV), refractory epilepsy, children, localization-related epilepsy,

PP-092
Everolimus in Patients With Tuberous Sclerosis and Intractable

Epilepsy

Bahadir Konuskan', Halil Onder?, Dilek Yalnizoglu', Meral Topcu', Haluk Topaloglu’
'Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Hacettepe Universitesi, Ankara, Tirkiye
2Néroloji Anabilim Dali Hacettepe Universitesi, Ankara, Tiirkiye

INTRODUCTION: The mTOR inhibitor everolimus was recently approved for the treatment of giant cell
astrocytomas and renal angiomyolipomas in tuberosclorosis, however the effect of everolimus on treatment of
epilepsy in patients with TSC is not known. We present seizure outcome in patients with TSC and intractable
epilepsy following treatment with everolimus.

METHODS: We reviewed the results of three patients with TSC who were administered everolimus for
management of intractable seizures.

RESULTS: All patients were on polytherapy for treatment seizures; one of the patients underwent resective
epilepsy surgery twice. The ages were 1, 15 and 18 years. One patient responded to treatment with a rate of %80-
85 decrease in seizure frequency lasting for more than one year, one patient remained seizure free for 2 weeks
after initiation of everolimus and had recurrence of seizures on the third week in the setting of febrile illness. The
third patient received everolimus while he was having increased seziures and was discontinued on the fifth day as
he continued to have frequent seizures; he was then admitted for management of status epilepticus. This was the
patient with prior history of epilepsy surgery, he subsequently underwent insertion of vagal nerve stimulation.
CONCLUSION: One of three patients with TSC had favorable response to treatment with everolimus for medically
intractable seizures. Some patients may benefit from the anticonvulsant effect of everolimus leading to reduction
in seizure frequency.

Keywords: Tuberous sclerosis, everolimus, mTOR inhibitor, epilepsy
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PP-093
Three Different Cases of West Syndrome

Natalija Angelkova', Olivera Lekovska', Vesna Sabolic Avramovska', Filip Duma', Katerina Vasileva Dimovska', Teuta Jakupi?, Sultana
Asani?, isa Osmani>

'Neurology Department, University Children’s Hospital Skopje, Macedonia

Pediatric Department, Clinical Hospital, Tetovo, Macedonia

We present 3 different cases of West syndrome - idiopathic case, symptomatic case and a child with
Down syndrome and infantile spasms.

Three boys were diagnosed with infantile spasms in the early infancy from 6th till 8th month of age. First case
was with normal delivery and early development. Second case was preterm newborn at 32nd week of gestation
with massive intracranial hemorrhage, consecutive hydrocephalus and ventricle-peritoneal shunt. The third was
diagnosed with Down syndrome at birth. All three cases started with cluster spasms, developmental regression.
EEGshowed hypsarrhytmiaatthefirstevaluation.Brain MRIwas performed duringfirstyearoflife ofall threechildren.
The idiopathic case was with normal findings. The child with Down syndrome showed bilateral frontal cortical
atrophy. The symptomatic case had enlarged both lateral ventricles with thin median structures of cerebellum.
Treatment started with Vigabatrine 50 - 100mg/kg/day and Valproic Acid 30-50 mg/kg/day.
Seizure control wasachieved after 3 monthsin bothidiopathicand symptomatic cases. Hypsarrhytmia disappeared
afterlongerperiodofémonths.ThechildwithDownsyndromedidnotachieveseizurefreeperiodlongerthan3months.
In all three cases general developmental score was poor at the beginning of treatment, improved with
seizure control in the 2 years of follow up.

The case of Down syndrome-West syndrome was with hardest clinical appearance, poor seizure control and
unfavorable outcome.

Keywords: West syndrome, Down syndrome
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HOS GELDINizZ MEKTUBU

Sevgili Meslektaslarim, X

Ulusal Cocuk Norolojisi kongremizin 16. sini Tiirkiye Cocuk Norolojisi Dernegi yonetimi olarak birlikte yapmanin
mutlulugunu yasiyoruz. Yilda bir kez “Cocuk Norolojisi” ailesinin bir araya gelmesini saglayan kongremizde bir
yandan bilgi paylasimi yaparken diger yandan hasret giderecegiz.

Bu yil yapacagimiz kongremiz de bir dnceki genel kurulumuzda alinan karar dogrultusunda “epilepsi” konusuna
daha ¢ok yer ayrilmis ve uluslararasi boyutu ile son derece zengin bir hale getirilmistir. Kongremizin bu béliminde
uluslararasi alanda konularinda s6z sahibi ¢ok degerli bilim insanlarinin bilgi paylasimini Glkemizde yapiyor
olmaktan mutluyuz.

Kongremizin ulusal kisminda ise dernek yonetimi olarak tecriibeli hocalarimizin baskanhiginda gencg
arkadaslarimiza yer vermeye 6zen gostererek yeni bir heyecan, yeni bakis agilar yakalamak istedik.

16. sini gerceklestirecegimiz bu birlestirilmis kongremizi tilkemizin turizmde diinya mirasi listesinde yer alan cok
Ozel bir bélgesinde yapiyor olmaktan ayrica gururluyuz.

Kongrenin dlizenlenmesinde emegdi gecen diizenleme kuruluna, dernek yonetim kurulu tiyelerine tesekkuir eder,
hepimiz icin yararli ve basaril ge¢mesini dilerim.

Saygilarimla,

Dr. Giizide Turanl
Tiirkiye Cocuk Norolojisi Dernegi Yonetim Kurulu Bagkani

Degerli Meslektaslarim,

Infantile Seizure Society toplantisi ile birlikte 23-27 Haziran 2014 tarihleri arasinda Kapadokya Hilton Avanos
Otelde gerceklestirilecek olan 16. Ulusal Cocuk Norolojisi Kongresine hos geldiniz. Yogun ve uzun bir kongre
programi icerisinde yeniden birlikte olmaktan duydugumuz memnuniyeti belirtmek isteriz. Kongrenin
uluslararasi boliminde, agirlikh olarak yenidogan ve siit cocuklugu donemi epilepsileri tartisilacagindan ulusal
program epilepsi disi glincel ve 6nemli konulardan secilmistir. Bu kongredeki bilimsel programda panel sayisi
sinirl olup merkezlerin kendi verilerini ve deneyimlerini paylasabilmeleri icin SOZEL sunum siireleri oldukca genis
tutulmustur. Yine SOZEL sunumlari, programda giiniin en aktif zamanlarina yerlestirerek daha fazla paylasim ve
tartisabilmek amaclanmistir. Panel konusmacilari, farkli merkezlerden nispeten geng fakat deneyimli ve daha
once firsat bulamamis meslektaslarimizdan secilmistir. Bu durum yeni ve farkli deneyimlere imkan taniyabilecegi
gibi arkadan gelen gen¢ meslektaslarimiz icin de bir motivasyon kaynadi olacaktir. Sizlerin katilim ve katkilari ile
gerceklesecek olan kongremizin hepimize yararli olmasi dilegiyle...

Prof. Dr. Kiirsad Aydin
Tiirkiye Cocuk Norolojisi Dernegi Sekreteri

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI
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Kobalamin Metabolizma Bozukluklari

14:40 - 15:00 LeylaTtimer
15:00 - 16:00 2.Béliim: Lizozomal Hastaliklarda Giincel Durum ve Gelismeler

Niemann-Pick Tip C Hastalig

15:00 - 15:20 Goknur Haliloglu

Mukopolisakkaridozlar
Mahmut Coker

15:45 - 16:00 Tartisma

15:20-15:45

-

Akilcr ilag Kullanimi

HEE=LEED | e mllarem

SOZEL BILDIRILER
16:45 - 18:00
Oturum Bagskanlari: Haydar Ali Tasdemir, Muzaffer Polat (S1 - S6)

18:30-19:30 TURKIYE COCUK NOROLOJIiSi GENEL KURUL TOPLANTISI

26 HAZIRAN 2014

T iNFLAMATUVAR DEMIYELiNiZAN MSS HASTALIKLARI PANELI
: ; Oturum Baskanlari: Senay Haspolat, Kutluhan Yilmaz
Akut Dissemine Ensefalomyelit (ADEM)

09:00-09:20 Serdal Giingor

Multipl Skleroz (MS) Klinigi, Tani ve Ayirici Tani

09:20 - 09:40 Ulug Yis

Multipl Skleroz Tedavisinde Yenilikler
Nihal Diindar

10:00 - 10:15 Tartisma

09:40 - 10:00

SOZEL BILDIRILER
10:30-12:30 =
Oturum Baskanlari: Sefer Kumandas, Ozlem Hergiiner (S7 - S17)
SEREBRAL PALSI PANELI
14:00 - 15:15
Oturum Bagkanlari: Sabiha Aysun, Ayten Yakut

Serebral Palsiyi Tanima, Yonetme ve Yeniliklerle G6zden Gecirme
Coskun Yarar

14:00 - 14:20

Serebral Palside Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Uygulamalari

14:20-14:40 - Ofluoglu

Serebral Palside Cerrahi Uygulamalar ve Zamanlama
Hakan Senaran

15:00 - 15:15 Tartisma

14:40 - 15:00
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" 15:15-15:30 | kahve Molas_ 3

15:30-17:00

17:00 - 1900

09:00-10:15

09:00 - 09:20
09:20 - 09:40

09:40 - 10:00

10:00-10:15

SOZEL BILDIRILER

Oturum Baskanlari: Mehmet Okan, Miijgan Sonmez (S18 - S25)

POSTER BILDIRILERI

Oturum Baskanlari: Akin iscan (P1 - P25), Giil Serdaroglu (P26 -P50), Hiiseyin Tan (P51-P75),
Ali Cansu (P76-P100), Sebahattin Vurucu (P101-P121), Hakan Giimiis (P122-P142)

27 HAZIRAN 2014
KRONiK POLINOROPATi PANELI

Kronik inflamatuvar Polinéropatiler
Deniz Yiiksel

Herediter Polindropatiler
ilknur Erol

Noromiskiler Hastaliklarda Elektrodiyagnoz
Ozgiir Duman

Tartisma

10:15-10:30 | Kahve Molasi W

10:30 - 12:30

SOZEL BILDIRILER
Oturum Baskanlari: Biilent Unay, Cengiz Dilber (S-26 - S 35)
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Bakir Metabolizma Bozuklugu Hastaliklari

Doc. Dr. Faruk incecik
Cukurova Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Cocuk Nérolojisi BD, Adana

Bakir, esansiyel bir eser elementtir ve bircok enzim icin kofaktoér olarak gereklidir. Bakirin gastrointestinal
sistemden emilmesini, transportunu ve safra yollar ile atilmasini saglayan ATP7A ve ATP7B gibi transporter
proteinleri bulunmaktadir. Bu bakir ATP'azlarin fonksiyon bozuklugu sonucu Menkes hastaligi, Wilson hastaligi ve
yeni tanimlanan Mednik sendromu gelismektedir.

Menkes Hastaligi

Menkes hastaligi (Menkes kinky hair sendromu), X'e bagh resessif gecis gosteren, ilerleyici nérodejeneratif bir
hastaliktir. ik defa 1962 yilinda Menkes ve arkadaslari tarafindan ayni ailede néromotor gerilik, bilyiime geriligi,
beyaz sac, serebral ve serebellar dejenerasyonu olan bes erkek cocukta tanimlanmistir. Hastaligin geni Xq13.3'te
bulunmakta, bakir emilim ve transportundan sorumlu P-tipi ATPase (ATP7A) eksikligine yol agmaktadir.

Klinik bulgular, bakir eksikligi nedeniyle bakira bagiml enzimlerin fonksiyon bozuklugu ile ortaya gelisir. Hastaligin
klasik formunda agir nérolojik bulgular gériilmekte ve genellikle 3 yas civarinda hastalar kaybedilmektedir. Daha
seyrek gorilen hafif Menkes hastaligi ve oksipital horn sendromu hastaligin hafif formlaridir. Menkes hastaliginin
gorilme sikhidginin 1:100 000-1:300 000 oldugu tahmin edilmektedir.

Menkes hastaliginda gorilen klinik bulgular; prematiir dogum o6ykiisi, nedeni agiklanamayan hipotermi,
hipoglisemi ve hiperbilirubinemi, hipotoni, beslenme glicliigli, nobetler, dismorfizm, ilerleyici norolojik
dejenerasyon, karekteristik sa¢ bulgulari, vaskiler yapi ve kemik yapiya ait anomalilerdir.

Menkes hastaliginda gorilen tipik bulgular genellikle 2-6 ay arasinda belirginlesmekte ve tani bu klinik bulgularla
distnilmektedir. Taniyr destekleyecek en 6nemli bulgular sa¢ bulgularidir. Hastalarda sa¢ renginde agilma,
kisa, seyrek ve yliinimsu sag, pili torti ve trikoreksis nodoza goriilebilmektedir. Labarotuvar incelemede saclarin
mikroskobik incelemesi ile pilitorti ve trireksis nodoza goériinimi, kanda seruloplazmin ve bakir iceriginde
dusuklik saptanir. Molekdler analiz ile de tani dogrulanir. Tedavide bakir-hisditin kullanilir.

Wilson Hastaligi (WH)

1912'de Kinner Wilson tarafindan tanimlanmistir. Bu hastalik bakir metabolizmasi bozukluguna baghdir.
Otozomal resesif gecen hastaligin geni 13. kromozomun uzun kolundadir. Bu gen bakir tasiyan ATP'az enzimini
kodlamaktadir. Enzim eksikliginde bakir seruloplazmine baglanamamakta ve karacigerden atilamamaktadir.
Dolayisiyla serumda diizeyi yiikselen bakir karacigere, beyne, bébrege ¢cokmekte ve klinik belirti ve bulgulara yol
acmaktadir.

Hastalik genellikle 10-20 yas arasinda baslar, fakat daha geg yasta baslayan olgular da vardir. En sik tutulan organ
karacigerdir. Norolojik tutulum hastalarin %50'sinde ilk belirtidir. Tremor, distoni, rijidite, akinezi gibi degisik
ekstrapiramidal bulgular ortaya cikabilir. Ayrica mimiksiz yliz goériiniimi, konusma ve yutma bozukluklari,
salyasinin adiz kenarindan akmasi ve ylriime bozukluklari da gortilebilir. Nadiren epileptik nébetler de tabloya
katilabilir. Okul basarisinin azalmasi ¢ogu hasta yakininin dikkatini ¢ceken ilk bulgu olabilir. Davranis ve kisilik
degisiklikleri, duygu durum bozukluklar, psikotik belirtiler, dikkat, konsantrasyon gibi zihinsel islevlerde bozulma
cesitli derecelerde gorilebilirler.

Serumda dolasan bakirin korneanin desement tabakasina ¢okmesi sonucu, korneada kahverengi-yesil bir
halka gordlir. Hastalik icin patognomonik olan bu bulguya Kayser-Fleischer halkasi (KFH) denir. Klinik olarak
WH siphesi belirdiginde, kesin tani ve ayirici tani icin laboratuvar incelemelerine basvurulur. Tipik bir tabloda
serum seruloplazmin diizeyi diisiik, serumdaki serbest bakir diizeyi ise yliksek olarak bulunur. Hastalarin hemen
timiinde 24 saatlik idrarda bakir atihmi hemen daima artmistir ki bu bulgu diger ikisine gore daha duyarh bir
Olcimdiir. Ancak kesin tani karaciger biyopsisi ile, karaciger kuru dokusunda bakir miktarinin artmis bulunmasi
ile konulur. Diger inceleme yéntemlerinden bilgisayarl tomografi ve MRG'de bazal gangliada sinyal degisiklikleri,
nekroz saptanabilir.

Wilson hastaliginda tedavinin ana hedefi viicutta fazla miktarda bulunan bakirin uzaklastiriimasi/atilmasi ilkesine
dayanir. Bunun icin bakir iceren besinler diyetten ¢ikariimalidir. Cinko, D-penisilamin, trientin ve tetratiyomolibdat
gibi selator tedaviler kullanilir. Wilson hastaligi fulminan hepatite yol agmissa karaciger transplantasyonu
denenebilecek bir tedavi secenegidir; ancak bu evredeki bir hastada mortalite orani ¢ok yiksektir.

Mednik Sendromu

Kanada'da Quebec bolgesinde 6 hastada tanimlandi. OR gecis gosterdigi ve bazi kompanentlerden olustugu
saptanmistir. Bunlar; mental retardasyon, sadirlik, noéropati, enteropati, intrahepatik kolestaz, iktiyozis ve
keratodermadir. Bu sendromun patogenezi tam acikliga kavusmamistir. Ancak bu hastalarda AP1S1 geninde
mutasyon saptanmis olup, bu gen adaptor protein 1 kompleksinin, ¢ 1A subunitini kodlamaktadir. AP1S1 geni
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trans golgi adi ile plazma memrani arasinda, ATP7A ve ATP7B'nin hiicre ici trafigini yonlendirmektedir.

Klinik ve laboratuvar olarak hem Menkes hem de Wilson hastaligi bulgulari tasimaktadir Labarotuvarincelemesinde
seruloplazmin diizeyinde dusuklik, KC'de bakir birikimi ve intrahepatik kolestaz bulgulari goériilmustir. Ayrica
serebral MRG incelemesinde serebral atrofi ve bazal gangliada hiperintens lezyonlar izlenmis olup, bu bulgularin
Wilson hastaligin gore hafif diizeyde oldugu izlenmistir. Cinko asetat tedavisi uugulanmis ve hastalarin klinik ve
laboratuvar bulgularinda belirgin diizelme gézlenmis.

Cocuklarda Beyinde Demir Birikimiyle Seyreden Norodejeneratif
Bozukluklar

Dr. Biilent Kara

Demir normal néroembriyogenez ve beyin fizyolojisinde temel bir molekiildir. Miyelinizasyon, enerji tretimi,
fosfolipid metabolizmasi, antioksidan enzim aktivitesi, DNA onarimi ve biyojenik amin metabolizmasi gibi pek
cok hiicresel islevde rol oynar. Saglikli insanlarda da yaslanmayla orantili olarak beyinde demir birikimi olmaktadir.
Bu birikim globus pallidus, substantia nigra, kirmizi nukleus, subtalamik niikleus ve dentat niikleus gibi dokularda
20 yasa kadar olan donemde hizla gelisirken, kaudat niikleus ve putamende daha ge¢ yaslarda gelisir. Dokuya
0zgul demir birikim farkliliginin nedeni heniiz anlasilamamistir. Beyinde fizyolojik demir birikiminin yaninda,
norodejeneratif beyin hasariyla seyreden ve daha erken yaslarda, normalde beklenenden daha fazla demir
birikimiyle seyreden bozukluklar tanimlanmistir. Bu hastalik grubuna beyinde demir birikimiyle seyreden
norodejeneratif bozukluklar ( NBIA “neurodegeneration with brain iron accumulation”) adi verilmektedir. NBIA'da
ortak 6zellikle globus pallidus ve substantia nigrada demir birikimiyle seyreden ilerleyici ekstrapiramidal bulgular
ve bilissel bozulmadir. NBIA'da demir birikimi birincil neden olmaktan ¢ok, norodejenerasyona ikincil olarak gelisir.
Beyinde demir birikimiyle seyreden ndrodejeneratif bozukluklar ilk kez 1920’li yillarin basinda Julius Hallervorden
(1882-1965) ve Hugo Spatz (1888-1969) tarafindan tanimlanmis ve uzun yillar Hallervorden-Spatz sendromu
adiyla anilmistir. Bu sendromda 2001 yilinda PANK2 geninin sorumlu oldugu gosterildikten sonra, pantotenat
kinazla iliskili nérodejenerasyon adi kullanilmaya baslanmistir. Son yillarda genetik ve radyolojideki gelismelerle
cok sayida yeni NBIA tipi tanimlanmakta ve tani konan hasta sayisi hizla artmaktadir. Bugiine kadar tanimlanmis
olan NBIA tiplerinde sorumlu genler, iliskili bozukluk ve tanimlanma tarihi Tablo 1'de gosterilmistir.
PKAN:Pantotenatkinazlailiskilinérodejenerasyon. Sorumlu gen PANK2'dir. Koenzim A sentezindekiilk diizenleyici
basamakta gorevlidir. Otozomal resesif gecislidir. TUm NBIA olgularinda, %30-50 oraniyla en sik gorilenidir. Klasik
ve atipik formlari vardir. Olgularin %90 klasik PKAN tipinde seyreder. Klinik bulgular en ge¢ 6 yasa kadar ortaya
¢ikar. Distoni, ilerleyici spastisite (DTR artisi, ekstansor TDR) 6n plandadir. Distoni oro-lingual-mandibuler kaslarda
en belirgindir. Genellikle 10'lu yaslarin sonu, 20'li yaslarin basinda 6liimle sonuclanir. Atipik PKAN'da bulgularin
baslangici 30’lu yaslara kadar gecikebilir, konusma bozuklugu, tremor ve kolda fokal distoni 6n plandadir. Kraniyal
MR'da kaplan g6zu bulgusu tipiktir, ancak her olguda goérilmeyebilir veya zaman icinde kaybolabilir.
PLAN:Fosfolipaz A2'yleiliskilinérodejenerasyon. Sorumlu gen PLA2G6'dIr. Serbest yag asitleri ve lizofosfolipidlerin
olusumunda gorevlidir. Otozomal resesif gecislidir. Tim NBIA olgularinda %20 oraninda gorilmektedir. Farkli
klinik tipleri vardir: 1) klasik infantil néroaksonal distrofi (INAD); 2) cocukluk caginin atipik néroaksonal distrofisi
(NAD); 3) PARK14 erken baslangich (adolesan donem) distoni-parkinsonizm; 4) eriskin cagi PLA2G6 geniyle iligkili
distoni-parkinsonizm. Tim klinik tiplerin ortak bulgusu beyinde ilerleyici demir birikimi, ilerleyici motor ve bilissel
islev bozuklugu ve aksonal sferoidlerin varh@idir. infantil néroaksonal distrofide fenotip homojendir. Normal bir
donemi takiben en gec 3 yasindan dnce, genellikle 1 yas civarinda noro-gelisimsel gerileme baslar. Baslangicta
tim ekstremitelerde hipertonisite ve aksiyel hipotoni vardir, zamanla alt ekstremite distalinden baslayan DTR
kaybi ortaya cikar. Bulber islevler bozulur. Strabismus, nistagmus, gérme kaybi gibi g6z bulgular sik gordlir.
Genellikle 10 yasindan énce 6liimle sonuclanir. Atipik néroaksonal distrofide klinik bulgularin baslangici 1.5-4.5
yas arasidir, INAD'dan farkli olarak fenotip heterojendir. ilk bulgular otistik spektrum bozuklugu benzeri olabilir.
Dekadlar icinde yiirime bozuklugu, tetraparezi, ekstrapiramidal ve serebellar bulgular yerlesir. Noropsikiyatrik
bulgular 6n planda olabilir. G6z muayenesinde yukari bakis kisithhdi ve optik sinir baslarinda solukluk PKAN'dan
ayirmada 6nemli bulgulardir. Kraniyal MR'da serebellar atrofi, serebellar kortekste sinyal artisi, globus pallidusta
demir birikimi, optik traktus ve kiazma hipoplazisi, klavusta hipertrofi, korpus kallozum spleniumunda vertikal
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yerlesim ve pons atrofisi gorulebilir. Kraniyal MR'In normal saptandidi olgular da bildirilmistir.

FAH2: Yag asit hidroksilazla iliskili nérodejenerasyon. Sorumlu gen FA2H'dir. Lipid ve seramid metabolizmasinda
gérevlidir. Otozomal resesif kalitilir. ilerleyici ailevi I6kodistrofi ve herediter spastik paraparezi-SPG35 ile alleliktir.
Tum NBIA olgular icindeki orani diistiktiir. Noroaksonal distrofi benzeri klinik bulgulara neden olur, ancak
baslangi¢ daha gectir, ilerleme daha yavastir, aksiyel hipotoni ve periferik néropati yoktur. Kraniyal MR'da GP'da
demir birikimi yaninda diger NBIA tiplerinden farkli olarak ak maddede I6kodistrofik degisiklikler dikkati ¢eker,
beyinsapi atrofisi goriilebilir.

MPAN: Mitokondriyal membran proteiniyle iliskili nérodejenerasyon. Sorumlu gen c19orf12'dir. Otozomal resesif
kalitilr. Herediter spastik paraparezi- SPG43 ile alleliktir. Tim NBIA olgularinda yaklasik %5 sikliktadir. Klinik
bulgularin baslangici 4-30 yaslar arasindadir. TUm yas gruplarinda demansa kadar ilerleyen bilissel bozukluk,
noro-psikiyatrik bozukluklar ve motor néronopati (erken dénemde I. motor néron, ge¢ donemde Il. motor
ndron tutulumu) yapar. Juvenil baslangich tipte optik atrofi ve diger g6z sorunlari gériiliir. Geg baslangich tipte
parkinsonizm on plandadir. Dizarti, disfaji, distoni-parkinsonizm, inkontinans, el-ayak stereotipileri gibi bulgular
eslik edebilir. Serum CK diizeyi genellikle yliksektir, ancak infantil néroaksonal distrofi ve PKAN'da da CK yiiksekligi
olabilecegi unutulmamalidir. Kraniyal MR'da globus pallidus ve substantia nigrada demir birikimi, jeneralize
kortikal atrofi ve serebellar atrofi yaninda, diger NBIA tiplerinden farkli olarak medial meduller laminada (GP
interna ve eksterna arasinda) gizgisel hat gortilebilir.

Kufor-Rakeb hastaligi (PARK9): Hastalik ilk kez Urdiin’lii bir ailede tanimlanmis ve bu ailenin yasadigi koye
hastaligin ismi verilmistir. Sorumlu gen ATP13A2'dir. Hastalik bulgulari adolesan donemde baslar. Parkinsonizm
bulgulari ve bazi olgularda piramidal traktus bulgulari 6n plandadir. Supranikleer yukar bakis paralizisi, vertikal
ve horizontal sakkadlarda yavaslama gibi géz bulgulari eslik edebilir. Okiilojirik distonik spazmlar, yiizde, bogazda
ve parmaklarda kiguk miyokloniler gorilebilir. Vizyul halisinasyonlar ve demans en sik gorilen psikiyatrik
bulgulardir. L-Dopa'ya iyi yanit alinir, ancak cogu kez bu tedaviye bagh gelisen diskineziler nedeniyle tedavi
kesilmek zorunda kalinir. Kraniyal MR'da yaygin serebral atrofi gorilir. Diger NBIA tiplerinden farkh olarak
putamen ve kaudat nukleusta demir birikimi 6n plandadir.

BPAN: Beta ilerletici proteinle iliskili n6rodejenerasyon. Sorumlu gen WDR45'dir. Tanimlanmis NBIA tipleri icinde
X'e bagh dominant gecis gosteren tek tiptir. Tiim olgularda mutasyon «de novo»'dur. Tiim NBIA olgularindaki
sikligi diistiktar. Sutcocuklugu veya erken cocukluk doneminde global gelisim geriligiyle baslar, ancak
adolesan doneme kadar noérolojik kazanimlar yavas tempoda devam eder. Erken eriskin dénemde (15-37 yas;
ortalama 25 yas) ilerleyici distoni, parkinsonizm ve demans ortaya ¢ikar. NObetler, spastisite, uyku bozukluklari,
Rett-benzeri el stereotipileri eslik edebilir. Mikrosefalinin eslik etmedigi atipik Rett sendromu olgularinda WDR45
gen mutasyonlarinin da tranmasi onerilmektedir. Kraniyal MR'da diger NBIA tiplerinden farkh olarak T1 aksiyel
goruntilerde SN ve serebral pedinkillerde, cevresinde hiperintens halo izlenen hipointensite dikkati ¢ceker; T2-
agirlikh goruntulerde SN'daki hipointens gorinimun GP'dan daha belirgin olmasi (SN>GP) BPAN'a 6zgudiir.
Serebral ve serebellar atrofi gorilebilir.

CoPAN: Koenzim A sentaz proteinle iliskili nGrodejenerasyon. Sorumlu gen COASY koenzim A sentazi kodlar. En
son tanimlanan NBIA tipidir ve sikligi hentiz bilinmemektedir.
NBIABozukluklarindaTedavi:Semptomatiktedavideoralbaklofen,triheksifenidil,tetrabenazin,benzodiazepinler,
L-Dopa denenebilir. Genel kural olarak en az 2 ilag denenmeden invaziv tedavilere basvurulmamasi 6nerilmektedir.
Medikal tedaviye direncli olgularda intratekal veya intraventrikiiler baklofen tedavisiyle iyi yanit alinan olgular
olabilmektedir. Fokal ve segmental distonilerde botulinum toksin enjeksiyonundan yararlanilabilir. Medikal
tedaviye direncli olgularda bilateral globus pallidus interna derin beyin stimiilasyonunun primer distonilerdeki
kadar olmasa da NBIA olgularinda da ise yaradigi gosterilmistir. Literatiirde az sayida da olsa ¢cocuk yas grubunda
da olumlu bildirimler mevcuttur. Aksiyel distoni ve agri Uizerine etkisi en belirginken, yutma ve konusma lizerine
etkisi kisithidir. Kalicr ortopedik sorunlar gelismeden yapilmasi 6nerilmektedir. Etkinligi zaman icinde azalabilir.
Talasemi majorde demir selasyon tedavisinde uzun yillardir kullaniimakta olan oral demir selatorii deferipron
NBIA tedavisinde de denenmistir. Kan-beyin bariyerini gectigi gosterilmistir. Klasik PKAN'da eriskin tip kadar etkin
olmadig), tedaviye hastaligin erken doneminde baslandiginda etkinliginin daha belirginlestigi gosterilmistir. Kisa
sureli tedavi etkinligin gozlenmesi icin yeterli olmayabilir. PKAN-disi NBIA bozukluklarinda tecriibe edilmemistir.
Son yillarda PKAN tedavisinde glindeme gelen olasi bir tedavi secenedi B5 vitamin analogu olan pantotein‘dir.
Bu molekilin «de novo» CoA sentez yolagi olusturarak yeterli miktarda koenzim A sentezini kolaylastirdigi
distnilmektedir. dPANK mutasyonu tasityan drozofila'da fenotipi diizeltebildigi gosterilmistir. Ancak, insanlarda
biyoyararlanimi, farmakokinetik 6zellikleri ve kan-beyin bariyerini gecip ge¢medigi belirlenmemistir.

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI



KONUSMA OZETLERI

Kalitsal Kobalamin Metabolizmasi Bozukluklari

Prof. Dr. Leyla Tiimer
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dali

Kobalamin metabolizmasinin kalitsal defektleri emilim ve transport bozukluklari ve hiicre ici utilizasyon
bozukluklari olarak siniflandirilirlar. Kobalamin (B , vitamini) tdrevleri insanlarda iki enzimin aktivitesi
icin gereklidir. Adenozilkobalamin mitokondriyal metilmalonilCoA mutaz enzimi, metilkobalamin ise
sitoplazmik metioninsentaz enzimi icin kofaktor olarak gérev yapar. Kural olarak adenozilkobalamin sentezini
etkileyen defektlerde izole metilmalonik asidemi /asidiri, metilkobalamin sentezini etkileyen defektlerde
hiperhomosisteinemi ve homosistindiri, her iki kobalamin koenziminin sentezini de bozan durumlarda kombine
metilmalonik asitliri ve homosistiniiri gelisir. Tablo I'de kobalamin transport ve metabolizmasindaki kalitsal
bozukluklar bildirilmistir. Hastalarda hematolojik (megaloblastik anemi, ndtropeni, trombositopeni) ve/veya
norolojik (spinal korda subakut dejenerasyon, ndbetler, demans, psikoz) bulgular veya adenozilkobalamin sentez
bozukluklarinda metabolik asidoz gelisebilir (Tablo Il). Tedavide ana prensip farmakolojik dozlarda kobalamin
vererek biyokimyasal anormallikleri diizeltmektir.

Niemann-Pick Tip C Hastahgi: Cocukluk Yas Grubunda Norolojik
Ayirici Tani

Prof. Dr. Goknur Haliloglu
Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi Pediatrik Néroloji Bolimii

Niemann-Pick Tip C (NPC) hastaligi otozomal resesif olarak kalitilan, nadir bir nérodejeneratif lizozomal depo
hastaligidir. Baslama yasi, klinik bulgular ve seyir fetal, yenidogan donemi, erken-bebeklik, gec-bebeklik, adélesan
ve eriskin donemlerde genis bir spektrum gosterdiginden, hastaliga 6zgil laboratuvar incelemelerinin yapilmasi
ve dogru taninin konulmasi gecikmektedir. ilerleyici nérolojik/psikiyatrik bulgular ile hastaligin son déneme
ilerlemesi, beslenme ve yutma bozukluklari, nébetler, spastisite, ekstrapiramidal ve serebellar bulgular ile birlikte
yurime ve denge problemleri, immobilizasyon ve tip ile beslenme ile olmaktadir. Klinik bulgularn farkli yas
gruplarinda dagilimi taninarak, erken tani konulmasi, nérolojik bulgularin oldugu hastalarda potansiyel olarak
substrat azaltici tedavi (SRT: Substrate reduction therapy) ile stabilizasyon saglandigindan ¢cok énemlidir.

Klinik bulgular:

NPC, perinatal donemden 70'li yaslara kadar baslangi¢ gosterebilirken, en sik baslama yasi jlvenil yas (6-15 yas)
grubudur. Baslama yas, klinik bulgularin ciddiyeti ve hastaligin seyrinini belirlemekle birlikte, ilerleme dogrusaldir
ve bu degiskenden bagimsizdir. Erken dénemde kaybedilen hastalar disinda, hastalarin buyik bir kisminda
hastalik ilerleyici, 6limcil, nérodejeneratif bir seyir gosterir.

Baslama yasina gore hastalik farkli kategorilerde incelenebilir. Farkli kategorilerde Tablo 1'de gorildiga tizere
klinik bulgular 6rtiisebilir, bu nedenle 6zellikle cocukluk yas grubunda 6ykd, ayrintih 6zge¢cmis ve soygeg¢mis
bilgilerinin muayene bulgulari ile beraber degerlendirilmesi gereklidir. NPC hastaligina tani koymak zor
olmamakla beraber, klinik olarak muayenenin tam yapilmamasi veya taniya yonelik uygun incelemelerin
planlanmamis olmasi gecikmelere neden olabilir. Bir diger zorluk, konusmada gecikme, konusma problemleri
(dizartiri), yirime bozukluklari, sik diisme, sarsaklik gibi serebellar bulgularin taninmamasi olabilir. Disfazi ve
disfaji belirgin bulgular olarak ortaya cikmakla beraber, distoni ve anormal el pozisyonu hastalik baslangicinda
silik olabilir. Okul yas grubundaki cocuklarda 6grenme ve davranis problemleri belirgi iken, spastisite, serebellar
ve ekstrapiramidal bulgular yas ile beraber belirginlesebilir. Ge¢ baslangi¢ gosteren formlarda ve eriskinlerde NPC
kendisini psikiyatrik bulgularin agirhkli oldugu bir tablo ile gosterebilir.

NPC tanisi icin yukarida belirtilen 6zgiil olmayan semptom ve muayene bulgulari yani sira, oldukca 6zgil olan
ve hafif anormal sakkadik g6z hareketleri ile kendisini gosteren yukari bakis kisithligi, vertikal supranikleer bakis
paralizisi (VSBP) bulgusunun taninmasi olduk¢a dnemlidir. Ge¢-bebeklik doneminden itibaren tanimlanabilen
bu bulgunun 3 yas altinda taninmasi oldukca zordur. Ozellikle merdiven inerken diisme, apraksi, objelerin bas
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pozisyonu ile izlenmesi klinikte ip ucu olabilir. Erken-bebeklik doneminde dengenin saglanamamasi, ceveresl ve
sosyal durumlarda gorsel uyaranlarin degerlendirilememesi 6grenme problemlerine ve kognitif etkilenmeye yol
acabilir. Benzer sekilde jelastik katapleksi varligi da klinisyeni NPC agisindan uyarici olmalidir. Bu bulgu, giilme gibi
ani pozitif emosyonel bir uyaranla, ani tonus kaybina isaret eder. Narkolepsiden farkl olarak, kataplekside giin
icerisinde asiri uykululuk hali, kisa uyku latansi ve bilin¢ durumunda degisiklik yoktur.

Sistemik bulgularin varligi ve o6zellikle nérolojik bulgular ile beraber agiklanamayan organomegali (siklikla
splenomegali) NPC hastaligi acisindan stiphe uyandirmalidir. Yenidogan déneminde kolestatik karaciger
hastaligi, uzamis sarilik 6ykisu, cocukluk doneminde izole splenomegali, veya hepatosplenomegali ayirici tanida
NPC hastaliginin tartisilmasini gerektirir. Hepatosplenomegalinin asemptomatik olabilir. Ozellikle splenomegali
acisindan klinik muayene yani sira, abdominal ultrasonografi (US) incelemesi gereklidir.

Norolojik acidan tani konulmasini zorlastiran faktoérler/ durumlar nelerdir?

- Bulgularin baslama yasi ile hastaliga tani konulmasi arasinda gecen zaman ortalama olarak 4 yildr.

- Klinik olarak hastaligin baslama bulgular sinsi olabilir: Erken bebeklik doneminde motor ve mental gelisim
basamaklarinda gerilik, hipotoni, sik diisme ve sarsaklik basta statik ensefalopatiler olmak Uzere diger
norolojik hastaliklar ile karisabilir.

-Hastaliginilerlemehizifarkliliklargésterdiginden, hastaligin seyribaslangictailerleyiciolarak algilanmayabilir.
Bu nedenle de nérometabolik/nérodejeneratif hastaliklar ayirici tanida bulunmayabilir. Klasik bulgularin
hepsi ayni anda olmadigindan ve bulgularin ortaya ¢itkmasi zamana yayildigindan hastalik taninmayabilir.

- NPC hastaligi tani kriterleri, muayene bulgularinin taninmasi ve degerlendirilmesinde klinik deneyim
onemlidir.

- Metabolik hastaliklar ayirici tanida yer alsa da, rutin incelemeler ve metabolik hastaliklara yonelik yapilan
laboratuvar testleri ile NPC tanisi konulamadigindan, 6zgil laboratuvar incelemelerine gereksinim
duyuldugundan (fibroblast kultiiri, molekiler genetik incelemeler) kesin tani konulmasinda gecikme
olabilir.

Pediatrik Noroloji Acisindan Klinik Degerlendirme ve Ayirici Tani:

1) Ayrintili 6ykii alinmasi
a) Motor ve mental gelisim basamaklarinin sorgulanmasi
b) Gelisim basamaklarinda duraklama veya regresyon (kazanilan gelisim basamaklarinin kaybedilmesi)
c) Gebelik ve perinatal/ natal déneme ait ozellikler (nonimmdin hidrops fetalis, uzamis sarilik, neonatal
kolestatik hepatit, organomegali)
d) Sistemik hastalik oykusu
e) Nobet, epilepsi, katapleksi
f) Akrabahk
g) Aile oykiisi, ailede nérodejeneratif/ néropsikiyatrik hastalik dykuisi

2) Fizik muayene

a) Cocukluk yas grubunda norolojik muayene bulgularinin sistemik muayene bulgulari ile beraber
degerlendirilmesi (sarilik, izole splenomegali)

b) Yuriyis (ataksi, spastisite ve distoni)

c) Dinamik degerlendirme (ataksi, kuvvetsizlik, distoni)

d) Serebellar bulgular (disdiadokinezi, dismetri, ataksi)

e) Gozler (vertikal supraniikleer bakis paralizisi: patognomonik, nistagmus, korliik, retinal bulgular: diger
lizozomal hastaliklar ve NPA ve NPB hastaliklarinin tersine retinal pigment dedisiklikleri ve makilada kiraz
kirmizisi lekesi NPC hastaliginda goriilmez)

f) Diger kraniyal sinir tutulumlari (disfaji, dizartri)

g) Psikometrik degerlendirme (zihinsel yetersizlik, davranis problemleri)

3) AyinaTani
a) Global gelisme geriligi ve statik ensefalopatiler (serebral palsi, santral sinir sistemi gelisimsel
malformasyonlari) ve néropsikiyatrik bozukluklar
b) Lizozomal depo hastaliklari (gangliosidozlar: GM2 gangliosidoz, lipofuksinozis)
c) Mitokondriyal hastaliklar
d) Dismiyelinizasyon sendromlari (Pelizeaus-Merzbacher hastalig)
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e) Rettsendromu

f) Organik asidemiler (glutarik asiduiri)

g) Wilson hastaligi

h) Huntington koresi

i) Ure siklus bozukluklari

j) Homosistein remetilasyon bozukluklari

k) Klasik homosistinri

[) Akut intermittan porfiri

m) Serebrotendin6z ksantomatozis

n) Psikoz, sizofreni ve ilerleyici zihinsel ve norolojik yikim (6zellikle eriskin yas grubunda baslangi¢
néropsikiyatrik bulgular)

Klinik ve Laboratuvar Algoritmalar:

NPC tanisinin konulmasi klinik deneyim ve 6zglil laboratuvar incelemeler gerektirdiginden, Niemann-Pick-Tip
C sliphe indeksi degerlendirildikten sonra taninin dogrulanmasi ve tedavi protokoliiniin belirlenmesi ve izlem
amaci ile hastalar NPC ile ilgilenen merkezlere yonlendirilebilir.

NPC tanisinda 6nemli olan muayene bulgularinin gézden gecirilmesi ve NPC-stiphe indeksi icin http://np-c.com,
http://np-c.com/supheenseksi.php?d veya http://www.npc-si.com.public aglari kullanilabilir.

Laboratuvar incelemeler icin NPC Calisma Grubu tarafindan algoritmalar tanimlanmis olmasina ragmen,
merkezlerin laboratuvar olanaklarina ve deneyimlerine gore incelemelerin yonlendirilmesi ve planlanmasi
onemlidir. Kitotiriozidaz aktivitesi, kemik iligi aspirasyonu, fibroblast kultlriinde Filipin testi (perinikleer
vezikillerde kolesterol birikimi), plazma oksisterol profili, molekiiler genetik incelemeler ile NPC7 ve NPC2 gen
analizleri planlanabilir.

Mukopolisakkaridozlar

Prof. Dr. Mahmut Coker
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Metabolizma — Beslenme Bilim Dali, izmir

Dogustan metabolizma hastaliklari icinde organel hastaliklari ve bu grubun bir alt bashgdi olan lizozomal depo
hastaliklari, son yillarin en giindemde olan konularindan biridir. Onceki yillara gére tani ve tedavi olanaklarinin
artmasi ile cok sayida yeni hasta tanimlanmaktadir.

Mukopolisakkaridler (MPS) (glikozaminoglikanlar = GAG), buytk, kompleks yapida polimerlerdir. Asidik ve amino
seker disakkaridler icerirler. GAG'lar; heparan siilfat, dermatan siilfat, keratan stilfat ve kondroidin stilfat olarak dort
gruptur. Glikozaminoglikan zinciri, cekirdek proteini ile de birleserek proteoglikanlari olusturur. Proteoglikanlar;
hyaluronik asit kollagen liflerle birlikte, bag dokusu yapisinda yer alir. Tim bu bilgiler 1siginda GAGlarin hiicre
zari ve ekstraselltler matriks icin dnemli bir eleman oldugunu séyleyebiliriz. Mukopolisakkaridozlarda gelisen
bulgularin temelinde de bu bilgi yatmaktadir.

Glikozaminoglikanlarin lizozomda yikimi bir dizi enzimatik reaksiyonla gerceklesir. Genetik bozukluk sonucu
gelisen enzim eksikliklerinde lizozomda metabolize edilemeyen Urlnler birikir. Bu noktadan sonra bozulmus
otofaji, toksik protein birikimi, mitokondri fonksiyonunda bozulma ve hiicresel distres gelisir. Mikroglia fagositozu,
kronik inflamasyon, sitokin salinimi ile hiicre 6limu gerceklesir.

Mukopolisakkaridozlar, eksik enzimin metabolik yolaktaki yerine, biriken GAG cinsine, olusan mutasyona bagli
olarak farkli tiplerde kendini gosterir. Tip Il haric otozomal resesif kalitilir.

Klinikte coklu organ / sistem tutulumu ile kendini gosterir. Fasial dismorfizm, kalp - akciger — vaskuler tutulum,
isitme kaybi, solid organ tutulumu ( hepatomegali), g6z tutulumu, iskelet sistemi tutulumu ve nérolojik etkilenme
ana basliklardir. Fasial dismorfizm, “kaba ytz"” gériinimi olarak adlandinlan en tipik bulgudur. Biriken GAG
miktari ve surecle iliskili olacak sekilde kalp kapak hastaligi, koroner arter hastaligi, iletim bozukluklari, bozulmus
periferik perflizyon, g6gus kafes anatomisinin bozulmasi, havayollarinda birikim, tekrarlayan rinosiniizit, akciger
enfeksiyonlari, hepato-splenomegali, inginal ve umblikal herni, korneal bulutlanma, glokom, retinal hastalik,
optik sinir basisi, dizostozis multipleks olarak adlandirilan iskelet sistem etkilenmesi ( agir boy kisalidi, vertebra
anomalileri, hipoplastik odontoid, pelvis anomalisi, kalca displazisi, klavikula anomalisi, eklem sertligi, gibbus
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deformitesi, genu valgum), karpal tlnel, tetik parmak gelisimi fizik bakida aranmasi gereken bulgulardir.
Noroparenkim birikimi ( gelisme geriligi, kognitif etkilenme, davranis bozuklugu, otonomik disfonksiyon, nobet,
uyku bozukluklari) ve meninks — araknoid pleksusda GAG birikimi ( komunikan hidrosefali, basagrisi, spinal kord
basisi ) ile nérolojik bulgular olusur. Tip IVA ve VI'da norolojik etkilenmenin olmamasi, diger tiplerde ise subtiplere
gore degisebilen adirlikta norolojik etkilenmenin varligi, tani koymada yol gosterici olabilir. Dis ve disetlerinin
etkilenmesi de cok carpicidir.

Tanida klinik kusku, temeldir. Yukarida sayilan bulgular nedeniyle mukopolisakkaridoz dustnilen her hastadan
idrar GAG atilimi ( gerekirse atilan GAG cinsi ) ve enzimatik analiz ile tani konur. Genetik analiz ile mutasyonun
saptanmasi, klinik izlem ve prenatal tani asamalarinda yardimci olabilir.

Bugiin MPS |, 1I, VI i¢in rutin enzim replasman tedavileri uygulanmaktadir. Secilmis hastalar icin kemik iligi
transplantasyonu tip | hastalarda uygulanabilir. MPS IVA icin enzim tedavisi ¢cok yeni baslamistir. Tip VIl icin ise
calismalar devam etmektedir.

Epilepside Akilci ilag Kullanimi

Dr. Fisun Alehan

“Akilar ilag Kullanimi” tanimi ilk defa 1985 yilinda Diinya Saghk Orgiiti tarafindan yapilmis olup kKisilerin klinik
bulgularina ve bireysel 6zelliklerine gore; uygun ilaci, uygun siire ve dozda, en diisiik fiyata ve kolayca
saglayabilmeleri olarak tanimlanmaktadir. Uygun olmayan ilag¢ kullanim sekilleri:

- Coklu ilag kullanimi

- ilaglarin gereksiz ve agir kullanimi

- Klinik rehberlere uyumsuz tedavi segimi

- Piyasaya yeni ¢ikan ilaglarin uygunsuz tercihi

- Ilag kullaniminda ézensiz davranilmasi

(uygulama yolu, stire, doz..)

- Uygunsuz kisisel tedavilere bagvurulmasi

- Gereksiz yere antibiyotik tiiketimi

- Gereksiz yere enjeksiyon onerilmesi

- Gereksiz ve uygunsuz vitamin kullanimi

- Bilingsiz gida takviyesi ve bitkisel tGranlerin kullanimi

- Ilag-ilag etkilesimleri ve besin-ilag etkilesimlerinin ihmal edilmesi olarak dzetlenebilir.

Akilcr ilag kullanimi taniminda yer alan maddelerden herhangi birinin veya birkaginin karsilanamamasi durumu,
hastalarin tedaviye uyuncunun azalmasina, ilag etkilesimlerine, bazi ilaglara karsi direng gelismesine, hastaliklarin
tekrarlamasina ya da uzamasina, advers olay gorilme sikliginin artmasina ve tedavi maliyetlerinin artmasina
neden olur.

Sik gorilen norolojik hastaliklardan biri olan epilepside tedavinin amaci; nébetleri dnlemek , yan etkileri ve ilag
etkilesimlerini dnlemek , hastanin yasam kalitesini arttirmak ve basit ve miimkiinse en ucuz tedaviyi saglamaktir.
Anti epileptic ilaci secerken ilacin epilepsi tipi icin etkinligi, yan etki profili , gtivenirliligi, etki mekanizmasi ,
ilac etkilesimleri, farmakokinetik 6zellikleri, ilacin viicuttan atihm yolu, laboratuvar izlemi gerekliligi , dozaj ve
ila¢c formulasyonu, istenen doza ulasma kolayliligi , hastada birlikte bulunan morbiditeler ve ilacin maliyeti g6z
oniinde bulundurulmaldir.
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Akut Dissemine Ensefalomiyelit (ADEM)

Prof. Dr. Serdal Gling6r

SSS'nin immuin aracili demiyelinizan hastaligidir ve kazanilmis demiyelinizan sendromlarin %22-29'unu olusturur.
Siklkla 6ncesinde enfeksiyon vardir. Yillikinsidansi 20 yas altinda 0.4/100 000'dir ve ortalama prezantasyon yasi 5-8
yildir. Kis ve bahar aylarinda orta diizeyde artis olabilir. Tipik olarak monofazik seyir gosteren ADEM'de multifokal
tutulum ile birlikte ensefalopati varligi tani icin gereklidir.

Patoloji

Temel patolojik ozelligi damarlar etrafinda 6dem ile birlikte inflamatuar reaksiyon yani periventler
demiyelinizasyondur. Arterler ve arterioller inflamasyondan kismen korunmustur

immiinopatogenez

Otoreaktif T-hiicrelerin aktivasyonu yoluyla miyelin veya diger self antijenlere karsi olusan gecici immiin yanitin
sonucudur. Hastalik olusumunda doért patojenik mekanizmanin varligi savunulmaktadir:1.Molekdiler benzerlik,
2.MSS'nin direk enfeksiyonu ile indiiklenen postenfeksiydz etyoloji, 3.Sitokinler, 4. Otoantikorlar.

Sitokinlerle ilgili calismalar sinirlidir. BOS'da IL-6 ve IL-10'da degisiklikler oldugu ve MBP-reaktif IL-4 salgilayan
T hiicre yolaginda artis ile IL-4'te artis oldugu bildirilmistir. Th1 ve Th2 aracih MSS enflamasyonu patogenezde
onemlidir ve makrofaj, Th1ve Th2 aktivasyonu ile iliskili sitokinlerde artis olurken aktive CD4*T hiicre aracili sitokin
IL-17 de artis yoktur. IL-17 Multipl skleroz gibi persistan otoimmiin ataklarda ytksek olmasi ADEM’in MS'den
ayriminda énemlidir.

Son zamanlarda“miyelin oligodendrosit glikoprotein-MOG"aday hedef antijen olarak calisiimaktadir. MOG, MSS'de
miyelin kilf dis ylizeyi ve oligodendrositlerin plazma membraninda ekprese edilir. Otoimmiin demiyelinizan
hastaliklarinda hem humoral hem hiicresel immin yanitta hedef antijendir ve ADEM patogenezinde roli vardir.
Adem olgularinda akut donemde ylksek saptanan anti-MOG antikorlari iyilesme sonrasinda duserler. Antikor
pozitif ve negatif vakalarda klinik ve néroradyolojik bulgular benzerdir. Yeni calismalarda genetik yatkinlik Gizerine
durulmaktadir. ADEM olgularinda HLA DRB1, HLADRB5, HLA DRBQ, HLA DQA1, HLADQB1, HLADRB, HLADPAT
gibi bazi HLA antijenleri daha sik saptanmistir.

Klinik

Bulgular viral enfeksiyonu takiben 2 gilin-4 hafta icinde olusur ve olgularin %70-93'iinde 6ncesinde enfeksiyon
Oykiist. Asilama (%5-12) 6nemli bir faktor olabilir. Klinik bulgular yaygin SSS tutulumu ile iliskili multifokal
norolojik anormallikler seklindedir. En sik klinik bulgular: piramidal bulgular (tek veya iki tarafli),akut hemipleji,
ataksi, kranial sinir felci, optik norite baglh gorme kaybi, ndbetler, spinal kord tutulumu seklindedir.

Farkli klinik prezantasyonlar olabilir:

Monofazik ADEM klinik kriterleri;

1.inflamatuar veya demiyelinizan nedenle iliskili multifokal alani etkileyen akut veya subakut baslangicli ilk klinik
atak

2. Ensefalopati ile birlikte polisemptomatik klinik prezantasyon

3. Ensefalopati icin tanimlanmis bir veya daha fazla bulgu;Davranis degisiklikleri (konflizyon, asiri sinirlilik..gibi) ve
biling degisiklikleri (letarji, koma gibi)

4. Olay iyilesme ile sonuclanmali (Klinik, MRG veya her ikisinde)

5. ilk demiyelinizan olayi takiben benzer 6zelliklerde klinik atak éykiisiiniin olmamasi

6. Bu olayi aciklayacak diger etyolojilerin olmamasi

7.3 ay icinde ADEM'i duislindiirlir yeni veya dalgalanma gdsteren semptomlar, bulgular veya MRG bulgular akut
olayin parcasi olarak degerlendirilir

Polifokal baslangicli ancak ensefalopatisi olmayan hastalar “klinik izole sendrom-CIS) olarak siniflandiriimaktadir
Bu cocuklar MS icin yliksek riskli kabul edilir

Multifazik ADEM klinik kriterleri:

ADEM tablosunu takiben ortaya ¢ikan ve ADEM konsensus kriterlerini karsilayan yeni klinik tablo olarak tanimlanir.
Yeni klinik tablo;

1.MSS'de yeni anatomik alani tutmal

2.Hikaye , norolojik muayene ve néroradyolojik goriintiilemelerle dogrulanmali

3.ilk olayin (i¢ ay veya daha fazla siire sonrasinda énceki klinik ve MRG bulgularinin yeni olusmasi veya yeniden
ortaya ¢ikmasi

Nororadyolojik Bulgular

BBT'de2.5-6.5 glin sonra %78-86 olguda anormal bulgular saptanabilir. MRG en 6nemli tani yontemidir.

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI

101



102

KONUSMA OZETLERI

Anormallikler 6zellikle T2 agirhkli goriintiler ve FLAIR sekanslarda gosterilebilir. Yama tarzinda, sinirlari net
gOsterilemeyen artmis sinyal intensiteleri seklindedir. Tipik olarak multipl, asimetrik, blyilk dairesel lezyonlar
gorulir. Monofazik ADEM'de takip MRG'lerde yeni lezyon gelisimi yoktur. Seri MRG'lerde tam diizelme %37-75,
kismi diizelme %25-53 olguda gordlr.

Ayirici Tani

ADEM tanisi klinik ve MRG bulgular temelinde yapilir. Degisken klinik bulgular ve spesifik biyolojik belirteclerin
olmamasi ayirici tanida sorunlari arttirir. Tani olasi bir dizi ayirici taninin dislanmasi ile yapilabilir. Bu hastaliklarin
bir kisminda ADEM ayirici tanisinda farkli MRG paternleri temelinde yapilir

Tedavi

ADEM tedavisinde randomize kontrolli calismallar yoktur. Kortikosteroitler ilk tedavi secenedi olarak akut
epizodlarda kullanilmaktadir. Yiiksek doz IV metilprednizolon ilk tedavi secenedidir ve sonrasinda oral prednizon
14-21 glin uygulanir. MRG lezyonlari ile birlikte semptomlarin relapsi ADEM'in ilk 3 ayinda olur ise yine de ilk
atakla iliskili degerlendirilir. Agir vakalarda IViG, kortikosterid ve plazmaferez kombinasyonu kullanilabilir
Prognosis

Cocuklarda prognoziyidir ve tam remisyon %57-94 olguda saptanir. Mortalite nadir ancak akut hemorajik ensefalit
veya fulminan hastalik intrakraniyal basing artisina neden olabilir.

Multipl Skleroz Klinigi, Tani ve Ayirici Tani

Dr. Ulug Yis

Multipl skleroz, otoimmun dogada demiyelinizasyon ve akson kaybi ile karakterize kronik inflamatuvar bir
hastaliktir. Hastalarin %1.7-5.6's1 18 yas altindaki vakalardan olusmaktadir. Cocukluk ¢aginda en sik 13-16 yaslari
arasinda goziikmekte olup, insidansi ylizbinde 0.56-0.66 arasinda degismektedir. Postpubertal kizlarda iki kat
daha fazla siklikta gorilmektedir. Hastaligin etiyolojisinde genetik ve cevresel faktorler nemli yer tutmaktadir.
En 6nemli cevresel faktorler glines 1sigindan yoksun bolgelerde yasamak, D vitamini eksikligi, EBV enfeksiyonu
veya reaktivasyonu ve sigara dumanina maruziyetdir. Genetik faktorler ise HLA ile iliskili ve HLA disi genetik
faktorler olmak Uizere iki ana basamak altinda incelenmektedir. HLA-DRB1*15:01 aleli tasiyicisi olmak ile erken
baslangig yasi, hizh klinik ilerleme ve beyin manyetik rezonans incelemesindeki lezyon sayisi arasinda belirgin
iliski bulunmaktadir. HLA disi en 6nemli genetik nedenler ise T hiicre aktivasyonunda goérev alan genlerdeki
tek niikleotid polimorfizmleridir. Multiple skleroz hastaliginin fizyopatolojisi, tetikleyici nedenler ve otoimmun
hedefler halen tam olarak anlasilamamistir. Son yillarda agirlikli olarak Ranvier nodu ve paranodal boélgelerde
yerlesen adezyon molekdllerine antikor gelisimi tizerinde durulmaktadir.

Klinik bulgular prepubertal ve postpubertal hastalarda farklilik gostermektedir. Prepubertal hastalar motor ve
beyin sapi bulgulariniiceren coklu semptomlarile gelirken postpubertal hastalar duyusal veya gorsel semptomlari
iceren tekli semptomlar ile basvurmaktadir. Ciddi ensefalitik ataklar, ndbetler ve sfinkter disfonksiyonu preburtal
cocuklara 6zgudur. Ataklar arasi sure, siklik, EDSS progresyonu prepubertal ve postpubertal cocuklarda benzer
iken prepubertal cocuklardaki ilk ataklar daha ciddi olup sekelli iyilesme olasiligi yliksektir. Ensefalopati bulgulari
ile gelen prepubertal cocuklarda bilissel fonksiyonlar daha ¢ok etkilenmektedir. Yine prepubertal cocuklarda ilk
iki yildaki atak sikligi bes yil sonundaki dizabilite skorlari ile yakin iliskili oldugundan prepubertal vakalarin erken
taninmasi ve tedavisi blylik 6nem tasimaktadir.

Cocukluk caginda multiple skleroz tanisi 2010 yilinda revize edilen McDonald tani kriterleri ve 2012 yilinda revize
edilen Uluslararasi Pediatrik Multipl Skleroz Calisma grubunun tani kriterlerine gére konmaktadir. McDonald
tani kriterlerini kullanmak icin atak kavrami ve radyolojik kriterlerden mekansal ve zamansal dagihm kriterleri iyi
anlasilmalidir. Atak, enfeksiyon veya ates olmaksizin en az 24 saat sliren, mevcut veya ge¢mis, hasta tarafindan
belirtilen veya objektif olarak gozlenen santral sinir sistemi akut inflamatuvar demiyelinizan olayidir. Multipl
skleroz tanisi i¢in en az bir atagin objektif kaniti olmasi gerekmektedir. Radyolojik tani kriterlerinden mekanda
dagihim icin periventrikiiler, jukstakortikal, infratentoriyel bélgeler ve spinal kordu iceren dort alandan en az ikisinde
birden fazla T, lezyon saptanmasi gerekmektedir. Kontrast tutulumu gerekli olmayip beyin sapi ve spinal kord
lezyonlarinda klinige neden olan lezyon sayimdan cikariimalidir. Zamanda dagilim kriterinde ise herhangi
bir zamanda cekilmis manyetik rezonans incelemesinde asemptomatik kontrast tutan ve tutmayan lezyon
saptanmasi veya zamanlamasi 6nemli olmaksizin yeni ¢ekilmis bir manyetik rezonans incelemesinde yeni T, ve/
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veya kontrast tutan lezyon veya lezyonlarin saptanmasi gerekmektedir. Tablo 1'de 2010 revize McDonald ve 2012
revize Uluslararasi Pediatrik Multipl Skleroz Calisma grubunun tani kriterleri gosterilmektedir.

2010 revize McDonald kriterlerinin pediatrik multipl skleroz tanisi koymadaki duyarlihgi %100, 6zgulligu %86
iken Uluslararasi Pediatrik Multipl Skleroz Grubu tani kriterlerinin pediatrik multipl skleroz tanisi koymadaki
duyarliligi %80 ve 6zgulligu ise %100°dir.

Tani icin en sik kullanilan ek incelemeler beyin omurilik sivisi dederlendirilmesi ve gorsel yollarda anormalligin
arastinlmasidir. Beyin omurilik sivisi incelemesinde oligoklonal bant pozitifligi hastalarin yaklasik %40'inda
saptanmaktadir. Oligoklonal bant incelemesi baslangicta negatif olup izlemde pozitiflesebilir. Yine prepubertal
hastalarda oligoklonal bantlar postpubertal hastalara gére daha az saptanmaktadir. ilk demiyelinizan atakla
gelip oligoklonal bandi pozitif olan hastalarda %94 olasilikla multipl skleroz gelismektedir. Multipl sklerozda
gorsel yolda subklinik anormallikler olup fark edilmeyebilir. Gorsel yollarin degerlendirmesinde son yillarda
optik koherans tomografinin 6nemi giderek artmakta olup viziiel evoked potansiyel ile birlikte kullanimlarinda
gecirilmis innflamatuvar ataklar hakkinda daha iyi bilgi vermektedir.

Pediatrik multipl sklerozda ayirici tani ¢cok dikkatli yapilmalidir. Ayrici tanida yaklasim kolaylhigi agisindan her hasta
atipik nérolojik bulgular, sistemik tutulum bulgulari ve atipik radyolojik bulgular acisindan degerlendirilmedir.
Tablo 2, 3 ve 4'te ayiricl tanida diistintilmesi gereken hastaliklar 6zetlenmistir.

Multipl Skleroz Tedavisinde Yenilikler

Dog¢.Dr. Nihal Olgag Diindar
iKCU Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

Multiple sklerozda (MS) cocukluk yas grubunda randomize, cift-kor, plasebo kontrollii calismalar bulunmamaktadir.
Uygulanan tedavi genelde eriskin calismalarindan elde edilen bilgiler 151§inda, retrospektif, acik-etiketli prospektif
ve olgu sunumlarina dayanmaktadir. MS'de tedavi yaklasimi:
1. Akut atak tedavisi
2. Korunma tedavisi (hastaligi modifiye edici ilaglar)
3. Semptomatik tedavi seklindedir.
Akut atak tedavisinde kortikosteroidler (daha sik olmak (izere), IVIG ve plazmaferez (6zel durumlarda)
kullaniimaktadir.
Korunma tedavisi ise ilk demyelinizan klinik ataktan 3-6 ay (en az 1 ay) sonra cekilen MRG'de yeni lezyon veya
aktif lezyon varsa ya da yeni bir klinik atak varsa ve bazi siddetli olgularda (cok sayida, biyilik MRG lezyonu,
Gd+ lezyonda) yas 6zellikle 12'nin (izerinde ise ilk atakta énerilmektedir. ilk sira ilaclar interferon beta (IFNB)
ve Glatiramer asetattir (GA). Ozellikle kétii ilac uyumu, hastalik yiikiinin fazla olmasi ve IFNB nétralize eden
antikorlarin gelismesi ile ilk sira ilaglarin kullanimi sirasinda tedavi basarisizligi olabilmektedir.
Tedavi basarisizliginin tanimi (en az 6 ay tam doz alip);

- Relaps sikhginin tedavi 6ncesi ile ayni olmasi veya artmasi

- MRG'de = 2 yeni T2 veya 1 Gd+ lezyon varhig

- 12 ayda 2 relaps olmasi

- Tedavi sirasindaki akut relapslarin ciddi olmasi (IVIG, plazmaferez gibi tedavilere gerek duyulmasi)

- EDSS’nin 2 puan artmasi (3 aydan uzun sireli) seklindedir.
Bu durumda 6nerilen ise;

- IFNB kullanan hastalarda nétralizan Ak bakilmasi

-ilk sirailaclar (IFNB ve GA) arasinda degis tokus

- ikinci sira ilaclara gecilmesi

- Kombine tedavi? (ilk sira ilaclar + aylik MP veya IVIG) uygulamasi seklindedir.

MS'de korunma tedavisinde kullanilan ikinci siradaki ilaclar genellikle imminmodiilator, imminstpressif etkinligi
olan veya monoklonal antikor seklinde olan ilaglardir. Natalizumab, Fingolimod, Teriflunamid, Daclizumab,

Siklofosfomid, Mitoxantron, Rituximab, Azatioprin bu gruptadir. Eriskinde FDA onayh olanlar, Natalizumab,
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Fingolimod, Teriflunamid ve Mitoxantron'dur. ikinci sira ilaclarla cocukluk yas grubunda retrospektif, acik-etiketli
prospektif veya olgu sunumlari seklinde calismalar mevcuttur. Bu calismalarda s6zi edilen ilaclarin etkinligi
gosterilmistir. Ozellikle Fingolimod (bir gruba IFNB verilecek) ve Teriflunamid ile 10-17 yas arasi ¢ocuklarda
randomize, cift-kor, plasebo kontrollii calismalarin baslatilmasi planlanmistir.

Diger gelismekte olan tedaviler; eriskinde FDA onayi olan Dimetil fumarat (BG-12) ve eriskinde Faz Ill calismalar
olan Ocrelizumab, Alemtuzumab ve Laquinimod'dir. Diger calisilan tedaviler ise, Vitamin D (prospektif calismalar
var), Antijen spesifik hedefleme (Ag-specific targeting, MBP DNA asilama, otolog T hc asilamasi, rekombinant T hc
Rc ligand) ve kemik iligi transplantasyonudur.

MS'de semptomatik tedavi yaklasimi; spastisite (diazepam, baklofen, dantrolen, tizanidin, botulinum toxin-A),
affektif bozukluk, depresyon, yorgunluk (egzersiz, modafinil, amantadin, metilfenidat, fluoxetin) ve mesane
problemleri gelisimine gore diizenlenmektedir.

Serebral Palside Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Yaklasi

Prof. Dr. Demet Ofluoglu
Baskent Universitesi Tip Fakdiltesi istanbul Hastanesi Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon AD

Serebral Palsi ( SP) gelisimini tamamlamamis beyinin hasarina bagli olarak gelisen motor, kognitif ve 6grenme
bozukluklarina sebep olan santral sinir sistemi hastaligidir. Cocukluk caginin en sik karsilasilan disabilete
sebebidir. insidansi 1.5-2.5 / 1000 canli dogum olup, prevalansi 1980’lerden sonra prematiire ve diisiik dogum
agirlikh bebeklerin yasatilabilir olmasi nedeniyle artmaya basladi. Klinik tutulum hafiften siddetli tutuluma kadar
vakadan vakaya degisiklik gdsterir. Tablo 1'de SP sonucu meydana gelebilecek klinik bulgular gosterilmistir.
Bu klinik bulgularin bir kagi bir arada bulunabilir. Tutulum lokalizasyonuna gére farkliliklar gosterir. Viicut
bolgelerinin etkilenmesine gore serebral palsinin siniflamasini su sekilde yapmaktayiz: (1) Tiim viicut tutulumlu
SP (4 ekstremite ve govde dahil tim vicut etkilenmistir) (2) Diplejik SP (daha cok alt ekstremitelerin etkilendigi,
fakat Ust ekstremitelerde de beceri kusurlarinin oldugu SP) (3) hemiplejik SP (bir viicut yarisinin etkilendigi tip).
Ayrica kas tonusuna gore de spastik, hipotonik, ataksik ve distonik olarak siniflandiriimaktadir.

Bu sunumda SP'de yararlandigimiz fizik tedavi ve rehabilitasyon prensipleri genel olarak bahsedilecektir.
SP rehabilitasyonu multidisipliner yaklasimi gerektirir.(Sekil 1). Konularinda uzmanlasmis bir ekip gerektirir. Her
zaman ekibin cekirdedini hasta ve ailesi teskil etmektedir. Rehabilitasyonun hedefi bagimsizlik ve topluma tam
katilimi saglamak ve disabiliteyi minimize etmektir. Bunun icin genel amaglarimiz :

- Mobiliteyi iyilestirmek

- Deformiteyi dnlemek

- Aileyi egitmek

- GUnluk yasam aktivitelerinde bagimsizhgi saglamak

- Okula gitmesini saglamak

- Topluma katihmini saglamaktir.

Fizyoterapi metodlar cesitlidir:

. Konvansiyonel egzersizler
Aktif ve Pasif eklem hareket acikligi (A/P ROM)
Germe
Giclendirme
. Kosu bandi
. Elektrik Stimulasyonu
. Noro-fasilitasyon teknikleri
Vojta, Bobath, Rood, Ayers, Doman-Delacato, Peto
. Is-ugrasi terapisi
. Ortez ve yardimci cihaz kullanimi
. Rekreasyonel aktiviteler
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Hippoterapy

Hidroterapy ve diger...

Eklem hareket acikligi ve germe egzersizlerine mimkiin olan en kisa zamanda baslanir ve yasam boyu devam
etdilir. Hizli biyime dénemlerinde ve ortopedik yaklasimlar sonrasinda cok &nemlidir. Bakim veren kisiye
ogretilmeli ve adolesanlar ve genc eriskin olanlar kendi sorumluluklarini almahdir. Norofasilitasyon teknikleri
temel prensipleri “SSS’ne duyusal girdilerin refleks motor yanit olugsturmasi”dir. Tim bu tekniklerin hedefi:

Kas tonusunu normalize etmek,

Postural reaksiyonlarda ilerleme saglamak,

Anormal hareket paternini normallestirmek

Vojta ve Bobath en sik kullanilan tekniklerdir. is ugrasi tedavisi 6zellikle (ist ekstremitesi etkilenmis cocuklarda
son derece 6nemlidir. Fonksiyonel giinlik yasam aktiviteleri ve ince motor beceriler lzerine yodunlasir .
Kendini beslemeyi, oyuncaklari ile oynamayi, giyinme, banyo yapma ve dis fircalama gibi yasina uygun aktivileri
yapabilmeyi 6gretir. Cocugu yapamasa bile cesaretlendirmek gereklidir. Bunlarin yani sira mobiliteyi kolaysatirmak
icin ortez (AFO, KAFO gibi) cihazlarin kullanimi, hem kontrakturleri nleme hem de deformiteyi diizeltmek adina
son derece 6nemlidir. Ayni zamanda ihtiyac halinde ytriitec veya koltuk degnegi gibi yiriimeye yardimci cihazlar
kullanilabilir.

SP’li cocuklarin %70Q'i spastik oldugu icin spastisite ile basa ¢cikmada oral medikasyonlarin kullanimi, spastisite
fokal ise botulinum toksin uygulamalari uygun yaslarda da cerrahi tedavi seceneklerinin planlanmasi gereklidir.
Tedavi stratejileri yasa gore ve klinik tutuluma goére degisir. Planlanan tedavi gercekci olmali, cocugun fonksiyonel
durumu g6z énlinde bulundurulmalidir.

Kronik inflamatuar Demyelinizan Polinéropatiler

Dr. Deniz Yiksel

Periferik sinir sisteminin, immin aracilikli tedavi edilebilir edinsel bir hastaligidir. Bebeklikten gec eriskin doneme
kadar olusabilen bu hastalikta, yasla birlikte gorilme sikligi artmakta olup, insidansi 0.15-0.48/100.000 olarak
bildirilmektedir. Literatiirde genellikle olgu sunumlari halinde bildirilmis yaklasik 150 civarinda ¢ocuk hasta yer
almaktadir. Her iki cins arasinda hastaliga yakalanma acisindan fark bildirilmemistir. En genis ¢cocukluk cagi olgu
serisinde 30 hastanin ortalama semptom baslangi¢ yasi 7.6 yas (1,5-19 yas) olarak bildirilmistir. Hastaligin seyri
oldukca degisken olup; iyilesme ve kotlilesmelerle seyreden polifazik (%60) veya kronik ilerleyici monofazik
(%40) tipte olabilir. Eriskin hastalarda ataklarla seyreden polifazik seyirden ziyade siklikla (%75) kronik ilerleyici
monofazik seyir goriilmektedir.

Periferik sinir sistemine karsi olusan agirlikli hiicresel (T hiicre aracikhkl) immiinitenin etkilendigi ancak
ayni zamanda humoral imminitenin de katildigi bu otoimmiin noéropatinin olus mekanizmasi heniiz tam
olarak anlasilamamistir. Néropati semptomlarinin 4 haftadan uzun siren ilerleyici 6zellikte olmasi altta yatan
demyelinizan patolojiye baghdir. Multifokal demyelinizasyon spinal kokleri, bliylik pleksuslari ve distal-proksimal
sinirleri etkilemektedir.

Klinik cogu cocuk olguda alt ekstremitede genellikle simetrik glicsuzllk ile birlikte anormal yuriiyls, merdiven
c¢ikmada gliclik ve sik dismelerle baslar. Daha az oranda Ust ekstremite gli¢siizltkleri ile de basvurabilirler.
Cocuklarda genelde motor semptomlar daha agirlikhidir. Duyusal semptomlar varsa parestezi ve uyusukluk
mevcuttur. Bazen gli¢siizliik dncesi ekstremite agrisi var olabilir.

Tani kriterleri en son 88. Avrupa Noéromuskuler Merkezinin (ENMC) Uluslararasi Calisma Grubunda 2000°de
tanimlanmistir. Tanida olasi ve kesin tani kriterleri belirlenmistir. Kesin tani: Zorunlu klinik bulgular, elektrofizyolojik
ozellikler ve beyin omurilik sivisi bulgularinin bir arada olmasi ile konur. Olasi tani: Zorunlu klinik bulgular ile
birlikte ti¢c laboratuvar bulgusundan birinin (elektromyografi (EMG), beyin omurilik sivisi (BOS) ya da biyopsi
bulgulari) varligi ile konur. Zorunlu klinik kriterler: Alt ve st ekstremitlerin distal ve proximal kaslarinda en az 4
hafta ve lizeri ilerleme g6steren kas gli¢siizligu ya da alternatif olarak akut hizli ilerleyici (Guillain Barre Sendromu
(GBS) benzeri basvuru) takiben ataklarla gelen ya da 1 yildan daha fazla uzamis seyir ile birlikte arefleksi ya da
hiporefleksinin varligidir. EMG de ana bulgu segmental asimetrik demyelinizasyondur. Sinir iletim ¢alismasinda iki
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ya da daha fazla sinirde yavaslamis motor iletim hizi vardir. Tek bir sinirin farkli kisimlarinda degisken iletim hizlari
elde edilir. iletim bloklarinin varligi ve anormal temporal dispersiyon multifokal segmental demyelinizasyon
icin tipiktir. iki veya daha fazla sinirde uzamis distal latans, F dalgasi anormallikleri mevcuttur. Beyin omurilik
sivisi incelemesinde albiminositolojik disosiasyon ¢ogu olguda mevcuttur. Cocuklarda BOS proteini >35mg/dl,
hiicre sayisi genelde <10 hiicre/mm?3dir. Sinir biyopsisinin zorunlu laboratuvar kriteri olarak gerekli olmadigi
onerilmistir. Dislayici kriterler: Klinik 6zellikler ya da hikayeler kalitimsal néropatinin; periferal néropatiye neden
oldugu bilinen diger hastaliklar ya da toksin-ilaglara magruziyetin varhd; sinir biyopsisi ya da DNA ¢alismalarini
iceren, KIDP'den baska farkl bir etyolojinin varligini gosteren laboratuvar bulgularin varlgi; elektrofizyolojik
ozellikler: Anormal néromiskuler iletim, myopati ya da 6n boynuz motor ndron hastaligini gosteren bulgularin
varhgi olarak belirlenmistir.

Histopatolojide segmental demyelinizasyon, mononukleer hiicre ile birlikte infiltratlar, incelmis myelin,
remyelinizasyon ve sogan basi formasyonu, endondral 6dem tanimlanmistir. Magnetik rezonans goriintilemede
sinir koklerinde kontraslanma gosterilmis olup, kontraslanmanin nedeninin inflamasyona bagh kan-beyin
bariyerinin bozulmasina bagh oldugu disinGlmustr.

Ayirici tanida kalitimsal noropatilerden Charcot-Marie-Tooth tip1a,1b, X'e neden olan PMP22, PO ve connexin-32
mutasyonlari siiphe durumunda dislanmalidir. Edinsel noropatilerden toksik ve metabolik nedenler taranmali,
vitamin eksiklikleri, kursun ve arsenik zehirlenmeleri, tutkal koklamaya bagli néropati akilda tutulmahdir.
Vaskdilitler, diabet ve baz sistemik hastaliklara bagh néropatiler de benzer tabloya neden olmaktadir. Diger
immin aracilikh poliradikiilonoropatilerden Gullain Barre sendromunda hastalar maksimal gli¢cstizliige ortalama
7 guin en ge¢ 4 hafta icinde ulasirken, KIDP'de subakut ve kronik bir seyir olup, cocukluk caginda klinik ilerleyis en
az 4 hafta iken erigkin formlarinda siklikla 2 aydan uzundur. Akut fazda KIDP'nin GBS'den ayirimi glictur.
Enfeksiyonlar ve atesli hastaliklar demyelinizasyonu etkileyebilir, klinik semptomlari kétulestirebilir veya ataklara
neden olabilir. Hastaligin baslangici 6ncesinde asilama, viral st solunum yolu enfeksiyonlari, sucicegi, akut
gastroenterit, ameliyat ve medikal girisimler tanimlanmustir.

Eriskinlerin aksine diger otoimmiin hastaliklarla birlikteligi nadirdir.

Tedavide amag inflamasyonu kontrol altina alarak, devam eden demyelinizasyonu ve aksonal dejenerasyonu
Oonlemektir. Cocuklarda tani konur konmaz veya kuvvetle stiiphelenilen durumlarda hemen tedavi baslanmalidir.
immiinmodulatér tedavi esastir. intravendz immiinglobulin (IVIG), kortikosteroid (KS) ve plazmaferez (PF) ilk
basamak tedavi secenekleridir. ilk basamak tedavisine iyi yanit orani IVIG'de %79, KS'de %84 ve PF'de %14diir.
Bu nedenle plazmaferez, secilmis vakalarda ek tedavi olarak énerilmektedir. Kombinasyon tedavisi de siklikla
uygulanmaktadir. immiinsiipresif ilaclar (azatiyoprin, metotreksat ve sikrosporin A) ikinci basamak tedavide yer
almaktadir.

Hastalarin takiplerinde, cocuk hastalara Modifiye Rankin Skalasi'nin kullaniimasi 6nerilmektedir. Takipte ciddi
etkilenmis hastalarda kontrakttrler, pes kavus deformitesi, kalici gli¢siizliik ve duyusal bozukluklar tanimlanmistir.
Bazi olgularda anlamli iyilesmeler rapor edilmis, bunlarda hafif gli¢siizliik veya tama yakin kas gticl bildirilmistir.
iyilesen olgularda kalici DTR yoklugu, kalici anormal EMG bulgulari olabilir. Kramplar, myalji, sirt agrilari ve diisiik
ayak kalici bulgu olarak saptanabilir.

Kalitsal (Herediter) Noropatiler

ilknur Erol
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi
Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar AD, Pediatrik Noroloji BD

Kalitsal noropatiler, genetik defektler sonucu ortaya cikan nadir gorilen hastaliklardir. Klinik 6zellikleri,
kalitsal aktarim paterni, elektrofizyolojik 6zellikleri, metabolik bozukluklar ve genetik 6zelliklerine gore
siniflandinimaktadir. Birincil kalitsal noropatiler periferik sinir sisteminin ¢ok belirgin etkilendigi ve bulgularin
periferik sinir sistemi tutulumu ile karakterize oldugu hastaliklardir. Diger kalitsal néropatilerde hem periferik ve
hem de santral sinir sistemini etkilemekte, bazen diger sistem tutulumlari daha baskin olmaktadir. Bu konusmada
birincil kalitsal néropatiler tartisilacaktir.

Birincil kalitsal noropatiler ; 1. Herediter-Motor-Duysal Noropatiler (Charcot-Marie- Tooth Hastaligi), 2. Ailesel
basinca duyarlilik noropatisi (Tomakuler Noropati), 3. Kalitsal duysal otonom noéropati, 4. Kalitsal nevraljik
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amyotrofi ve 5. Dev aksonal néropatiyi icermektedir.

Charcot-Marie- Tooth Hastaligi (CMT) periferik sinir sisteminin en sik rastlanan kalitsal hastaligidir. ilk olarak
Fransiz arastirmacilar Charcot, Marie ve ingiliz arastirmaci Tooth tarafindan 1886 yilinda tanimlanmustir. 1893
yilinda Joseph Jules Dejerine ve Jules Sottas sinir hipertrofisi ve sogan zar gorinimu ile giden ¢ocukluk ¢agi
noropatisini tanimlamislardir. 1968'de Dyck ve Lambert tarafindan hastalik klinik, elektrofizyolojik ve histopatolojik
verilere gére siniflandiriimis ve Herediter Motor Duysal Néropati (HMSN) adiyla anilmaya baslanmustir. ilintili gen
defektleri bulunmaya baslaninca hastalik yeniden ilk tanimlayan arastiricilara atfen yeniden Charcot-Marie-Tooth
hastaligi seklinde adlandiriimistir. Prevalansi yaklasik olarak 1/2500 olup, 50'den fazla ilintili gen gosterilmis ancak
bu mutasyonlar olgularin ancak yarisini kapsamaktadir. Patogenezinde miyelin genlerinde olusan mutasyonlar
sonucu miyelin yapisi, bakimi ve olusumunda olusan bozukluklar sorumlu tutulmaktadir. Her bir gen miyelin
bitlnliginden sorumludur. Ayni gendeki farkl mutasyonlar farkli fenotipe neden olabilir. Hastalik periferik sinir
sistemi miyelinizasyonunda bir kusur sonucu olusan bir spektrumu temsil eder. Charcot-Marie- Tooth Hastaligi 7
altgruba ayrilmakta, ayrica X'e bagl gecen ve dominant ara formlar seklinde siniflandiriimakta olup toplam 30'dan
fazla hastaligi kapsamaktadir. Distal kas zayifligi, alt ekstremitelerde belirgin atrofi, azalmis yada kaybolmus derin
tendon refleksleri, distal duyu kaybi, pes kavus ve ¢eki¢ parmak deformitesi ortak klinik 6zellikleridir. Charcot-
Marie-Tooth hastaligi elektrofizyolojik olarak median sinirin motor ileti hizina gére; demiyelinizan (<38 m/s),
aksonal (>38m/s) ve ara form (35-45 m/s) olarak siniflandiriimaktadir. Ancak hepsinde aksonal tutulum var ve
aksonal tutulumun derecesi ise klinik siddeti belirlemektedir. CMT1, CMT2 ve CMTX en sik gorilen formlardir.
CMT1 otozomal dominant kalitilan, demiyelinizan form olup, ilk ya da ikinci dekatda baslamaktadir. Demiyelinizan
CMT'lerin eriskinde %70'i ve cocuklarda ise %50'sini CMT1 olusturmakta ve periferik sinir hipertrofisi ve patolojik
olarak sogan zari gérinimu ile karakterizedir. CMCT1 Adan F'ye siniflandiriimakta ve en sik CMT1A (%70-
90) ve CMT1B (% 4) gorilmektedir. CMT 1A 17p11 Uzerinde bulunan Peripheral Myelin Protein 22 (PMP-22)
duplikasyonu veya cok nadir olarak nokta mutasyonlarina bagh olusmaktadir. CMT1B ise Protein Zero (MPZ)
proteininin nokta mutasyonuna bagh olusmaktadir. CMT 2 otozomal dominant yada resesif kalitilan, baslangig
yasi daha geg, siklikla eriskin baslangicl, aksonal tutulum ile karakterize, yavas seyirli, motor gii¢siizligiin daha
az oldugu ve periferik sinir hipertrofisinin eslik etmedigi formdur. Aksonal tip CMT’ de en sik mitofusin 2 (MFN2,
CMT2A2) mutasyonlarina rastlanir. Cocuklarda otozomal dominant yada resesif formlar gorilmekle birlikte
otozomal resesif formlar eriskinden siktir. Erken baslangich CMT’lerinde (EOHMSN) %50 ‘si MFN2 mutasyonuna
bagh olup, optik atrofi eslik eden 6nemli bir klinik bulgusudur. X’e bagh kalitilan CMT’ler tiim CMT’lerin
%10-15'ini olusturmaktadir. CMTX X’e bagh dominant yada resesif kalitiimaktadir. X’e baghh dominant
kalitilan CMTX1 connexin 32 geninin mutasyonuna (GJB1) bagh gelismekte ve CMT1’dan sonra en sik
(Demiyelinizan olgularin %7-14) izlenen genotiptir. Klinik erkeklerde daha agirdir. Merkezi sinir sistemi
tutulumu, tremor ve sagirlik eslik edebilir.

Charcot-Marie- Tooth hastaliginda molekiler genetik incelemeler; kalitsal aktarim paterni, elektrofizyolojik
bulgular ve baslangi¢ yasina gore istenmelidir. Cocuklarda demiyelinizan formda en sik CMT 1A izlendiginden
PMP-22 duplikasyonunun calisiimasi uygundur. PMP22 duplikasyonu negatif ve erkekten erkege aktarim yoksa
GJB1 (CMTX1) ikinci sirada calisiimalidir. Eger erkekten erkede aktarim varsa ikinci Sirada MPZ'nin (CMT1B)
calisiilmasi uygundur. Cocuklarda elektrofizyolojik olarak ara formda olanlarda erkekten erkege aktarim yoksa
oncelikle sirasi ile GJB1 (CMTX1) ve MPZ (CMT1B) mutasyonlari ¢calisilmalidir. Erkekten erkege aktarim var ise MPZ
(CMT1B) mutasyonu 6ncelikle calisiimalidir. Anne ve baba saglikli, ailede hastalik 6ykiisi yok ise otozomal resesif
CMT mutasyonlari istenmelidir. Cocuklarda aksonal formlarda MFN2 (CMT2A) mutasyonu 6ncelikle calisiimahdir.
Ailesel basinca duyarlilik néropatisi; otozomal dominant kalitilan PMP22 (17p11.2) delesyonu neticesinde gelip
gecici, agrisiz duysal motor defisitlerle karakterize, elektrofizyolojik olarak sinirlerin tuzaklandigi yerlerde ileti
bloklarinin hakim oldugu demiyelinizan bir néropatidir. En cok etkilenen sinirler; peroneal, ulnar, radyal sinirlerdir.
Sinir biyopsisindeki tipik goriinim fokal miyelin kalinlasmasi olup, Latince’deki sosis anlamina gelen “tomakiila”
adi verilmektedir.

Kalitsal duyusal otonom noropati (HSAN) CMT'ye gore daha nadirdir. Genis miyelinli ve miyelinsiz liflerde kayip
ile karakterize olup 5 tipi tanimlanmistir (HSAN1-5). Genetigi henliz CMT’ler kadar anlasiimis dedildir. Eriskinde
en stk HSAN1 goriliirken diger tipler siit cocuklugu ve cocuklukta baslanmaktadir. HSAN2 agri, sicaklik, basing
ve dokunma duyusunda kayip nedeniyle parmaklarda tekrarlayan enfeksiyon, kiriklar, kendinin olusturdugu
yaralanma ve kopmalar ile karakterizedir. Elektrofizyolojik olarak duysal sinir aksiyon potansiyeli alinamaz. Sural
sinir biyopsisinde buytk ve kiiciik miyelinlilifler izZlienmezken miyelinsiz liflerde hafif azalma gorilmektedir. HSAN3
(Ailesel disotonomi, Riley-Day sendromu ) otozomal ressesif kalitilan ve Kappa b kinaz kompleks iliskili protein
(IKBKAP) mutasyonu neticesinde olusan nadir bir hastaliktir. ilerleyici senséri-motor néropati ile karakterize
olmasina karsin, klinik otonom bulgularla sekillenmektedir. Bulanti, kusma, irritabilite, tasikardi, flushing, hipo-
hiperhidrozis, pupil dilatasyonu ve gastrointestinal veya mesane disfonksiyonu gibi disotonom kriz ataklari
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izlenmektedir. Ataklar stres ve enfeksiyon ile tetiklenmektedir. N6rolojik incelemede hipotoni, arefleksi, agri ve is
duyusunda belirgin bozulma gézlenmektedir. Dilde fungiform papillalarin olmamasi, kisa boy ve kifoskolyoz diger
fizik inceleme bulgularidir. HSAN4 (konjenital agriya duyarsizlik ve anhidrozis (CIPA)) otozomal ressesif kalitilan,
agri duyusunda belirgin kayip, anhidroz ve termoregtilasyon bozuklugu ile karakterize, klinik olarak kendine zarar
verme, osteomiyelit, kiriklar, hipertemi ve ndbetlerin gortldiga agir bir formdur. Fungiform papillalarin ve g6z
yasinin olmasi ve otonom bulgularin geri planda olmasi ile HSAN3'den ayrilir.

Kalitsal nevraljik amyotrofi otozomal dominat kalitilan 17 kromozomda SEPT9 gen mutasyonu neticesinde
tekrarlayan agnh brakiyal fleksopatidir. Omuz kusaginda siddetli agri, ardindan brakiyal pleksus veya proksimal
periferik sinirler tarafindan innerve edilen alanlarda kuvvet kaybi ile karakterizedir. Genellikle unilateral tutulum
olup, otonom sinir sistemi tutulumuda eslik edebilir. En belirgin fenotipik 6zelligi hipotelorizmdir. Ayrica bilateral
pes cavus deformitesi, yarik dudak ve damak, parsiyel sindaktili ve kisa boy eslik edebilir. Elektrofizyolojik
olarak duysal sinir ileti hizlar normal, motor ileti hizlarinda belirgin yavaslama (Aksonal néropati), nadiren fokal
demiyelinizan ve remiyelinizan bulgular ve ileti bloklar izlenmektedir.

Dev aksonal noropati otozomal resesif kalitilan ve sitoskeletal protein gigaxonin mutasyonu neticesinde
gelisen, karma motor ve duysal ndropati, asin kivircik saglar, uzun kivircik kirpikler, mental retardasyon, ataksi
ve nistagmus ile karakterize nadir kalitsal néropatilerdendir. Elektrofizyolojik olarak aksonal tutulum belirgin ve
sural sinir biyopsisinde yogun paketlenmis norofilament demetleri ile dolu dev aksonlar gézlenmektedir. Ayrica
beyin manyetik rezonans goriintiilemede perivenrikiler, subkortikal ve serebellar beyaz cevher lezyonlari
izlenmektedir. Klinigimizde izlenen bir olgu, literatiirde ikinci olarak globulus pallidus tutulumu izlenen hasta
olarak bildirilmistir.

Serebral Palsiyi Tanima, Yonetme ve Yeniliklerle Gozden Ge¢girme

Coskun Yarar
Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Eskisehir, .

Serebral palsi (SP) cocukluk caginin en sik goriilen yasam boyu siiren hareket ve postiri etkileyen kalici gelisimsel
bozuklugudur.

TANIM: Serebral palsi gelismekte olan fotlis ya dayasaminilk aylarinda beyindekilezyon ya da zedelenme sonucu
gelisen ilerleyici olmayan ancak yasla birlikte degisebilen, hareketi kisitlayici kalici motor fonksiyon kaybi, postur
ve hareket bozuklugudur. Motor gerilige siklikla duyusal (gorme ve isitme azlig) bilissel, iletisim (dil gelisimindeki
gerilik), algilama, davranis bozukluklari, epilepsi ve ikincil gelisen kas -iskelet sorunlari eslik edebilir.

SIKLIK: Serebral palsi gelismis tlkelerde 1000 canli dogumda 2,5-3 sikliginda gorilir. Son 40 yilda antenatal
ve perinatal bakimda iyilesmelere ragmen prevalansinda belirgin bir degisiklik olmamasi, kiiclik prematiire ve
sorunlu yenidoganlarin yasatilmasina bagh oldugu distiniilmektedir. Tiirkiye'de 2-16 yaslar arasindaki cocuklarda
yapilan bir calismada SP prevalansi 1000 canl dogumda 4,4 olarak bildirilmistir.

Etiyolojide % 70-80 dogum 6ncesi,% 10-20 dogum ve sonrasina ait risk faktorleri saptanir Bazi olgularda etiyoloji
gOsterilemez. En fazla risk faktori spastik SP de saptanir. prematirelik, diisik dogum agirligi en sik gorilen risk
faktorleridir.

PATOGENEZ: Serebral palsi beyin korteksindeki istemli hareketi baslatan ist motor néronlarin zedelenmesi
sonucu gelisir. Klinik bulgular lezyonun tipine, olustugu zamana, bulundugu bdlge ve genisligine ve sinir
sisteminin zedelenmeye karsi gosterdigi uyum yetenegine (plastisite) gore degisir.

SINIFLAMA: Serebral palside siklikla motor bozuklugun vicuttaki dagilimina gore yapilan siniflama
kullaniimaktadir. Avrupa SP izleme Grubu’'nun (SCPE) énerdigi SP siniflamasi Tablo 1'de gériilmektedir.
Avustralya SP izlem Programinda %1,9 hastada bilissel bozukluga baglanamayan generalize hipotoni bildirilmistir,
oysa ki Avrupa SP izleme Grubu'nun siniflamasinda generalize hipotonisi olan hastalar yer almamaktadir. Farkli
uluslararasi SP izleme Gruplari (New South Wales CP Register (1993-2003), Western Australian CP Register (1975-
2008) ve SCPE (1976-1998)) SP ile ilgili dahil etme/dislama kriterleri ve bazi tanimlamalar lizerinde konsensis
olusturmaya calismaktadirlar, ancak heniiz tam bir fikir birligi olusmamustir.

Serebral palsi'de motor bozukluga gore yapilan siniflama son yillarda motor isleve dayanan siniflama ile birlikte
degerlendirilmektedir. Motor bozuklugu degerlendirmede uluslar arasi gegerli ve giivenilir olan “Kaba Motor
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islev Siniflama Sistemi” ile motor islevin siddeti, 6zellikle oturma ve yiiriime becerileri temel alinarak 5 diizeyde
ve degisik yas gruplarinda (2 yas alti, 2-4 yas, 4-6 yas ve 6-12 yas) 6l¢iilmektedir (Tablo 2). Bu sistem izlenen
cocuklarda ilerdeki motor islev bozuklugu konusunda bilgi verebildigi gibi SP ile ilgili calismalarda da yararli
olabilmektedir. Kaba Motor islev Olcegi (KMIO) ile alt ekstremite; iki Elli ince Motor islev Olcegi (IEIMI) ile
SEREBRAL PALSI iLE BiRLIKTE BULUNAN DIGER BOZUKLUKLAR

Serebral palsi'de beyindeki zedelenme motor alanla sinirl degildir. Mental Retardasyon, epilepsi, g6z bozukluklari,
isitme azligi, beslenme bozuklugu ve oral motor yetersizlik, kronik akciger sorunlari, dil ve konusma bozukluklari,
ortopedik sorunlar, davranis bozukluklari, Uriner sistem bozukluklar, 6grenme gucliigi-dikkat azligr gibi
bozukluklar da goriilebilir.

SEREBRAL PALSI iLE KARISAN DURUMLAR

1- Yavas ilerleyen norodejeneratif hastaliklar (Rett Sendromu, GM1 Gangliosidosis, infantil néroaksonal distrofi,
metakromatik l6kodistrofi gibi)

2- Ataksi ile giden bozukluklar (Abetalipoproteinemi, Ataksi Telanjiektazi, Friedreich Ataksisi gibi)

3- Noromuskdler hastaliklar

4- Spinal Kord Lezyonlari (Diastometamyeli, siringomyeli gibi)

5- Genetik Bozukluklar (Herediter spastik parapleji gibi)

6- Santral Sinir sistemi malformasyonlari

7- Periferik sinir hastaliklari/Brakial pleksus zedelenmesi

8-Metabolik hastaliklar (arginaz eksikligi, sulfit oksidaz veya molibden kofaktor eksikligi, DOPA yanitl distoni)
Ayrica trombofiliye egilim, santral sinir sisteminin vaskuiler malformasyonlari da inmeye neden olarak SP seklinde
klinik tablo olusturabilir.

TANI : Serebral palsi tanisi klinik bulgulara gore konur. Tani icin 6zgtiin bir laboratuvar bulgusu yoktur. Tani tipik
olarak ilerleyici olmayan

1- Dogumdan itibaren gelisim basamaklarinda gecikme;

2-Tonus degisikligi-hareket bozuklugu (koreoatetoz, distoni gibi). Norolojik muayenede spastisite, derin tendon
reflekslerinde artis, patolojik reflekslerin olmasi, postir bozuklugu ya da istemsiz hareketlerin saptanmasi, ilkel
reflekslerin kaybolmamasi;

3- Genellikle pre-peri ve postnatal risk faktorlerinin olmasi ile konur.

Beyin MRG'si SP li hastalarin yaklasik % 80-90'inda patolojiktir. Beyin MRG calismasi SP tanisi icin zorunlu degildir
ancak beyin gelisimi sirasindaki zedelenmenin 6zelligi zamani, yeri ve norolojik bulgularla uyumunu belirlemede
onemlidir. Beyin MRG'si normal olan hastalarda ayirici tanida spinal lezyonlar, nérotransmitter bozukluklari gibi
diger nedenler gozden gecirilmelidir.

Serebral palside bulgular zamanla ortaya ¢ikar ve degiskendir. Bu nedenle SP tanisi hastanin uzun sureli izlemi
ve norolojik olarak birden fazla degerlendirilmesi ile konmalidir. Avrupa SP izleme Grubu (SCPE) kesin tanida
alt sinir en az 3 yas olarak 6nermektedir. Ancak 3 yastan 6nce SP’yi diisiindiiren bulgular varsa erken uyarilma
programina alinmalidir.

Bir cocukta serebral palsinin arastirilmasina ait 6nerilen bir algoritma Sekil 1'de goriilmektedir. Ancak bazi hasta-
lar farkh 6zellikler gdsterebilir, hastaya 6zel yaklasimlar gerekebilir. Avrupa SP izlem Calismasinda Serebral palsili
hastalar kayit edilirken kullanilan dahil etme ve dislama icin karar semasi Sekil 2'de, Serebral palsi alt tiplerinin
siniflama semasi ise Sekil 3'de gorilmektedir.

ERKEN TANI : Serebral palsi'de istemli hareket kontroliiniin tamamlanmadigi erken aylarda tonus degisikliklerini
saptamak guictur. Agir SP de yasamin ilk guinlerinde bile tani konabilir. Cocuk biiytidiik¢ce bulgular da degisebilir.
Sut cocuklugu déneminde asiri hipotoniden hipertoniye kadar degisen yelpazede tonus degisiklikleri gorilir.
St cocugunda yatis postiiri (opustotonus, fleksor tonus, ellerini yumruk seklinde tutma, asimetrik posttir), bir
yas altinda erken el tercihi ve alt bezi degistirmede glicliik, koltuk altlarindan tutup kaldirnldiginda bacaklarda
caprazlama spastisite bulgusudur. Premattirelerin uzun siire izlemi ile bu bulgularin % 80 diizeldigi ancak % 20
sinde SP gelistigi saptanmistir.

Yenidogan doneminde spontan motor aktivite anormalliklerinin SP'nin erken tanisinda énemli oldugu vurgulan-
maktadir. Bu dénemdeki anormal kramp seklinde es zamanli generalize spontan hareketler ilerdeki SP’'nin erken
habercisi olabilmektedir. Erken aylarda motor hareketlerde azalma, iki ayagi ile birlikte tepinme ve fidgety hare-
ketlerin olmamasi (3-5 aylarda normal bebeklerdeki kol, bacak ve gévdenin her yone karmasik kipir kipir dairesel
hareketleri) diskinetik SP’'nin erken tanisinda belirleyici olabilmektedir.

TEDAVI : Serebral palsi'de tedavi yasam boyu siirer. Tedavinin amaci giinliik aktivitenin strdirilebilmesi icin kas-
larin guiclendirilmesi, istemli hareketin kontroli, dengenin saglanmasi, spastisitenin azaltilmasi, istemsiz hareket-
lerin baskilanmasi ve ek sorunlarin giderilmesidir. Tedavi programi her hastanin gereksinimi ve eslik eden diger
bozukluklar dikkate alinarak diizenlenmeli ve ailenin de icinde yer alacagi ekip ¢alismasi yaklasimi benimsenme-
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lidir. Tedavide ilk 3 yasta Erken Uyarilma Programi (Fizyoterapi, posturiin diizeltilmesi icin uygulamalar), 3-5 yasta
FTR uygulamalari; 5-10 yasta FTR ve ortopedik yaklagsim, addlesan doneminde ise postiir ve 6z bakim becerilerini
gelistirmeye yonelik FTR uygulamalari dnerilmektedir.

SEREBRAL PALSi KONUSUNDA YENILIKLER: Bu boliimde SP ile ilgili literatiir bilgileri son bir yil agirlkli olmak
Uzere gozden gecirilmis, tani ve tedavideki yenilikliklerle birlikte, SP ile ilgili diger bilgi ve 6nerilere de yer veril-
mistir.

Serebral palsi tanisinda ayrintili 6yku ve dikkatli muayene buyik éneme sahiptir. Serebral palsi tanisinda sereb-
ral patoloji ve etiyolojik nedenlerden cok klinik tanimlayici kriterlerin esas alinmasi konusunda buyuk 6l¢liide
uluslararasi bir anlasma saglanmis durumdadir. MR traktografi veya fonksiyonel MR gibi modern MR gérintiile-
me yontemlerinin beyinde erken dénemde gériilen lezyonlarin kompansasyon ve reorganizasyonunun bilimsel
olarak daha iyi anlasilmasinda yararl olabilir. Farkli SP izleme Gruplari arasinda SP’nin siniflanmasi ve tanimlama-
lar Gizerinde (minimum survi yasi ile postneonatal beyin hasari icin maksimum yas gibi) konsensiis saglanmaya
calisiimaktadir, boylece farkli merkezlerde yapilan ¢alismalarin karsilastirilabilmesi ve birlikte gelecege yonelik
planlamalarin yapilabilmesi amaglanmaktadir. Serebral palsi etiyolojisine yonelik yapilan bazi calismalarda iyot
eksikligi ile spesifik tip SP veya epidemik SP arasinda iliski bulunmustur. Serebral palsi tanisinda genetik nedenler
giderek daha ¢ok tanimlanmaktadir, 6rnedin otozomal resesif gecisli GAD1, AP4M1, AP4E1, AP4B1 ve AP4S1 ile
otozomal dominant gecisli KANK1 geni SP ile iliskili olarak bildirilmistir. Tim genom ve ekzom sekanslama gibi
ileri genetik tani yontemleri ile SP ile iliskili daha fazla genin tanimlanmasi beklenmektedir. Perinatal hipoksik
iskemik hasar riski olan bebeklere dogumdan sonra serebral hipotermi, riskli gebeliklerde dogum 6ncesi anneye
yuksek doz magnezyum siilfat uygulamalarinin term ve preterm yenidoganlarda néron koruyucu etkisi oldugunu
gOsteren calismalar bildirilmistir. Ayrica fenobarbital, topiramat, inhale ksenon gazi, sodyum kromoglikat, allo-
purinol ve melatoninin néroprotektif etkisi glincel calisma konulari arasinda yer almaktadir. Serebral palside kok
hlcre tedavisi ile ilgili devam eden uluslar arasi klinik calismalar vardir, ancak su anda SP’de klinik uygulama ile
ilgili yeterli kanit bulunmamaktadir. Serebral palside hiperbarik oksijen tedavisinin etkinligi ile ilgili farkli sonuclar
bildirilmistir. Agir spastisitesi olan SP’li hastalarda intratekal baklofen pompasi ve selektif dorsal rizotomi uygula-
malari bir secenek olarak goriilmektedir. Motor bozuklugu tamamen diskinetik 6zellikte olan hastalarda ise bazal
gangliyonlara kuadripolar elektrod yerlestirilerek yapilan derin beyin stimilasyonu ile ilgili calismalar arastirma
konusudur. Yapilan calismalarda SP’li hastalarin saglikla iliskili yasam kalitesinin genel popiilasyona gore diistk,
yine psikolojik zorluklarinin genel poplilasyona goére daha fazla oldugunu gostermektedir. Ayrica ¢ocuk servis-
lerinin SP’li cocuklarin (yaslarini doldurmalari nedeni ile) eriskin saglik bakimina gecise hazirlanmasi konusunda
yetersiz oldugu bildirilmektedir. Serebral palsili hastalarda yasam kalitesini etkileyen 6énemli bir neden de agridir.
Serebral palsili hastalar spazmlar, kontraktirler, kalca ¢ikigi, gastrik reflii gibi bir cok nedenle sanildigindan daha
fazla agriya maruz kaldigi ve bu durumun ya gozden kactigi ya da yeterince tedavi edilmedigi bildirilmektedir,
bu agrilar spazmlari tetikleyerek agri-spazm doéngusu olusabilir. Bu nedenle SP’li hastalarda agri yonetimi ve ag-
riya yol acan nedenlerin tedavisi énemlidir. Ozellikle kalca ekleminde kas spazmina ikincil agrisi olan ¢ocuklarda
Botulinum toksin A uygulamasinin yararli oldugu bildirilmistir. Yasam kalitesini etkileyen dnemli bir durum ise
yasanilan ¢evrenin SP’li hastaya uygun bir hale getirilmesidir. Serebral palsili hastalarin skolyoz gelisimi agisindan
izlenmesi 6nerilmektedir, zira bilateral agir spastisitesi olan kiicuk cocuklarda skolyoz hizli bir sekilde ilerleyerek
solunum fonksiyonlarini etkileyebilmektedir. Robot ve bilgisayar destekli fizik tedavi ve rehabilitasyon program-
lari da SP'de gtincel konular icinde yer almaktadir. Kazalar ve enfeksiyonlar gelismis llkelerde SP’nin 6nlenebilir
nedenleri arasinda yer almaktadir. Gelecek dekatta serebral palsi ¢atisi altinda toplanan beyin lezyonlarinin buna
yol acan faktorlerle birlikte viicut yapisi ve fonksiyon bozuklugununun tam bir tanimi seklinde siniflandiriimasi
beklenmektedir. Beyin plastisitesinin daha iyi anlasilmasi yeni tedavilerin gelismesine veya mevcut tedavilerin
daha iyi uygulanmasina neden olabilir. Serebral palsili hastalar ile ilgili yeni yaklasimlar giderek onlarin topluma
katilimi ve yasam kalitesine odaklanmaktadir. Yeni teknolojiler hem bireye (ses sentezleyici ve robot yardimi gibi)

hem de cevreye (akilli ev aletleri gibi) yonelik yeni olanaklar sunmaktadir.
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S-01
Lizozomal Depo Hastaliklarinda Beyin Manyetik Rezonans
Goruntiilleme Bulgulari

Kirsad Aydin', Ayse Serdaroglu', Ayse Kartal?, Cengiz Dilber?, Senay Haspolat’, Tugba Hirfanoglu', Gursel Biberoglu®
'Gazi Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara

2inéni Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Malatya

3KSU Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Kahramanmaras

*Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Antalya

5Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Ankara

AMAC: Lizozomal depo hastaliklari (LDH), lizozomal enzim veya iliskili proteinlerin eksikligi sonucu kompleks
makromolekdllerin transport veya yikimindaki yetersizlige bagh olusan ve sik goériilen kalitsal nérometabolik
bozukluklardir. LDH'nin bircogunda merkezi sinir sistemi etkilendiginden tani ve tedavi slirecinde beyin MRG
bulgulari oldukc¢a degerlidir. Bu calismada LDH'na 6zgiin beyin MRG bulgularinin tanimlanmasi amaclanmistir.
METOD: Bu calismaya; klinik, radyolojik, enzim ve/veya genetik inceleme ile tani konulmus 16 MLD, 10
krabbe, 10 GM1-GM2 gangliozidoz ve 6 NCL olmak Uizere toplam 42 olgu dahil edilmistir. Her bir hastalik icin
beyin MRG bulgularn ayrintili olarak tanimlanmis ve hastalia 6zglin paternler belirlenmeye calisiimistir.
BULGULAR: ikisi jivenil, 14’0 infantil baslangich olan MLD'li olgularimizda; ilerleyici simetrik periventrikiiler
beyaz cevher tutulumu, tigroid cizgiler, erken korpus kallozum tutulumu ve U-liflerinin korunmasi en énemli
bulgularidir. Alti olguda go6zledigimiz talamik hipointensite MLD icin literatiirde daha dnce vurgulanmamistir.
Hepsi infantil baslangi¢li krabbe'li olgularimizda; paryetalden baslayip nispeten hizli atrofiye gidis gosteren
periventrikiler beyaz cevher tutulumu, internel kapsil arka bacak tutulumu, serebellar tutulum ve optik sinirde
kalinlasma en 6nemli bulgulardir. Erken evrede BT ¢ekilen iki olguda da kalsifikasyon saptandi. Besi Tay-Sachs,
Ucti infantil baslangicli GM1 ve bir de Sandhoff’lu olgularimizda diffiiz beyaz cevher tutulumu ile korpus striatum
hiperintensitesi ve talamik hipointensite en 6nemli bulgulardir. Korpus kallozumun korunmus olmasi da dikkati
cekenbirbulgudur.Besigecinfantil, biridejiivenilbaslangicliNCLliolgularimizda serebral ve serebellaratrofiye eslik
eden hafif santral beyaz cevher tutulumuiile birlikte gec infantil tipte talamik hipointensite en énemli bulgulardir.
SONUC: Bu calismada genis bir LDH serisinde beyin MRG bulgulari ayrintili olarak tanimlanmistir. Hastaliklara
0zglin tanimlayici paternlerin iyi bilinmesi, erken tani ve tedavi icin ¢cok degerli olmasinin yaninda bir¢ok gereksiz
tetkik yapilmasini da 6nleyecektir.

Anahtar Kelimeler:

S-02
B12 Vitamin Eksikligi ve Norolojik Bulgulari: Yirmidort Olgu

Sanem Yilmaz, Ayfer Akcay, Hande Tekin, Gul Serdaroglu, Hasan Tekgiil, Sarenur Gokben
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Nérolojisi BD, Izmir

GIiRiS: B12 vitamini, hayvansal gidalarda bulunan ve insanlar icin esansiyel olan bir vitamindir. B12
vitamin eksikliginin erken teshis ve tedavisi ozellikle norolojik hasari 6nleme agisindan énem tasimaktadir.
METOD: Calismaya B12 vitamin eksikligi ile aciklanabilen noérolojik semptomlarla basvuran,
hematolojik,  biyokimyasal, metabolik ve gerekli olmasi halinde kraniyal gorintilemeler
ile yapilan ayrintili etiyolojik arastirmalarinda mevcut tabloyu aciklayacak baska bir neden
saptanmayan, B12 vitamin dlizeyi 200 pg/mlnin altinda bulunan 24 olgu dahil edildi.
SONUC: Olgularin 13’0 kiz, 11'i erkekti. Onii¢ olgu (%54) motor gerilik ve hipotoni, 7 olgu (%29) afebril nobet,
3 olgu (%13) istemsiz hareketler ve 1 olgu (%4) nistagmus nedeniyle basvurmustu. Olgularin yas ortalamasi
7,2+4.5 ay idi. B12 vitamin duzeyi ortalamasi 111,5 + 46pg/ml bulundu. Altinci ayini doldurmus 11 olgudan
5'i sadece anne sitl ile beslenmekteydi. Annelerin hicbiri vejeteryan degildi. Ancak olgularin timua dasiik
sosyoekonomik diizeyde, et tiiketimi az olan ailelerin ¢ocuklariydi. Bakilabilen olgularda anne B12 vitamin
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dizeyi ortalamasi 190pg/ml saptandi. Yedi olguya (%29) ndérolojik bulgular yaninda megaloblastik anemi
eslik ediyordu. Bu olgularin ortalama B12 vitamin dulzeyi belirgin disik (74pg/ml) saptandi. Olgularin 1'inde
agizda yara ve diaper dermatit, 1'inde ciltte hiperpigmentasyon, 2’sinde kusma ve beslenememe gibi ek
yakinmalar mevcuttu ve bu olgularda B12 vitamin diizeyi 100pg/mbnin altinda idi. Afebril ndbet ile basvuran
7 olgudan 6'sinin EEG'si normal iken bir tanesi patolojik idi. Bu olguda B12 vitamin replasmani sonrasi
EEG bulgularinin tamamen normale dondiigii gozlendi. Onalti olguya kraniyal MR cekildi ve 10'u normal
saptanirken 6'sinda en sik kortikal atrofi olmak lzere miyelinizasyonda gerilik ve korpus kallozumda incelme
bulgularina rastlandi. U¢ olguda B12 vitamininin intramuskuler replasmani sonrasinda istemsiz hareketler
oldugu gozlendi. Her li¢ olguda da replasmanin siyanokobalamin ile yapilmis olmasi dikkat c¢ekici bulundu.
YORUM: B12 vitamin eksikligi tilkemizde énemli ancak 6nlenebilir bir saglk sorunu olmaya devam etmektedir.
Anne ve cocuklarin B12 vitamin eksikligi agisindan degerlendirilmesi ve takviyesi koruyucu hekimlik acisindan
onemli bir hizmet olacaktir.

Anahtar Kelimeler: B12 vitamini, ndbet, istemsiz hareket, motor gerilik

S-03
Gec¢ Baslangicl Kobalamin C Bozuklugu: Tedavi Oncesi ve Sonrasi
Klinik ve Radyolojik Bulgularin Degerlendirilmesi

Esra Glrkas', Ayse Kartal?, Kirsad Aydin3, Aynur Kiiglikcongar?, Cengiz Dilber®, Serdar Ceylaner®

'Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Hematoloji Onkoloji Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
2inéni Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Malatya

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

“Sevket Yilmaz Egitim Arastirma Hastanesi, Bursa

SKSU Tip Fakdiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Kahramanmaras

¢intergen genetik merkezi, Ankara

AMAG: Kobalamin C bozuklugu, otozomal resesif gecisli dogumsal intraselliler kobalamin metabolizma
bozuklugudur. Hastalik baslangi¢ yasina gore iki ayn klinik fenotipe aynlmistir. Erken baslangich formunda
bulgular ilk bir yasta baslamakta ve klinik daha agir seyretmektedir. Ge¢ baslangi¢li form ise oldukca nadir
gorulmekte, cocukluk veya eriskinlik doneminde ortaya ¢ikmakta ve tedaviye oldukca iyi yanit vermektedir.
GEREC-YONTEM: Burada néropsikiyatrik bulgularla basvuran ve tedavi sonrasi klinik ve néroradyolojik
bulgularinda belirgin diizelme saptanan bir olgu sunuldu.

BULGULAR: Sekiz yasinda kiz hasta, 3 ay 6nce bagslayan hareketlerinde yavaslama ve gorsel haliisinasyon sikayeti
doktora basvurmus ve organik psikiyatrik hastalik tanisi ile risperidon tedavisi baslanmis. Norolojik agidan
progresyon gosteren olgu hastanemize sevk edilmis. Hastanin norolojik muayenesinde kooperasyonu kisitli, alt
ekstremitelerde derin tendon refleksleri canli ve bilateral babinski pozitifligi vardi. Beyin MRG'de, kortikospinal
traktusa uyan lokalizasyonlarda ve bazal ganglionlarda sinyal artisi ve serebral atrofi gérildi. Serum homosistein
yuksekligi, metionin diistiikligli ve idrarda yliksek oranda metil malonik asit atilimi saptanan olguya geg baslangich
kobalamin Cbozuklugu tanisi konuldu. MMACHC gen dizi analizi ile genetik tani kesinlestirildi. Hidroksikobalamin,
betain ve folik asit tedavisi sonrasi olgunun klinik ve MRG bulgularinin belirgin olarak diizeldigi goérilda.
CIKARIMLAR: Ge¢ baslangi¢li kobalamin C bozuklugu tanisi, klinik bulgularin cesitliligi ve baslangig
yasinin degiskenligi nedeni ile kolaylikla atlanabilmektedir. Ozellikle néropsikiyatrik bulgularla basvuran,
progresif norolojik kotiilesme goriilen hastalarda ge¢ baslangich kobalamin C bozuklugu tanisi da akilda
bulundurulmalidir. Tedavi ile hem klinik hem de radyolojik olarak dramatik diizelme saglanabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: kobalamin C bozuklugu, ge¢ baslangicli
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S-04
Cocukluk Caginda Akut Nekrotizan Ensefalopati: Tek Merkez
Deneyimi

Mehbare Ozkan', Ayse Aksoy', Nilgiin Erkek?, Deniz Yiiksel', Yasemin Tasci Yildiz3

'Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari EAH, Cocuk Néroloji Klinigi, Ankara
?Marmara Universitesi Tip Fakdiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, istanbul

3Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari EAH, Radyoloj Bolimd, Ankara

GIRIS: Akut nekrotizan ensefalopati (ANE) cocukluk caginda nadir gériilen bir hastalik olup, genellikle nonspesifik
viral hastalik sonrasinda yliksek ates, nobet, kusma, biling degisikligi ve hizli nérolojik bozulmaiile seyreder. Bilateral
talamik nekroz ayirci tanida 6nemlidir. Kasim 2009-Mayis 2014 tarihleri arasinda Dr. Sami ulus ¢cocuk saghgi ve
HastaliklarilEAH¢ocuknorolojikliniginde ANEtanisiileizlenen5hastaninklinikveradyolojikozelliklerininsunulmustur.
OLGU: Olgu 1: 5 aylik kiz hasta ylksek ates, nobet, kusma ve biling kaybi ile basvurdu. Beyin
MRG'Inda, her iki talamus lokalizasyonunda subakut kanama lehine simetrik tutulumu
olan hastaya ANE tanisi  konularak immunomodulatuar tedavi verildi. Etyolojisinde HTNT
enfeksiyonu saptanan ve norolojik gelisimi yasitlari ile uyumlu olan hasta 4.5 yildir izlenmektedir.
Olgu2:8aylikkizhastabogazenfeksiyonusonrasindayiiksekates,direnclindbetler,kusmavebilingkaybiilebavurdu.
Beyin MRG'da bilateral talamus, beyin sapi ve perivetrikiiler beyaz cevherde hiperintens lezyonlar saptandi. U yillik
izlemdebilisseldegerlendirmesiyasiileuyumluolanhastamotorgelisimigeriliginedeniilerehabilitasyonalmaktadir.
Olgu 3: 21 aylk erkek hasta viral enfeksiyon sonrasinda biling bulanikligi, ates, kusma sikayeti ile
basvurdu. Beyin MRG'da pons, mezensefalon, bilateral talamus, bazal ganglionlarda 6dem, hemorajik
transformasyon vardi. Trakeostomi ve ev tipi ventilatorle taburcu edilen hasta 2.5 yildir izlenmektedir.
Olgu 4: 5 yasinda erkek hasta (st solunum yolu enfeksiyonu sirasinda direncli nobet ve biling
kaybi ile basvurdu. Beyin MRG'da beyin sapi, talamusda simetrik sinyal artisi ve noktasal kanama
odaklarn vardi. iki yillik izlemde hastanin distonisi var, spastik tetraparetik ve PEG ile besleniyor.
Olgu 5: 2.5 yas erkek hasta ates, nobet gecirme, biling kaybi sikayeti ile basvurdu. Beyin MRG'da mezensefalonda,
bilateral talamusta, periventrikller beyaz cevherde sinyal artisi ve talamusda kanama ile uyumlu goérinim
vardi. Etyolojide H1N1 enfeksiyonu saptandi. Dort aydir izlenen hasta spastik tetraperik, PEG ile besleniyor.
SONUC: Cocukluk caginda ANE'nin erken tanisi icin beyin MRG bulgulari 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Akut Nekrotizan Ensefalopati

S-05
Tirozinemi Tip 1A Tanili Hastada NTBC Kesimi Sonrasi Agir
Norolojik Kriz

Hilya Maras Geng, Emek Uyur Yalgin, Asiye Glingdrmis, Kenan Dogan, Biilent Kara
Kocaeli Universitesi Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Né&rolojisi Bilim Dali

GIRIS: Tirozinemi tip 1a'da klinik bulgular toksik metabolitlerin birikimine bagl olarak hepatik, renal ve
norolojik komplikasyonlara baglidir. Bu metabolitlerden en toksik olani stiksinilaseton, hem metabolizmasinda
gorevli 5-aminolevulinik asid (5-ALA) dehidrataz enziminin potent inhibitoridur. 5-ALA norotoksiktir ve NTBC
(nitisinone) ile tedavi edilmemis olgularda akut porfiri benzeri ataklar gelisir. Akut norolojik kriz olarak tanimlanan
bu ataklarda periferik noropatiye bagh agrili parestezi, otonomik bulgular ve progresif paralizi gordlir.
OLGU: Yedi yasindaki kiz hasta 10 gundur olan karin agrisi, kabizlik, iki glindiir olan bacaklarda gui¢suzliik
yakinmasi ile basvurdu. On aylikken tirozinemi tip 1a tanisi almisti ve 0 zamandan itibaren tirozinden kisitli diyet
ve NTBC almaktaydi. Son 1 aydir NTBC tedavisini, ila¢ teminindeki zorluklar nedeniyle alamadigi 6grenildi. Fizik
muayenesinde, uykuya meyilli ve ajiteydi. Atesi 36.8 °C, nabzi 140/dakika, solunum sayisi 40/dakika, tansiyonu
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134/106 mm Hg, oksijen saturasyonu oda havasinda %68, maske ile oksijen altinda %96 idi. Tasipneik ve dispneik
olan hastanin tiim viicutta dokunmakla hassasiyeti mevcuttu. Kraniyel sinir muayenesi dogaldi. Ust ve alt
ekstremitelerde derin tendon refleksi alinamadi. Kas glicu tim ekstremitelerde 3/5 bulundu. Solunum yetersizligi
nedeniyle entiibe edildi.Beyin omurilik sivisinda protein artisi yoktu. Elektromiyografik (EMG) incelemede duysal ve
motoryanitlarelde edilemedi.igne EMG'de spontan denervasyon gézlendi.Bulgularagir sensorimotor polinéropati
olarak degerlendirildi. idrarda total porfirin ve 5-ALA artmisti. NTBC kesimine bagh akut norolojik kriz diistiniilen
hastaya NTBC 2mg/kg/giin dozunda baslandi. izlemde hipertansiyon gelisti, renal ve hepatik komplikasyonlar
goOzlenmedi. Basvurudan sonraki birinci ayda trakeostomi acildi, tglincii ayda ventilator desteginden ayrildi,
altinai ayda yurimeye basladi. Halen alt ekstremite distal kaslarinda zaafi olup ve stepaj yurlylsi mevcut.
SONUG: NTBC, tirozinemi tip 1'in prognozunu 6nemli 6lctide dlizeltmistir. Tirozinemi tip 1a tanili hastalarda NTBC
tedavisine yasam boyu, araliksizdevam edilmelidir. NTBC tedavisinin kesilmesi hayati tehdit edebilecek agrnl akut
periferik néropati tablosuna neden olabilir.

Anahtar Kelimeler: Tirozinemi, NTBC, porfiri, nérolojik kriz

S-06
Korpus Kallozum Anormalligi Saptanan Olgularin Klinik Bulgular
ve Kromozomal Degisiklikler Agisindan Degerlendirilmesi

Erhan Bayram', Sinem Agilkaya?, Yasemin Topgu', Pakize Karaoglu', Ulug Yis', Sultan Cing6z? Semra Ayse Hiz'
'Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD Cocuk Nérolojisi BD
?Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji ve Genetik AD

Beyindeki islevleri halen iyi bilinmeyen korpus kallozum (KK) anormallikleri 1/3000 gibi goérece sik
gérilmektedir. izole veya diger SSS malformasyonlariyla birlikte olabilir. Genetik olarak tanimlanmis
50den fazla sendrom, bazi nérometabolik ve noérodejeneratif hastaliklar, ayrica tanimlanmamis bazi
mutasyon veya delesyon/dublikasyonlara eslik edebildigi bildirilmektedir. KK gelisimsel anormallikleri bazi
gen lokusleriyle iliskilendirilmis ve cesitli aday genler saptanmistir. Ancak son zamanlarda hastaliklarin
genetik temellerinin kesfinde ¢igir acan yeni molekdler tekniklerin gelistirilmis olmasina karsin halen KK
anormalliklerinin olasi genetik nedenleriyle ilgili bilgiler yetersizdir. Bu c¢alismanin amaci KK anormalligi
olan olgularda eslik eden genetik sendromlarin ve olasi sitogenetik anormalliklerin arastiriimasidir.

KK gelisim anormalligi olan 64 olgu (34kiz30erkek) klinik, radyolojik o6zellikler ve dismorfik
bulgular yoniinden degerlendirilmistir. Tum  olgularda  mikroskobik kromozomal degisiklikleri
(dengeli ve dengesiz inversiyon, translokasyonlar, delesyon ve duplikasyonlar) arastirmak igin
sitogenetik analiz yapilmistir. Baska bir calisma kapsaminda ayni gruptan 16 olguda submikroskobik
kromozomal degisiklikleri dederlendirmek icin ylksek ¢ozlinulrlige sahip array analizi yapilmistir.

Olgularin 14’linde (%21.8) eslik eden bir genetik sendrom saptanmistir. Bunlar CHARGE (3olgu), Aicardi
(20lgu), Wolf-Hirschhorn, Kabuki (Resim1), Shapiro (Resim2), Marden-Walker, PHACE, fasiyokardiyorenal
sendrom, osteodisplastik primordial dwarfizm, Di-George ve Joubert sendromlaridir. Olgularin
sitogenetik analizleri sonucunda mikroskobik diizeyde herhangi bir kromozomal vyapisal degisiklik
saptanmazken, array analizi yapilan bes olguda (%31.2) submikroskobik diizeyde kromozomal
degisiklikler (9922, 3q13, 1943-44 delesyonlari, 16p13 ve 1511 duplikasyonlari) saptanmistir.

Konvansiyonel mikroskobik yontemlerle metafaz kromozomlarinin kalitesine gore yaklasik 5 Mb uzunlugundaki
kromozomal bolgeleri kapsayan degisiklikler saptanabilmektedir. Rezolusyonu sinirli konvansiyonel sitogenetik
teknikler ve subtelomerik FISH ile hastalarin %3-6'sinda kromozomal abnormalite saptananabilmektedir. Yiiksek
¢6zunlrlige sahip array teknolojileriyle bu oran yaklasik %20’ye kadar cikmistir. Sonug olarak, KK anormallikleri
klinik ve genetik olarak heterojen bir malformasyon grubudur. Bu gruptaki hastalarda ¢cogu merkezde
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onerilmekte olan konvansiyonel sitogenetik analiz yontemleri kullanilarak yapisal kromozomal degisikliklerin
saptanamayacadi g0Osterilmistir. Bu ylizden ¢ok daha yiiksek ¢ozunurlige sahip olan ve mikroskobik diizeyde
saptanamayan submikroskobik kromozomal dedgisikliklerin saptanmasina olanak saglayan mikroarray
teknolojilerinin kullanilmasinin uygun olacagi 6nerilmistir.

Anahtar Kelimeler: korpus kallozum, kromozomal degisiklik, malformasyon

S-07
Subakut Sklerozan Panensefalitli Hastalarda MikroRNA
146a,181a ve 155’in Ekspresyon Paterninin Belirlenmesi

Ulug Yis', Ugur Tifekci?, Sermin Geng?, Kiirsat Bora Carman?, Yasemin Topcu', Erhan Bayram', Pakize Karaoglu', Ayse Semra Ayse Hiz'
'Dokuz Eylul Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Gocuk Néroloji Bilim Dali izmir/Tiirkiye

?Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Saglik Bilimleri Enstitiisi izmir/Turkiye

3Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Gocuk Néroloji Bilim Dali Eskisehir/Tiirkiye

AMACG: Subakut sklerozan panensefalit (SSPE) merkezi sinir sisteminin siiregen kizamik enfeksiyonu ile olusan
inflamasyon, noérodejenerasyon ve demyelinizasyon ile karakterize bir hastaligidir. SSPE patogenezinde
bircok faktor sucglansa da, nérodejenerasyonun tam mekanizmasi bilinmemektedir. MikroRNA'lar (miRNA),
kiicik kodlama fonksiyonu olmayan RNA’lar olup gen ekspresyonunu transkripsiyon sonrasi asamada
dizenlemektedirler. MikroRNA'lar normal badisiklik sistemi gelisimi icin vazgecilmez olup ayni zamanda
bircok kronik inflamatuvar hastaligin patogenezinde sorumlu tutulmaktadirlar. Bu c¢alismanin amaci SSPE’li
hastalarda normal immun sistem gelisimi ve enflamasyon yanitlarinin diizenlenmesinde 6nemli gorev alan
miRNA 146a, 181a vel155in ekspresyon paternlerini periferik kan mononukleer hiicrelerinde incelemektir.
GEREC VE YONTEMLER: Calismaya 39 SSPE ve 41 saglkl kontrol hastasi alinmistir. MikroRNA 146a,
181a ve 155in kuantitatif analizi 6zgll primerler kullanilarak “Real Time PCR” analizi ile yapilmistir.
BULGULAR: MikroRNA 1463, 181a ve 155'in ekspresyonu SSPE'li hastalarda kontrol grubuna gore istatistiksel
olarak daha yiksek saptandi (3.13+6.61 vs 0.30+0.26, P=0.0001; 1.80+2.53 vs 0.47+0.29, P=0.0001;
2.05+3.54 vs 0.67£0.59, P=0.003). MikroRNA 155in ekspresyonu Evre3 hastalarda Evre 1
hastalara gore daha yulksekti (2.44+3.94 vs 0.37£0.18, P=0.009). SSPE degisik evreleri arasinda
mikroRNA 146a ve 181a ekspresyon paternlerinde bir farklilk saptanmadi. MikroRNA dizeyleri
ile hastaligin suresi, latensi donemi, beyin manyetik rezonans inceleme bulgular, epileptik nobet
varhgr ve kullanilan immunomodulatuvar ve antiepileptik ilacalr arasinda bir iliski saptanmadi.
CIKARIMLAR: Sonug¢ olarak bu c¢alisma miRNA 146a, 181a ve 155in anormal immun yanit
sonucu ortaya c¢ikan SSPE patogenezinde rol oynayabilecegi dustunilmustir. Anormal mikroRNA
ekspresyonu immun sistem tarafindan gelistirilen adaptif bir yanit olabilecedi gibi primer hastaliga
baglida olabilir MikroRNA'lar viral infeksiyonlarda yeni ila¢ hedefleri olarak secilen molekiller
oldugundan SSPE hastalarinda patogenezde miRNA ekspresyonlari daha ayrintii  calisilmalidir.

Anahtar Kelimeler: subakut skelerozan panensefalit, mikroRNA146a, mikroRNA 181a, mikroRNA 155
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S-08
Juvenile Myasthenia Gravis: U¢ Olgu Sunumu

Unsal Yilmaz', Ulug Yis?
'Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Norolojisi B6IUm{i
2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi BéIimii

AMAC: Jivenil miyasteni gravis tim olgularin sadece %10-15'ini olusturur ve puberte éncesi daha da nadirdir.
Bu nedenle, 6zellikle erken yasta baslayan miyasteni graviste, klinik tablo, tani, tedavi ve prognoz hakkinda
yeterli veri yoktur. Erken tani, hastaligin progresyonu ve hayati tehdit edebilen miyastenik krizlerin dnlenmesi
icin onemlidir. Asetilkolin reseptoriine karsi gelisen antikorlarin gosterilmesi tani icin olduk¢a degerlidir. Ancak,
yetiskin hastalarin aksine, asetilkolin reseptor antikoru puberte 6ncesi donemde hastalarin ancak yarisinda pozitif
bulunur. Seronegatif hastalarin, benzer klinik tablo gosterebilen konjenital miyasteni gravisten ayrilmasi nemlidir.
GEREC-YONTEM: Bu calismada, jivenil miyasteni gravisli 3 olgunun, basvuru bulgulari, klinik
seyri ve 2 yillik takip sonuglari sunuldu.

BULGULAR: Baslangic yasi 3, 4 ve 7 yildi. Tum olgularda ilk belirti glin icinde degiskenlik gdsteren pitozisti.
Yaslar daha kiicik olan iki olguda, hastaliin baslangicinda pozitif sinirin altinda olan asetilkolin reseptor
antikor dlzeyi bir yil sonra yaklasik 2 kat artarak pozitif oldu. Bu 2 hasta pridostigmin tedavisine iyi yanit verdi
ve 24 aylik izlem siiresince yakinmalari olmadi. Baslangi¢ta asetilkolin reseptdr antikor diizeyi yiiksek olan
diger olgu, pridostigmin tedavisi altinda hastaligin 10. ayindan sonra jeneralizasyon gosterdi. Prednizolon
tedavisine yeterli yanit goéstermeyen hasta azatiopirin ve intraven6z immiinoglobulin tedavisine iyi yanit verdi.
CIKARIM: Erken cocukluk doneminde baslayan ve baslangicta asetilkolin reseptor antikor diizeyi duisiik olan
javenil miyasteni gravis genellikle selim seyirlidir. Belirtilerin basladigi donemde negatif olan asetilkolin reseptor
antikoru, 1 yil sonra pozitif bulunabilir. Ge¢ cocukluk doneminde baslayan ve antikor diizeyi yiiksek olan olgularda
ise klinik seyir daha agir olup immiinostpresif tedavi gerekebilir.

Anahtar Kelimeler: Jiivenil miyasteni gravis, asetilkolin resept6r antikoru

S-09
Intramediiller Tumorii Taklit Eden Bir Noromiyelitis Optica
Olgusu

Tiilin Savas', ilknur Erol', Semra Saygl', Ayse Erbay?, Ozlem Alkan®

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

2Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali
3Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Radyoloji Ana Bilim Dali

GIRiS: Noromiyelitis optika (NMO), miyelit ve optik norit ataklari ile karekterize, siddetli demiyelinizan bir
sendromdur. insidans ve prevelansi bilinmemekle birlikte multipl skleroza gére daha nadir bir otoimmiin
hastaliktir. Bu yazida intramediller timor gibi basvuran NMO tanisi alan bir ¢ocuk olgu sunulmustur.
OLGU: Sekiz yasinda kiz hasta servikal intramediller timor 6n tanisi ile beyin cerrahi yogun bakimda
izlenmekte iken ajitasyonu ve ensefalopatisi nedeniyle bélimimize danisildi. Oykiisinden 1 ay dnce
apendektomi yapildigi; apendektomi yapildiktan 20 giin sonra sad kol ve bacakta gii¢siizliik nedeni ile dis
merkezde tetkik edildigi; spinal manyetik rezonans gorintilemede (MRG) kitle saptandidi; (Figiir 1) ileri
dederlendirme icin beyin cerrahi bolimimiize génderildigi 6grenildi. Fizik incelemesi normal olan hastanin,
norolojik incelemesinde ise bilinci bulanik, ajite, alt ekstremitede sag belirgin parapleji ve Ust ekstremitede de
ise sagda kas guiclinlin 3/5 oldugu, derin tendon reflekslerinin canli ve plantar yanitlarinin bilateral ekstansor
oldugu tespit edildi. Oncelikle spinal tiimor ve paraneoplastik limbik ensefalit diistinilerek tetkikleri istenip,
deksametazon tedavisi baslandi. Biyopsi sonrasi frozen incelemesi gliozis olarak degerelendirilen hasta tekrar
bolimimiize danisildi. Uzun segment tutulumlu transvers miyelit tanisi ile devir alinan hastadan aquaporin
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4 antikoru, antinikleer antikor, anti-dsDNA, lyme, mikoplazma ve epstein barr virusu, sitomegalavirus icin
serolojileri alinip, pulse metilprednizolon tedavisi baslandi. Optik norit klinigi olmayan hastanin gorsel uyariimis
potansiyel incelemesi de normal bulundu. Néromiyelitis optika olasiligi nedeniyle pulse steroid tedavisi 7
gline tamamlanip, ardindan Tmg/kg/giin biciminde devam edilerek 3 ay icinde kesildi. Aquaporin 4 antikoru
pozitif saptanan hastaya azatioprin 2,5 mg/kg baslandi. Kontrol spinal MRG'de lezyonda belirgin regresyon
izlendi. (Figlir 2) Halen azatioprin profilaksisi alan hasta tama yakin noérolojik diizelme ile izlenmektedir.
SONUC: Noromiyelitis optikanin seyrinin siddetli ve relaps riskinin ylksek olmasi nedeni ile erken tanisi ve
tedavisi cok dnemlidir. Bu olgu ani ilerleyici gii¢siizliik nedeni ile basvururan NMO'lu hastalarin MRG bulgularinin
intrameddiller timor ile karisabilecegine dikkat cekmek amaci ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Néromiyelitis optika, intrameduller timdr, manyetik rezonans goriintileme, otoimmiin

S-10
Herpes Simpleks Ensefaliti Sonrasi Gelisen Glutamik Asit
Dekarboksilaz (GAD) Antikoru iliskili Otoimmune Ensefalit

Tiilin Savas', Semra Saygr, Zeliha Haytoglu?, Ozlem Alkan?, ilknur Erol'

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

?Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
3Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Radyoloji Anabilim Dali

GIRIS: Herpes simpleks (HSV) ensefaliti sporadik fokal ensefalitlerin en sik etkenidir. En sik 3ay -1 yas
arasinda goruliir. HSV enfeksiyonu gecirildikten sonra beyin dokusunda kalan viral DNA yeniden ¢ogalarak
enfeksiyonun tekrarina veya immun sistemi etkileyerek otoimmun ensefalit gelisimine neden olabilir.
OLGU: 9 aylik kiz hasta, ates ve fokal ndbetleri nedeni ile yatirilarak; beyin omurilik sivisinda (BOS) pleositoz ve
protein ylksekligi, beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde (MRG) sol temporal bélge medialinde ensefalit
ile uyumlu sinyal artisi ve serum HSV IgM ve BOS HSV PCR tetkik sonuclarinin pozitif olarak sonuclanmasi nedeni
ile herpes ensefaliti tanisi konularak 21 giin sireyle asiklovir tedavisi verilip, sifa ile taburcu edildi. Yaklasik bir
hafta sonra hasta ailesi tarafindan g6z takibinin olmamasi, sese tepkisinin olmamasi ve anormal hareketleri
nedeni ile tekrar getirildi. Beyin MRG'sinde her iki serebral hemisfer frontal bélgede ve derin beyaz cevherde
T2'de hiperintens sinyal artimlari olan, kontrast tutulumu olmayan hastaya lomber ponksiyon yapildi. Beyin
omurilik sivisi incelemesinde pleositozu olmayan ve proteini normal hastaya rekirren herpes enfeksiyonu
ve otoimmun ensefalit 6n tanilan ile asiklovir tedavisi baslanip, otoantikor tetkikleri gonderilerek, intraventz
immunglobulin 1gr/kg dozdan 2 giin verildi. Yatisinin G¢linct gliniinde serum HSV IgM ve HSV PCR tetkikleri
negatif oldugu ogrenilen hastaya prednizolon 1 mg/kg dozda order edilerek baslandi. Antikor sonuglari;
N-metil-D-aspartat reseptor antikoru (NMDA), tiroid antikorlari negatif, GAD antikor diizeyi yaklasik 10 kati
yukseklikte pozitif olarak gelen hastaya yatisinin 10. glinlinde 3 glin pulse metilprednizolon tedavisi verilip,
sonrasinda oral 1 mg/kg dozda prednizolon ve antiepileptik tedavisi ile taburcu edildi. Taburculuk sirasinda 12
aylik olan hastanin atetoik hareketleri diizelmis, ndbetleri kontrol altinda ancak néromotor geriligi mevcuttu.
SONUC: Herpes simpleks enfeksiyonu sonrasi gelisen immun aracili ensefalitler, tipik olarak nérolojik durumunda
kotlilesme ve koreatetoid hareketlerle karakterizedir. Herpes simpleks enfeksiyonu sonrasi gelisen otoimmun
ensefalitler NMDA antikoru iliskilidir. Bilgilerimiz dahilinde bu olgu HSV enfeksiyonu sonrasi gelisen ilk anti GAD
iliskili otoimmun ensefalittir.

Anahtar Kelimeler: Herpes simpleks, ensefalit, otoimmun ensefalit, glutamik asit dekarboksilaz(GAD) antikoru
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S-11

Sucicegi Sonrasi Nadir Gelisen Bir Komplikasyon: Serebral
Vaskiilopati.

Bluiyiime Hormonu Tedavisi Tetikleyici Olabilir mi?

Cengiz Havall', Tugba Hirfanoglu', Esra Déger? Leman Tekin Orgiin', Zeynep Oztiirk?, Kiirsad Aydin', Ayse Serdaroglu’
'Gazi Universitesi Tip Fakdiltesi Hastanesi Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Pediatri Ana Bilim Dali, Ankara

GIRIS: Sucicegi; Varicella Zoster Viriisiiniin (VZV) neden oldugu akut enfeksiyéz bir hastaliktir. Sucicegi 7-10
glinliik siirede kendi kendine diizelir. Ancak bazi komplikasyonlari ciddi morbidite ve mortaliteye neden olabilir.
OLGU: On bes glinlikken konjenital adrenal hipoplazi tanisi alarak sonraki donemde hormon destek
tedavileriyle izlenen 2,5 yasinda kiz hasta blylime hormonu (BH) jenerasyon testi yapilmak Uizere servise
yatirildi. BH (0,1 mg/kg/guin) verilen hastada 3. giin dozu sonrasi gelisen biling bozuklugu ve ates tablosu
ortaya ciktl. Fizik muayenesinde g6z temasi kurmadigi, sorulara cevap vermedigi ve letarjik oldugu goéruldu.
Beyin omurilik sivisi (BOS) incelemesinde santral sinir sistemi enfeksiyonu lehine bulgu saptanmadi. Hastanin
2 hafta kadar 6nce sucgicedi gecirdigi 6grenildi. Beyin manyetik rezonans gériintiilemede (MRG) subkortikal
beyaz cevherde yaygin, irili ufakl hiperintensiteler saptanan hastada sugicegine bagli postenfeksiyoz serebral
vaskiilopati distnildi. BOS VZV IgG pozitif saptandi. Hastaya pulse metilprednizolon tedavisi verildi. Takibinde
bilinci acilan ve genel durumu diizelen hasta 1. haftanin sonunda tamamen eski haline dondi. Steroid
tedavisi idame tedavi ile birlikte 1 aya tamamlandiktan sonra azaltilarak kesildi. 3 ay sonra ¢ekilen kontrol
beyin MRG' de gliotik alanlar disinda patoloji saptanmayan hasta noérolojik olarak sekelsiz izlenmektedir.
CIKARIMLAR: VZV enfeksiyonu sirasinda veya sonrasinda ensefalit, menenjit, serebellar ataksi, transvers
myelit ve akut hemipleji gibi norolojik komplikasyonlar goriilebilmektedir. Postenfeksiyéz serebral
vaskulopatiler suciceginin bilinen bir komplikasyondur. Tedavisinde antiviral tedavi yani sira steroid
tedavisi veya yalnizca steroid tedavisi 6neren yayinlar oldugu gibi tedavisiz izlenen hastalar da bildirilmistir.
Cesitli calismalarda BH' nin T ve B hiicreleri (izerinden immiin sistemi tetikleyebilecegi yoninde bulgular
mevcuttur. Ayrica BH tedavisi sirasinda otoimmiin hastaliginin reaktive oldugu vakalar bildirilmistir.
Burada hastamizda ortaya c¢ikan vaskilopati ile BH tedavisi arasindaki iliski tamamen rastlantisal
olabilecegi gibi BH nin immin sistemi tetiklemis olabilecegi de bitiniyle g6z ardi edilemez. Bu
konuda yapilacak calismalar sonucunda bilimsel verilerin birikimi ile daha kesin yargilara varilabilir.

Anahtar Kelimeler: biiylime hormonu, sucicedi, vaskiilopati

S-12

Periventrikiiler Lokomalazili Olgularda Norolojik ve
Oftalmolojik Bulgular ile Difiizyon Tensor Manyetik Rezonans
Bulgularinin Karsilastiriimasi

Yildiz Keles, Sarenur Gokben, Cem Calli, Filiz Afrashi, Elif Demirkili¢ Biler, Sema Tanriverdi, Mehmet Yalaz, Sanem Yilmaz, Gl Serdaroglu
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Nérolojisi BD, lzmir

GIRIS: Periventrikiiler l6komalazi (PVL), ozellikle prematiire bebekte gbériilen iskemik beyaz cevher
hasarlanmasidir. Manyetik rezonans goriintileme gibi duyarh tekniklerin gelistiriimesiyle PVL saptanma
insidansi giderek artmaktadir. Bu calismada, periventrikiler I16komalazili hastalarda norolojik ve oftalmolojik
bulgular ile diflizyon tensér manyetik rezonans (DTMRG) bulgularn arasindaki korelasyonun arastiriimasi
amaclandi. Ayrica DTMRG bulgularinin nérolojik ve oftalmolojik prognoza katkisinin olup olmadigi arastirildi.
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METOD: Calismaya postkonsepsiyonel yas (PKY) (i¢ ay ve altinda olan 11 prematire periventrikiiler Iokomalazili
olgu ve kontrol grubu olarak yedi saglikli term olgu alindi. Hastalann sifir-lic ay arasinda iken, lguncl ve
altinai ayr tamamladiginda nérolojik bakilar yapildi. Ayrica Uglinci-besinci ayda ve altinci ayda oftalmolojik
degerlendirmeleri yapildi. Periventrikiler I6komalazi saptanan hastalara ve saglikh kontrol grubuna PKY alti
ay oldugunda 3 tesla kraniyal MRG, difiizyon MRG ve DTMRG cekimleri yapildi. DTMRG sonuclari ROI ve TBSS
yontemleri ile degerlendirildi. Olgularin ndérolojik, oftalmolojik ve radyolojik sonuglar birbiriyle kiyaslandi.
SONUC: Hastalarin gestasyonel yaslari 26-34 hafta arasinda degismekteydi ve ortalama dogum kilosu 1727 +718
gram saptandi. Hastalarin dordui (%36,6) kiz ve yedisi (%63,3) erkek idi. Kraniyal USG ile hastalarin yedisinde (%63,3)
PVLsaptanirkenkraniyal MRG'de dokuzolguda(%90) PVLsaptandi.PVLyitanimadaMRG Gistin bulundu. Alti (%54,5)
olguda hafif PVL, ikisinde (%18,1) orta PVL ve liclinde (%27,2) adir PVL saptandi. Fraksiyonel anizotropi degerleri
hasta grubunda, kontrol grubuna kiyasla olciilen tiim alanlarda disiik saptanirken sadece sag optik traktiiste
istatistiksel acidan anlamli oranda duisukluk gorildi. Flash VEP sonuglar yedi olguda patolojik (%63,3) sonuclandi.
Hastave kontrolgrubundatiim beyazcevherdedlciilen difiizyon parametreleriarasindaanlamlifarklilikbulunmadi.
YORUM: Periventrikiler l6komalazili olgularda altinci ayda yapilan noérolojik, oftalmolojik ve radyolojik
degerlendirmeler birbiriyle uyumlu bulundu. Bulgular periventrikiiler l6komalazili olgularin erken dénemde
yapilan gorme muayenesinin normal olsa bile serebral gorsel hasarlanma olabilecegi ve ileri yaslara
kadar dikkatli izlem gerektigini gosterdi

Anahtar Kelimeler: periventriikiler Iokomalazi, difiizyon tensor, oftalmolojik

S-13
Parietooksipital Ensefalomalazi Olgularinin Klinik ve
Elektrofizyolojik Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Pakize Karaoglu, Ayse ipek Polat, Miige Ayanoglu, Ulug Yis, Semra Ayse Hiz
Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir

AMACG: Beyin hasari olusma zamanina ve sebebine gore belirli ve iyi tanimlanmis bolgelere lokalize olabilir. Bazi
sik goriilen beyin hasari tipleri travmatik beyin hasari, perinatal hipoksik ya da iskemik ensefalopati, hipoglisemi
iliskili beyin hasari ve pediatrik inmedir. Hipoglisemi yenidoganlarda sik gorilen bir durumdur. Agir neonatal
hipoglisemi norolojik etkilenmeye sebep olabilir. Kisa donemde konviilziyonlar ve uzun donemde noérogelisimsel
gerilik sik olarak bildirilmistir. Beyinde genellikle parietooksipital bélgede ensefalomalaziye sebep olmaktadir.
Parietooksipital ensefalomalazili olgularin klinik ve elektrofizyolojik 6zellikleri ile ilgili literatlirde az sayida yayin
bulunmaktadir. Bu calismada parietooksipital ensefalomalazili olgularda etiyoloji, klinik ve elektrofizyolojik
ozelliklerin degerlendirilmesi amaglanmistir.

GEREC-YONTEM: Cocuk néroloji bilim dalinda takip edilen parietooksipital ensefalomalazisi olan 27
olgunun klinik ve elektrofizyolojik bulgulari retrospektif olarak degerlendirildi.(Figir 1) Olgularin dogum
tarihi, cinsiyeti, perinatal oykileri, yenidogan dénemi ile ilgili bilgiler, elektroensefalografileri (EEG), Denver
Il gelisimsel tarama testi sonuclari, epilepsi varligi, nébet tipleri, nébet sikligi, gérme ile ilgili problemleri ve
norolojik muayene bulgularn not edildi. Her hastanin son olarak cekilmis olan EEGsi yeniden degerlendirildi;
nonspesifik degisiklikler, epileptiform anormallikler, lokalizasyon ve lateralizasyon varligi belirlendi.

BULGULAR: Yenidogan doneminde hastanede yatis Oykuisi parietooksipital beyin hasarinin en sik sebebi (% 88.9)
olarak belirlendi. 11 (% 40.7) olguda neonatal hipoglisemi 6ykiisu vardi. 23 olguda (%85.2) epilepsi, epilepsisi
olan olgularin 9’'unda (39%) direncli epilepsi oldugu gorildi. EEGde epileptik anormallik saptanan 16 olgunun
yarisinda bilateral temporal, parietal ve oksipital loblardan kdken alan epileptik desarjlar vardi.(Figur 2) Ancak iki
olguda (%7) frontal diken dalgalar ve yavas uykuda siirekli diken dalga aktivitesi saptandi.(Figlr 3,4) 22 (%81.5)
olguda psikomotor retardasyon oldugu belirlendi. 15 olguda (%55.6) gérme ile ilgili problemler saptandi. ince
motor, sosyal ve dil gelisimi alanlarinin kaba motor alanina gore daha fazla etkilenmis oldugu belirlendi.(Tablo 1,2)
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CIKARIMLAR: Calismamizda parietooksipital ensefalomalazili olgularin cogunda perinatal dénemde etkilenme
oldugunu disiindliiren 6ykiu vardi. Parietooksipital ensefalomalazili olgularda en sik goérilen norolojik
komplikasyonlar epilepsi, psikomotor retardasyon ve gorsel problemlerdir.

Anahtar Kelimeler: cocukluk ¢adi, epilepsi, parietooksipital ensefalomalazi

S-14
Cocuk Acil Servisimize Basvuran Akut Norolojik Sorunlu
Cocuklarda Bilgisayarh Beyin Tomografisinin Kullanimi

Banu Kaya', Kiirsad Aydin', Oksan Derin6z>
'Gazi Universitesi Tip Fakdiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dali
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Acil Bilim Dali

AMAG: Cocuk acil servisimize basvuran akut norolojik sorunlu cocuklarda, bilgisayarli beyin tomografisi
(BBT) kullaniminin siklik, endikasyon, tani veya tedaviye katki, asin ve gereksiz kullanimini belirlemektir.
METOD: Haziran 2012 - Haziran 2013 tarihleri arasinda Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi
Cocuk Acil Servisine akut norolojik sorunlarla basvuran ve BBT incelemesi yapilan hastalarin kayitlari
geriye donlk olarak incelendi. Hastalarin yas, cinsiyet, basvuru zamani, hastaneye basvuru nedeni,
eslik eden semptomlar, dnceden bilinen hastaliklar, fizik muayene bulgulari, radyoloji tarafindan acil
ve sonrasinda rapor edilen sonuclar, konsultasyon istemleri, ardindan cekilen Beyin MR raporlari,
tanilar, uygulanan acil cerrahi ya da tibbi tedavileri, hastaneye yatis kayitlari ve prognozlari incelendi.
SONUCLAR:Biryillik siirede acil servisimize 34.575 hasta basvurmus, calismaya yaslari 1ay-18 yas arasinda degisen,
146 kiz, 240 erkek olmak lizere 460 BBT ¢ekilen 386 hasta dahil edilmistir. BBT cekim endikasyonlari sirasiyla travma
%78.4, ndbet gecirme %6.9, biling degisikligi %4.1, bas agrisi %3.1 ve diger %7,2 sebeplerdi. Hastalarin 156'sinda
(%40,4) BBT sonucu anormal olarak raporlanmistir. Bu hastalarin 110’'unda énemli bulgular (beyin 6demi, fraktiir ve/
veya kanama), 26'sinda tesadlifen saptanan bulgular, 20’sinde ise daha 6nceden bilinen bulgular oldugu saptandi.
Hastalarin 27'sine beyin MR ¢ekilmis; 16’si normal bulunurken 11'inde birer olgu olmak lizere parankimal kanama,
aksonalzedelenme,kitle,sinlizit,ventrikiildilatasyonuvegliotiksinyaldegisikligigibibulgularraporedildigisaptandi.
Hastalarin 120'sinin (%3 1) yatakliservislereyatirildigiveyalnizca 11'ine (%3) acil cerrahimiidahaleyapildigisaptand..
YORUM: Cocuk acil servislerinde, akut nérolojik sorunlari degerlendirmede BBT giiniimiizde halen sik kullanilan
bir inceleme yéntemidir. Bununla birlikte acil cerrahi miidahale ile sonuclanan olgu sayisi oldukca azdir. Oykd,
klinik ve norolojik muayene bulgulari ile desteklenmedigi stirece BBT'nin asiri ve gereksiz kullanildigi kanaatine
variimistir.

Anahtar Kelimeler:
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S-15
Aicardi-Goutieres Sendromu Tanili iki Kardeste Klinik ve
Radyolojik Ozellikler

Emek Uyur Yalgin', Hiilya Maras Genc', Yonca Anik?, Biilent Kara'
'Kocaeli Universitesi Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali
?Kocaeli Universitesi Tip Fakdiltesi Radyoloji Anabilim Dali

GIRIS: Aicardi-Goutieres sendromu DNA onarim mekanizmasindaki bozukluklar sonucu ortaya cikan, nadirgériilen
bir genetik hastaliktir. Otozomal resesif gecislidir. Bazal ganglia kalsifikasyonuna neden oldugundan intrauterin
TORCHenfeksiyonlariylakaristirlabilirvebunedenle psddo-TORCHadiverilenbirgrupgenetik hastalikicindeyeralir.
MATERYAL-METOD: Aicardi-Goutieres sendromu tanisi alan iki erkek kardesin klinik ve radyolojik
ozelliklerinin tartisiimasi amaclanmistir.

BULGULAR: Yenidogan doneminde sepsis tanisi alan bebekte transaminaz yiksekligi, direkt biliribin
hakimiyetinde hiperbiliriibinemi ve trombositopeni bulgulari mevcuttu. Multifokal klonik ndbetleri nedeniyle
yapilan kraniyal ultrasonografi incelemesinde bazal ganglia ve beyin parenkiminde kalsifikasyon saptandi.
Kraniyal tomografi ile bu bulgu dogrulandi (Sekil-1). Bes yasindaki agabeyinde de belirgin global gelisim geriligi
ve epileptik ndbet 6ykiisti oldugundan bu cocukta da kraniyal tomografi planlandi ve benzer sekilde bazal ganglia
ve periventrikiler ak madde kalsifikasyonu gosterildi (Sekil-2). Her iki kardeste de kafaici kalsifikasyon saptanmasi
Uzerine 6ncelikle ps6do-TORCH sendromu dusiiniildii ve Aicardi-Goutieres sendromuna yonelik genetik inceleme
planlandi. Molekiiler genetik incelemede etkilenen kardeslerde RNASEH2C geninde homozigot c.196C>T
(p.R66C) mutasyonu gosterildi, kuzen evliligi olan anne ve baba ayni gen mutasyonu icin heterozigot bulundu.
YORUM: Aicardi-Goutieres sendromu yenidogan déneminde intrauterin TORCH enfeksiyonuna benzer klinik ve
radyolojik bulgularla ortaya cikabilir. Ayni ailede birden fazla cocukta kafaici kalsifikasyon bulgusu saptanmasi
Aicardi-Goutieres sendromu agisindan uyarici bir bulgudur.

Anahtar Kelimeler: Psodo-TORCH, Aicardi-Goutieres sendromu, intrakraniyal kalsifikasyon

S-16
TSEN-54 iliskili Pontoserebellar Hipoplazi

Hilya Maras Geng
Kocaeli Universitesi Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

GIRIiS: TSEN-54 iliskili pontoserebellar hipoplazi (PCH), tipik radyolojik ve nérolojik bulgularin gériildigi
PCH'nin Ug tipini icerir (PCH2, 4 ve 5). PCH2'li cocuklar genellikle 10 yasindan 6nce kaybedilirken,
PCH4 ve 5 genellikle yenidogan doneminde kaybedilir. Radyolojik olarak serebellar hipoplazi, ventral
pons atrofisi gorilur. Serebellar hemisferler vermisten daha ¢ok etkilenmistir. Manyetik rezonans
gorintilemede (MRG) serebellum, koronal kesitlerde kelebek benzeri gorinim alir. Klinik olarak
progresif mikrosefali, diskinezi, spastisite, beslenme sorunlar, santral goérme sorunlari gorilir.
OLGU: indeks olgu birinci derece kuzen evliligi olan anneden, 37 6/7 gebelik haftasinda 3,890 g (>90.p)
agirhginda, 53 cm boyunda (>90.p) ve 35 cm bas cevresi (75-90p) ile dogmustu. Solunum sikintisi ve belirgin
jitterines nedeniyle yatinlmisti. Fizik muayenede tonusu artmisti, kol ve bacaklar fleksiyon postiriindeydi
ve bu postir uykuda da korunuyordu. Derin tendon refleksleri (DTR) canl, bilateral klonusu mevcuttu.
Sesle, 1sikla ve dokunma ile belirgin irkilme reaksiyonu goézleniyordu. Kraniyal ultrason incelemesinde
serebellar hipoplazi saptandi. Kraniyal MRG'de pons ve serebellumda hipoplazi gozlendi. Serebellar
hemisferler vermisten daha cok etkilenmisti. izlemde oral beslenemedigi icin gastrostomi takildi. Sik
alt solunum yolu enfeksiyonu geciren olgu, bir yasinda pndémoni enfeksiyonu sirasinda kaybedildi.
indeksolgununsoygecmisisorgulandiginda8yasindakikuzeninde (olgu-2) deyenidogandénemindeirkilmelerinin
oldugu 6grenildi. Fizik muayenede tartisi 7.5 kg (<3 p), boyu 84 cm (<3p.), ve bas cevresi 40.8 cm (<3.p) saptandi.
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Kasektik goriiniimdeydi, yaygin kas atrofisi mevcuttu. Tonusu her dort ekstremitede artmisti, dirsek ve dizlerde
fleksiyon kontrakturii mevcuttu. DTR’leri canhydi. Bas kontrolii vardi, sese ve 1sig1a tepki veriyordu, ancak goz takibi
yoktu, destekli oturamiyordu. Kraniyal MRG'de pontoserebellar hipoplazi saptandi. Dokuz yasinda kaybedildi.
Indeks olguda TSEN54 mutasyonu: chr17:73518081, p.307ALA>SER saptandi. Her iki olguda da klinik
ve radyolojik bulgularla PCH tip 2 distunuld.

SONUG: Yenidogan déneminde asiriirkilme reaksiyonu gozlenen ¢ocuklarda hiperekpleksiya gibi primer nedenler
yaninda pontoserebellar hipoplazi gibi sekonder nedenler de ayirici tanida diistintilmelidir.

Anahtar Kelimeler: pontoserebellar hipoplazi, TSEN 54, hiperekpleksiya, irkilme, PCH2

$-17
Nevraljik Amiyotrofi; Olgu Sunumu

ilknur Erol', Semra Saygl', Tiilin Savas', Ozlem Alkan?
'Baskent tiniversitesi Tip Fakultesi Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi Cocuk Néroloji BD
2Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi Adana Uygulama ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji, Adana, Tiirkiye

GIRIS: Nevraljik amiyotrofi klinik ve elektrofizyolojik olarak tanimlanmis bir antite olup, tipik olarak omuz
kusaginda siddetli agr, ardindan brakial pleksus veya proksimal periferik sinirler tarafindan innerve edilen
alanlarda kuvvet kaybi ile karakterizedir.

OLGU: 14 yas, kiz hasta sol kolda agri ve glicsiizlik nedeni ile basvurdu. Oykisiinden, basvurudan 1 ay énce
sirtinda ignelenme, karincalanma basladigi, son 20 glindiir sol kolda siddetli agn ve gli¢sizliik oldugu
dgrenildi. Ozgecmis ve soygecmisinde 6zellik olmayan hastanin fizik ve nérolojik muayenesinde hafif
hipotelorism, kisa parmaklar, sol iist ekstremitede parezi, hipoestezi, stiloradyal refleksde kayip disinda 6zellik
yoktu. Laboratuar incelemesinde tam kan sayimi, C reaktif protein, sedimantasyon, kreatin kinaz;, normal,
Salmonella, Brusella, Mycoplasma, Lyme serolojileri, vaskilit markerlari, antitroid antikorlarinin negatif oldugu
tespit edildi. Beyin omurilik sivisi biyokimyasinin normal, IgG indeksinin ylksek (1,96) oldugu ve oligoklonal
bantin negatif oldugu goézlendi. Beyin, spinal ve brakial pleksus manyetik rezonans goriintiileme, toraks ve
abdomen bilgisayarli tomografisi normal olarak degerlendirildi. Elektronéromyografide sol Ust ekstremitede
brakial pleksusun biitiin dallarinda motor ve duysal potansiyellerde bozulma izlendi. Postenfeksiyoz nevraljik
amiyotrofi 6n tanisi ile hastaya 30mg/kg/giin pulse steroid tedavisi 3 giin ve sikayetlerde gerileme olmamasi
tizerine IVIG 0,4 mg/kg dozda 5 guin verildi. Nérolojik bulgular rehabilitasyon ile 6 ay icinde tam diizeldi.
Klinik ve elektrofizyolojik olarak 5 yildir takip edilmekte olan hasta bu donemde sirasi ile sol brakial pleksus
tutulumu, sag lomber pleksus tutulumu, sol vokal kord paralizisi, sol siyatik nevralji ve sag fibuler nevralji
nedeni ile yatirilarak izlendi ve tedavide iVIG 0,4 mg/kg dozda 5 giin kullanildi. Hasta son bir yildir ataksiz
ve tedavisiz olarak izlenmekte olup kalitsal nevraljik amiyotrofi acisindan ileri tetkikleri planlanmistir.
SONUG: Cocuklarda nevraljik amiyotrofi nadir bir hastaliktir. Literatlirde tedavide pulse steroid veya
IVIG verilen olgular bildirilmistir. Bu olguda erken dénem IVIG tedavisinin atak sire ve siddetinin
azaltilmasinda daha etkin oldugu gozlemlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Adolesan, intra venéz immunglobulin, Nevraljik amiyotrofi, Steroid
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S-18
Cocukluk Cagi Oksipital Lob Epilepsisi: 54 Hastada Siniflama,
Nobet Semiyolojisi, EEG Ozellikleri ve Prognoz

Ayse Aksoy', Goknur Haliloglu?, Dilek Yalnizoglu?, Glizide Turanli?
'Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari EAH, Cocuk Noroloji Bolim
*Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Néroloji Unitesi

AMAG: Cocukluk  cagr  oksipital lob  ndbetlerinin  semiyoloji  bulgularini, EEG  6zelliklerini
incelemek ve etyolojik siniflamasini  yaparak klinik seyir farkliliklarini  tartismayr  amagladik.
YONTEM: Bu calismada HUTF Cocuk Néroloji Poliklinigine basvuran 6ykii ve EEG bulgulan ile oksipital
lop epilepsisi tanisi alan 54 hasta retrospektif olarak degerlendirildi. 35 hasta (% 65) oksipital paroksizimli
cocukluk cagi epilepsisi (OPCE) ve 19 hasta (%35) semptomatik oksipital lop epilepsisi (SOE) tanisi aldl.
BULGULAR: Hastalarin yaslar 1.5-20.5 yas arasinda (ort: 12.5 yil) olup nobet baslangi¢ yaslari; OPCE 6.2
+ 3.4 yil ve SOE 43 + 4.0 yil saptandi. iktal semiyolojik bulgular OPCE grubunda en sik; dalma (% 91),
biling kaybi (% 83), otonomik bulgular (%74) ve SOE grubunda ise; biling kaybi (% 89), generalize tonik
klonik nobet (%68) oldugu gorildi. Ayrica OPCE grubunda dalma, iktal davranis degisiklikleri, otonomik
bulgular ve g6z deviyasyonu anlamli olarak yiiksek bulundu (p<0.05). ilk tani aninda interiktal EEG'de
oksipital epileptik aktivite OPCE ‘de % 91 ve SOE'de % 79 oraninda goriildii. Takipte EEG bulgulan OPCE
'de % 49 ve SOE' de % 26 normal ve nobetsizlik hali OPCE ‘de % 83 ve SOE'de % 53 olarak anlamli ve tedavi
de antiepileptik kullanimi acgisindan OPCE ‘de % 14 ve SOE de % 42 olarak anlamh farklilik saptandi (p<0.05).
YORUM: Oksipital lob epilepsileri, nadir goriilen ancak nébet semiyolojileri nedeni ile tanisal gugliklere neden
olabilen bir grubudur. Bu calisma ile ¢cocukluk ¢agi oksipital lop epilepsilerinde nébet semiyolojisinin ne kadar
cesitli olabilecegi ve etyolojiye gore nébet semiyolojisinde farkliliklar olabilecegini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: oksipital epilepsi, klinik, prognoz

S-19
Video EEG Monitorizasyon Unitesinde Goz ile ilgili iktal
Semiyolojik Ozellikler Gésteren Hasta Gurubumuzun Verileri

Cigdem Genc Sel', Glzide Turanli?, Dilek Yalnizoglu? Meral Topgu?, Kader Karli Oguz?
'Dr Sami Ulus Cocuk Hastanesi, Cocuk Néroloji Bolimu, Ankara

*Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

AMAG: Nobet semiyolojisinde ilk on saniyede g6z ile ilgili iktal bulgusu olan hasta gurubunun
EEG o6zelliklerini tartismak amaclanmistir.

GEREGC-YONTEM: HUTF Pediatrik Noéroloji Video EEG monitorizasyon Unitesinde 2009 Ocak-
2012 Mayis aylar arasinda takip edilen 230 hastanin dosya bilgileri ve EEG kayitlari incelendi.
iktal semiyolojisinde ilk 10 saniyede gézle ilgili bulgusu olan 45 hastanin kayitlari degerlendirildi.
BULGULAR: Hastalarin 23'G kiz, 22'si erkekti. Hastalarin monitorizasyon yasi: 8 ay- 13 yasdi. Nobet
baslangi¢ yaslari: 2.5 ay- 11 yasdi. Nobet siireleri 5 saniye-2 dakikaydi.

Bizim calismamiza dahil edilen 45 hastanin gozle ilgili semiyolojik bulgular: g6z agma ile birlikte bas ve gozlin
zorlu sola deviasyonu, sag g6z kapadr miyoklonisi ve sag hemiparazi, iki tarafli g6z kapagr miyoklonisi
ile birlikte dalma ve hiperventilasyon; basin sola deviasyonu ile bas ve goévdenin sol yana diismesi ve
bas kaldinp bos bakma, iki tarafli goz kirpma ve sol el otomatizmasi; dalma, gozlerde 6nce saga daha
sonra sola zorlu olmayan deviasyon ve konusamama, bilateral tonik postir ile es zamanh gozlerde
yukari saga kayma ve adizda otomatizma, bos bakma ve g6z ve basin sola zorlu olmayan deviasyonu,
sol g0z kapagr miyoklonisi, gozlerde sola yukar deviasyon, sol g6z kapagr miyoklonisine eslik eden
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hiperventilasyon; gozlerde yanma ve gdrememe; blylk acilmis gozlerle bakma ve sag goézde kiculmedir.
45 hastanin EEG bulgularinin 401 frontal, 3'U temporal, 2'si oksipital baslangicli olarak degerlendirildi.
Hastalarin %88 ‘i  non-lezyonel  ekstratemporal frontal baslangich  olarak  degerlendirildi.
CIKARIMLAR: Bir epileptik atak esnasinda hastalar degisik gorsel sikayetlerden ve okulomotor
belirtilerden yakinabilirler. Gorsel sikayetler; illizyon, halusinasyon, gérme kaybi olabilirken; okiilomotor
belirtiler; tonik g6z deviasyonu, g6z kapagi miyoklonisi, iktal nistagmus, iktal aglamadir. Bizim hasta
gurubumuzun iktal semiyolojisnde 1 hastanin gorme kaybi, 44 hastanin okiulomotor belirtileri vardi.
Gozle ilgili iktal semiyolojik 6zellik gosteren hasta gurubumuz agirlikh olarak non-lezyonel; EEG 6zellikleri
acisindan ekstratemporal frontal baslangich degerlendirildi.

Anahtar Kelimeler: iktal semiyoloji, g6z, video eeg monitdrizasyon

S-20
iki Yas Altinda ilk Kez Basit veya Komplike Febril Konvulziyonla
Basvuran Olgularda Bakteriyel Menenjit Olasiligi

Ali Kanik', Kayi Eliacik’, Sehriban Yesiloglu', Dilek Cavusodlu?, Figen Baydan?, Murat Anil®, Berrak Sarioglu?, Mehmet Helvacr'
"Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Klinikleri

2Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji birimi

3Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Acil birimi

AMAG: Febril konvulsiyonla basvuran infantlarda menenjit klinik bulgularinin silik olmasi nedeniyle
genellikle lomber ponksiyon (LP) yapilmasi onerilmektedir. Amacimiz iki yas altinda ilk kez basit (BFK)
veya komplike febril konvulziyonla(KFK) basvuran olgularda bakteriyel menenjit olasihigi belirlemektir.
METOD: Calismaya ilk kez febril konvulziyon gecirme sonrasi ¢ocuk acil servise ilk 12 saatte bagvuran, 6-24
ay arasl 564 cocuk alinmistir. Asilamasi eksik olanlar, menenijit klinik bulgularindan siiphe edilen olgular ve
oncesinde antibiyotik kullananlar ¢alismaya dahil edilmemistir. Hastalar tanimlayici kriterlere gore basit ve
komplike febril konvulziyon olmak Uzere iki gruba, bunlar da kendi aralarinda 6-12 ay, 12-18 ay, 18-24 ay
olmak Uzere lic gruba ayrilmistir. Beyin omurilik sivisinda beyazkiire sayisi mm3'de 10°un lizerinde olanlar
pleositoz olarak tanimlanmistir. En az 100/mm3 hiicre olmak lizere BOS'da biyokimyasal parametrelerde
anormallikler ve patojen mikroorganizmanin saptanmasi bakteriyel menenjit olarak degerlendirilmistir.
BULGULAR:Calismaya295'i(%52.3)erkek,6ay-24ayarasitoplam564hastaalinmistir.Yasgruplarinagorebakildiginda
6-12ayarasi 182(%32.3), 12-18ay arasi 194 (%34.4), 18-24 ay arasi 188 (%33.3) olgu olmak lizere li¢ gruba ayrilmistir.
BFKilebasvuran452olgunun70‘ine LPyapilmis, 7 olguda BOS'da enfazla80/ mm3 olmak izere pleositoz saptanmis,
hicbirinde bakteriyel menenjit saptanmamistir. KFK tanisi alan 112 olgunun 65’ine LP yapilmis, yine hicbir olguda
bakteriyel menenjit saptanmamis, 3 olguda en fazla 40/ mm3 olmak lizere BOS'da pleositoz saptanmistir. Basit ve
komplike konvulsiyondaki yas araliklarina gore LP yapilma oranlarina bakildiginda her iki grupta en fazla LP 6-12 ay
araligindayapilmistir.Lomberponksiyonun KFKgrubundadahasiktercihedilmesianlamhlikgéstermistir (p<0,001).
CIKARIMLAR: Calismamizda 2 yas altinda ilk febril konvulsiyonda (basit veya komplike) asilari tam olan,
oncesinde antibiyotik almayan, iyi gérinimli cocuklarda bakteriyel menenijit riskinin artmadigr goérilmustir.
Nobetin basit veya komplike olmasi bakteriyel menenijit sikligi acisindan bir farkhlik yaratmamistir.
Bu cocuklarda LP zorunlu bir kural olarak gorilmemeli, LP ancak klinik bulgular varsa yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: Basit febril konvulsiyon, Komplike febril konvulsiyon, Bakteriyel menenjit,Cocuk
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S-21
Cocukluk Cagi Direncli Epilepsi Olgularinda D Vitamini Diizeyinin
Degerlendirilmesi

Pakize Karaoglu, Ayse ipek Polat, Miige Ayanoglu, Ulug Yis, Semra Ayse Hiz
Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir

AMAC: D vitamininin pek ¢ok organ sistemi tzerine etkisi oldugu bilinmektedir. Antiepileptik ila¢ kullanlarda
D vitamini eksikligi ortaya cikabilecedi bilinmekle birlikte direncli epilepsi hastalarinda D vitamini ile ilgili
calismalarin sayisi kisithdir. Coklu antiepileptik ilag kullanan ¢ocuklarda D vitamini eksikliginin daha sik olarak
gorulebilecegi disunilmektedir. Antiepileptik tedavinin kemik sagligi izerine olan olumsuz etkileri bilinmektedir
ve kemik mineralizasyonunun en yogun oldugu donemde ¢oklu antiepileptik tedavi almalar nedeniyle direncli
epilepsi hastalari dnemli bir risk grubunu olusturmaktadir. Bu calismanin amaci direncli epilepsisi olan olgularda
D vitamini diizeyinin belirlenmesi ve D vitamini eksikligi ile iligkili olabilecek risk faktorlerinin belirlenmesidir.
GEREC VE YONTEMLER: Direncli epilepsi olarak degerlendirilen (en az 2 uygun antiepileptik ilacin maksimum
tolere edilebilen dozlarda kullanilmasina ragmen ayda en az bir epileptik ndbet geciren) olgular retrospektif
olarak degerlendirildi. D vitamini eksikligi 25-OH D vitamin diizeyinin <20 ng/mL; D vitamin yetmezligi 25-OH
D vitamin dizeyini 21 and 29 ng/mL arasinda olmasi olarak tanimlandi. D vitamin diizeyi ile birlikte epilepsi
tipi, epilepsi etiyolojisi, viicut kitle indeksi, nobet sikhdi, antiepileptik ilag sayisi, antiepileptik ilaglarin turd, eslik
eden mental retardasyon, ambulatuvar durum ve gros motor fonksiyon klasifikasyon skorlari degerlendirildi.
BULGULAR: Direncli  epilepsi olarak  degerlendirilen 40 olgu c¢alismaya dahil edildi.
Olgularin 17'si erkek, 23'G kizdi. Ortalama yas: 6.65 = 5.29 idi. D vitamini eksikligi 25 olguda (%62.5)
ve D vitamini yetmezligi 6 olguda (%15) saptandi. D vitamin dizeyi ile epilepsi tipi, epilepsi
etiyolojisi, viicut kitle indeksi, nobet sikhdi, antiepileptik ilaclarin tirl, eslik eden mental retardasyon,
ambulatuvar durum ve gros motor fonksiyon klasifikasyon skoru arasinda anlamli iliski saptanmadi.
CIKARIMLAR: Direngli epilepsili olgularin degerlendirildigi ¢alismamizda D vitamini eksikligi ve
yetmezligi ylksek oranda saptanmis olup tim direncli epilepsili hastalarda risk faktorlerinden bagimsiz
D vitamini diizeyi kontrol edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: cocukluk ¢agi, D vitamini, direngli epilepsi

$-22
Direncli Epilepsili Cocuklarda Serum Paraoksonaz aktivitesi ve
Oksidatif Stres Diizeyi

Mustafa Calik', Elif Oguz?, Suna Sarikaya®, Ozcan Kocatiirk?, Biilent Koca', Hatice Eke Glingdr', Nurten Aksoy*
'Harran Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sanlurfa

Harran Universitesi, Farmakoloji Ana Bilim Dali, Sanhurfa

3Harran Universitesi, Néroloji Ana Bilim Dali, Sanliurfa

“Harran Universitesi, Klinik Biokimya Ana Bilim Dali, Sanlurfa

Paraoksonaz (PON 1), arilesteraz ve paraoksonaz aktivitesine sahip, glikoprotein yapisinda olan
kalsiyum bagdmh bir ester hidrolazdir. Son vyillarda yapilan c¢alismalar, HDLnin uzerinde bulunan
kalsiyuma bagli paraoksonazin, okside olmus lipidlerin metabolizmasi ve aterosklerozdan korumada
onemli fizyolojik roli oldugu yoniindedir. Bu c¢alismanin amaci, direncli epilepsili hastalarda
oksidatif stres duzeyi ile serum paraoksonaz ve aril esteraz aktivitesi arasindaki iliskiyi arastirmaktir.
Gahismaya 42 direngli epilepsi hastasi ve 35 kontrol grubu olmak Uzere 77 birey dahil edildi. Hasta
ve kontrol grubunda, serum paraoksonaz ve arilesteraz aktiviteleri ile birlikte lipid hidroperoksit
(LOOH) duizeyleri olculdi. Direngli epilepsili hastalarda serum paraoksonaz ve arilesteraz diizeyleri
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kontrol grubuna goére dulstk bulunurken( P< 0.001, vs P< 0.001), LOOH daha vyiksekti (P< 0.05).
Bu calismada, direncli epilepsisi olan hastalarda oksidatif stresin arttigini, serum paraoksonaz
ve arilesteraz aktivitelerinin azaldigini tespit ettik. Boylece, dlsik PON1 aktivitesinin direncli
epilepsisi olan ve coklu ilag kullanan hastalarda ateroskleroza yatkinlk olusturabilecegini dusiindik.

Anahtar Kelimeler: Paraoksonaz, Arilesteraz, Lipid hidroperoksid, Direncli Epilepsi

S-23
Cocukluk Caginda Nadir Bir Lateralizasyon isareti: iktal iseme
istegi

Sanem Yilmaz, Hande Tekin, Gl Serdaroglu, Hasan Tekgiil, Sarenur Gokben
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Nérolojisi BD, lzmir

iktalisemeistegi parsiyel epilepsilerde nadir olarak gériilen bir lateralizasyon isaretidir. Temporal lob epilepsilerinde
prevelansi %0.4-3 olarak bildirilmektedir.Non-dominanthemisfere ve sikliklatemporal lobaisareteder. Burada, iktal
isemeistegininyanisirakarindayukselmevekorkuhissi, kontrlateraldistoni,ipsilateralotomatizmagibilateralizasyon
velokalizasyonisaretlerinibiraradagosterenbirolgununinteriktal veiktal video-EEGkayitlariile birlikte sunulmasive
iktalisemeistegininnadirgodrilenbirlateralizasyonvelokalizasyonisaretiolmasinedeniyletartisiimasiamaglanmistir.
12 yasinda erkek olgu karinda gidiklanma, idrar yapma istegi ve sol kolda kasilma yakinmasi ile basvurdu.
Oykisunde yaklasik 1 yildir devam eden, korku, karinda gidiklanma, icinde yukari yiikselen “ hos olmayan,
kotu " bir his ve ardindan idrar yapma istegi tanimlaniyordu. Dis merkezlerde idrar yolu enfeksiyonu nedeniyle
izlendigi, gastroenteroloji ve genel pediatri basvurulari sonucunda refll, gastrit gibi tanilar aldigi 6grenildi. Son
6 ayda bu yakinmalara sol kolda titreme ve kasilma eklenmis ve son birkag aydir gliinde 14-15 kez tekrarlamaya
ve uykuda da olmaya baslamisti. Annesinden ve kendisinden alinan ayrintili anamnezde, nébetin gelecegini
anladigi, korku ve “hos olmayan bir his” ardindan, icinden cisini yapma istegi geldigi, ndbet bittikten sonra
gerekli olmasa bile, 1-2 damla da olsa idrar yapma arzusu oldugu ifade ediliyordu. Cekilen interiktal EEG'de sag
hemisfer temporal bolimiinde izole keskin dalga desarjlarindan olusan epileptik bir aktivitenin varhigi izlendi.
iktal EEG'de ise hastada kontrlateral distoni, ipsilateral otomatizma ile es zamanl olarak sag hemisfer temporal
bolimiinden baslayip jeneralize olan voltaj atenuasyonu ve ardindan ritmik delta-teta aktivitesi izlendi. Kraniyal
MR'da sag hemisfer temporal bolimiinde kitle saptanan olgu levetirasetam tedavisi baslandiktan sonra
opere edildi. Oligodendrogliom tanisi alan olgu postoperatif liclinct ayinda ve nébetsiz olarak izlenmektedir.

Anahtar Kelimeler: iktal iseme, temporal lob, non-dominant
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S-24
Narkolepsi ve Katapleksi: Bir Cocuk Olgu

Tiilin Savas', ilknur Erol', Semra Saygi', Mehmet Ali Habesoglu?
'Baskent Universitesi Tip Fakdiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Pediatrik N&roloji Bilim Dali
2Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, G6giis Hastaliklari Ana Bilim Dali

GIRIS: Narkolepsi nadir goriilen, giin icinde asin uyku hali ile karakterize bir bozukluktur. Eriskinlerde
prevelansi yaklasik 1/2000 iken, adolesanlarda ise daha disik olup yaklasik 1/6000 olarak tahmin
edilmektedir. Katapleksi ise genelikle heyecanlanma ve gllme ile tetiklenen ani kas tonusu kaybidir.
Katapleksi daima narkolepsi ile birlikte gorilmekte olup, ani dismeler ve parsiyel paraliziler biciminde
sekillenmektedir. Bu yazida narkolepsi ve katapleksi tanisi konulan 8 yasinda bir erkek cocuk sunulmustur.
OLGU: 8 yasinda erkek hasta, son birka¢ glindiir uyuklama, dengesizlik, bos bakma, bulanik gérme ve siirekli uyku
halinde olma yakinmasi ile basvurdu. Ozgecmis ve soygecmisinde 6zellik olmayan hastanin sistemik ve nérolojik
incelemesinde halsiz gériinim ve hafif ataksi disinda bulgu saptanmadi. Oncellikle meningoensefalit ve akut
dissemine ensefalomyelit 6n tanilariyla tetkik edilen hastanin sonuclarinin normal oldugu gorildi. Bir donem
takipten ¢ikmis olan hasta, izleyen dénemde sikayetlerine ek olarak gtilerken anlik gevseme yakinmasi gelismis
olmasi nedeni ile SSPE, otoimmiin ensefalitler ve epilepsi acisindan tetkik edildi. Video EEG, BOS ve serum seroloji
tetkikleri normal olan hastaya polisomnografi yapilarak, siddetli narkolepsi ve katapleksi tanist konulup modafanil
ve klomipramin tedavileri baslandi. Kulak Burun Bogaz bolimiine obstruktif uyku apnesi acisindan da konsiilte
edilmis olan hastada obstriktif uyku apnesi saptanmadi. Narkolepsi ile birlikteligi bilinen HLA DQB1*0602
alelleride pozitif saptanan hastanin izleminde tedavi ile giin ici uyuklamalar ile uyku halinin tamamen diizeldigi,
katapleksisinin ancak ¢ok heyecanlandiginda nadiren oldugu ve yeniden okula basladigi 6grenildi. Hasta 9 aydan
buyanaNarkolepsiveKatapleksitanisiylaizlenmekteolup,ModafanilveKlomipramintedavisinedevamedilmektedir.
SONUC: Narkolepsi ve katapleksili hastalar farkli polikliniklerde farkh sikayetlerle izlenmektedir. Tani ¢cogu
olguda sikayetlerin baslamasindan vyillar sonra konulmaktadir. Ulkemizde bildirilen cocuk olgu sayisinin
az olmasi, bu grup hastalarda tanilarinin atlaniyor olabilecegini dusiindirmektedir. Olgumuzda da tani
strecinde ensefalopati, uykuya egilim ve atonik nobet gibi bulgularla ortaya c¢ikan hastaliklar 6ncelikle
arastirildi. Bu olgu cocuk hastalarda narkolepsi ve katapleksiye dikkat ¢ekmek amaci ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Narkolepsi, katapleksi, cocuk

S-25
Katilma Nobeti Olarak Sevk Edilen, Kalp Tamponadi Olan ve Acil
Perikardiosentez Yapilan Bir Epilepsi Hastasi

Figen Baydan', Buket Dogrusoz', Ali Kanik', Berrak Sarioglu', Kivang Celikkalkan', Ayse Berna Anil', Mehmet Bozkurt?
lizmir Tepecik Egitim Hastanesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Klinigi
2jzmir Tepecik Egitim Hastanesi Radyoloji Klinigi

iki yasinda erkek hasta onbes giindiir istahsizlik, bir giindiir aglarken agiz cevresinde morarma yakinmasi ile
basvurdugu pediatri polikliniginden st solunum yolu enfeksiyonu ve katilma ndbeti tanilari ile sevk edilmistir.
Hastanin 6zge¢misinde dort aylikken bronkopnémonitanisiile tedavi gordiigli ve daha sonrasik sik akut bronsiolit
ataklari ile acil servise basvurdugu belirtildi. Dort ayliktan itibaren fizyolojik Gftiriim tanisi ile bir cocuk kardiyoloji
merkezinde diizenli olarak izlenmekteydi. Bir yasinda karsiya dalma, donma ve aglarken morarma yakinmalari
ile poliklinigimize basvurmustu, anemisi olmayan hastada cekilen eegde sad hemisferin temporosantral
bolimlerinden kaynaklanan epileptiform potansiyaller goriilerek 20 mg/kg valproat baslandiktan sonra bir yildir
yakinmalari olmadan izlenmekteydi. Hastanin (i¢ ay once acil serviste cekilmis olan akciger grafisi normaldi.
Basvuru giini yapilan fizik incelemesinde aglarken perioral siyanoz gozlendi, ortopne veya ven6z dolgunluk
yoktu, solunum sesleri esit olarak alinmaktaydi, karaciger 2 cm palpabl idi, tasikardi vardi ve kalp sesleri derinden

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI



SOZEL BILDIRILER

gelmekteydi. Hastadan acil kardiyoloji konstltasyonu istenildi, ekokardiyogradisinde kalbi cepecevre saran 3 cm
capinda perikardial eflizyon saptandi. ekg: Ritim sints hiz 115/dakika, QRS tim derivasyonlarda 5 mv altinda,
telekardiyografisinde kardiyotorasik index belirgin artmis her iki kostofrenik sinis solda belirgin olarak kiintlesmis
ve kapali idi, hiler vaskuler yapilar kardiyomegali nedeni ile degerlendirilememekteydi, akciger sahasinnda
kardiyomegali nedeni ile degerlendirilebildigi kadar ile infiltrasyon izlenilmedi. Yogun bakima alinan hastanin
tetkiklerinde kan sedimentasyonu 22 mm/saat Lokosit 11500K/ul hemoglobin:8.3 gr/dl trombosit: 509 K/UI
bulundu diger biyokimyasal parametreler normaldi. Probnp 125.13 pg/ml, troponin | ve CKMB normal bulundu.
Hastanin serolojik tetkikleri ve hemokiiltiir alindiktan sonra 15ml/kg eritrosit stispansiyonu infuzyonu sorasi
yapilan kardiyosentezde 750 cc serohemorajik perikard sivisi bosaltildi. Light kriterlerine gére exuda 6zelliginde
olan sivi patolojik olarak eritrofagositoz olarak degerlendirildi. 100 mg/kg seftriakson ve 60 mg/kg vankomosin
tedavisi uygulandi. Hemokiiltiirde ve perikard sivisi lowenstein besiyeri ekiminde tGreme olmadi. Genel durumu
dizelerek taburcu olan hasta néroloji polkliniginde tam pediatrik muayenenin yapilmasinin dnemini vurgulamak
amaci ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: katilma nobeti, epilepsi

S-26
Tek Merkezli Guillian-Barre Sendromu Olgularinin
Degerlendirilmesi

Zeynep Selen Karal6k', Birce Dilge Taskin', Zeliha Yanginlar Brohi?, Alev Giiven', Aydan Degerliyurt', Esra Giirkas', Omer Bektas',
Gllsen Kose?, Cahide Yilmaz'

'Ankara Cocuk Saghgi ve Hast. Hematoloji Onkoloji E.A.H.,Cocuk Néroloji Bliimdii, Ankara

2Ankara Cocuk Saghgi ve Hast. Hematoloji Onkoloji E.A.H.,Cocuk Saghgi ve Hastaliklar B6lim, Ankara

3Sisli Etfal Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Bolimii, istanbul

Guillian-Barre Sendromu (GBS), 6ncesinde saglikli bir cocukta ortaya ¢ikan akut, progressif, simetrik gli¢stizligin ve
arefleksinin eslik ettigi inflamatuvar bir polinéropatidir. GBS, 6ncelikle 3 major grup altinda toplanmaktadir: 1) Akut
inflamatuvar demiyelinizan poliradikiilon6ropati (AIDP), 2) Akut motor aksonal néropati (AMAN), 3) Akut motor-
sensoriyal aksonal noropati (AMSAN). Aksonal formlarin demiyelinizan forma gore daha agresif seyirli olduklari
belirtiimektedir.Bunedenlehastaliginelektrofizyolojikalt tipinin saptanmasitedavive prognozacisindan dnemlidir.
Ocak 2006-Ocak 2014 tarihleri arasinda GBS tanisi alan 51 hasta retrospektif olarak incelendi. 30 erkek, 21 kiz
hastanin, E/K:1.42 dir. Hastalarin yas araligi 4 ay-17 yas olup, ortalama 6.8 yastir. 30 hastada son bir ay icinde
gecirilmis enfeksiyon veya asilama 6ykiisi mevcuttu, 12 hastada basvuru aninda kranial sinir tutulumu mevcuttu.
24 hastada duyusal semptomlar eslik ederken, en sik duyusal semptom agriydi. ilk basvuru muayenesinde, 13
hastada derin tendon refleksleri(DTR) normo/hipoaktifken, 38 hastada DTR alinamadi. 46 hastaya yapilan EMG
sonuclari ile; 29 hasta (%56.9) AIDP, 13 hasta (%25.5) AMAN, 4 hasta (%7.8) AMSAN olarak tiplendirildi.3 hasta
Millier Fischer tanisi aldi. 19 hastadan etyolojiye yonelik génderilen diskida campylobakter taramasi negatif
saptandi. 1 hastada echovirlis-11 diskida uredi ve bu hasta miyokardite sekonder olarak exitus oldu.33 hastaya
kontrastli spinal MRI cekilmis olup cauda equina kontrastlanmasi olan hasta sayisi 19 dur. 6 hastada hipertansiyon,
1 hastada hipertansiyon-hipotansiyon ataklari, 1 hastada bradikardi, 1 hastada tasikardi izZlenmis olup toplamda
hastalarin %17.6'sina otonomik bulgular eslik ediyordu. Sadece 2 hastada mekanik ventilasyon ihtiyaci oldu.
AIDP tiplendirilmesindeki bir hastaya plazmaferez yapildi. 1 hastada 9 ay sonra rekiirrens oldu. Halen 21 hasta
dizenli takiplerine gelmektedir. Sadece 1 hastada gece ayak agrisi ve karincalanma seklinde sekel kalmis
olup, diger tim hastalar sekelsiz olarak izlenmektedir. Biz bu calisma ile, merkezimizdeki ¢cocukluk ¢agi GBS alt
tiplerinden en sik olarak AIDP’yi saptadik. Hastaligin tipi ile tedaviye cevap arasinda belirgin bir iliski bulamadik.

AnahtarKelimeler:Elektromiyelografi,Guillian-Barre Sendromu, ManyetikRezonans Goriintiileme, Norolojik Sekel
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S-27

Cocukluk Cagi Basagrilarinin Bos Vakitlerini Degerlendirme
Tercihleri, Depresyon, Anksiyete, Beslenme Aliskanliklari iliskisi:
Populasyon Tabanli Kesitsel Bir Calisma

Omer Bektas', Cagatay Ugur?, Zeynep Biyikl Genctiirk?, Ayla Aysev?, Ozlem Sireli?, Giilhis Deda>

'Ankara Cocuk Saghgr ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara, Turkiye
2Ankara Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

3Ankara Universitesi, Cocuk ve Ergen Psikiatrisi ABD, Ankara, Tiirkiye

“Ankara Universitesi, istatistik Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

AMAC: Pediatrik populasyonda basagrisi sikhdi ile birlikte, basagrisi siniflarinin sosyodemografik veriler,
kisisel ozellikler, aliskanliklar, gunlik aktiviteleri, neden oldugu gunlik yeti yitimi, depresyon ve
anksiyete arasindaki iliskiyi gostermek.

GEREC-YONTEM: Bizim 6rneklem grubumuz yaslari 9-18 arasinda degisen yaklasik 5355 okul cagindaki cocuktan
olusuyordu. Calisma Ankara ili sinir icerisinde okul cagindaki 5355 ¢ocuk lizerinde ve 12 okulda yapildi. Okullar
Turkiyeistastistikkurumunungelirdagihmive egitimdurumunugdsterenverilerigézéniinealinarak Ankarailindeki
6ilcedeyapildi.Builcelergelirdurumuveegitimdizeyine 3grubaayrildi.Onlaradnce8asamalianketbiranketformu
uygulandi. Daha sonra ikinci asamada ICHD-2 kriterlerine gore basagrisi siniflar olusturuldu. Basagrisi siniflarina
gore bu veriler karsilastirildi. Arastirma sonuglari istatistik ana bilim dali tarafindan kor olarak degerlendirildi.
BULGULAR: Okul cagr cocuklarinda tekrarlayici basadrisi prevelansini %39.4, migren prevelansini %10.3
bulundu. Yas ve gender ayarlandiktan sonra migrenli olanlarla olmayanlar arasinda tim degiskenlerle
multivaryant lojistik regresyon analizi yapildiginda, anne egitiminin yuksekligi (OR: 1.63, 95% CI: 1,12-2.20),
obezitenin varligi (1.50, 1,11-2.01), not ortalamasinin disik olmasi (0.97, 0,96-0.98), anksiyetenin varlidi
(1.45, 1,16-1.82) ve PEDMIDAS skorunun yiksekligi (7.68, 4,98-11.87) migren ile iliskili oldugu goruldi.
Migrenliler bos vakitlerinde kitap okuma gibi sedanter aktiviteleri tercih ederken, spor yapmayi diger
basagrisi turrlerinden daha az tercih ettikleri gériildii. Ancak spor yapmayi tercih edenlerin PEDMIDAS skoru
tercih etmeyenlerde anlamli olarak dusuktu. Kitap okumayi tercih edenlerde tersi bir iliski bulundu. Migrenli
ogrencilerin kafeinli icecek tiketimi diger bas adgnsi siniflari ve bas agrisi olamayanlardan anlamh olarak
yuksekti. Ek olarak fazla kilolu ve obezite migrenlilerde diger basagri tirlerinden daha yiiksek bulundu.
CIKARIMLAR: Cocukluk ¢agr basagrilarinin tedavi yonetiminde psikiatrik komorbidite birlikteligi go6zoniinde
bulundurulmalidir. Anne egitim diizeyinin yuksek olmasi 6zellikle migren prevelansini artirmaktadir.
Gunlik yeti yitimini daha aza indirgemek icin ¢ocuklar yararh fiziksel aktivitelere yonlendirimelidir. Biz bu
sekilde yapilan kapsamh calismalarin ilag disi tedavilerde klinisyenlere yardimci olacagini distniyoruz.

Anahtar Kelimeler: Pediatrik Bas Agrisi; pedMIDAS; Aliskanliklar; Bos zamanlar; Anksiyete; Depresyon

S-28
Cocukluk Cagi Migren Profilaksisi

Arzu Yilmaz', Omer Bektas?, Serap Teber?, Giilhis Deda3
'Ankara Egitim Arastirma Hastanesi

2Ankara Hematoloji Onkoloji Cocuk Egitim Arastirma Hastanesi
3Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi

Migren tedavisi genel ¢ocuk noroloji pratiginin buyuk bir kismini olusturmaktadir. Pediatrik popilasyonda
migren sikligina, ataklarin siddetine ragmen literatlirde migren tedavisi ile ilgili cok az kontrolli veri vardir. Ayrica
plesebo cevabinin yiiksek olusu, tedavide kullanilan ilacin etkinligini kanitlamada zorluklara neden olmaktadir.
Bas agrisi sikayeti ile Ocak 2000- Ekim 2011 tarihleri arasinda klinigimize bagvuran ve en az 3 ay takip edilen
59 migren tanisi konulan hasta degerlendirildi. Takip siiresi ortalama 10.03 (+7,2) aydi.Hastalarin ortalama
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migren atadi agn sliresi, profilaksi 6ncesi 23 saat (+20,4), sonrasinda 2,2 (+2,04) saat olarak tespit edildi.
(p=0,0001) Profilaksi 6ncesi migren atak sikhgr ayda ortalama 8,3 (+5,2) iken, profilaksi sonrasi 2,7 (£4,1)di
(p=0,0001). Hem siklik, hem de siire agisindan profilaksi istatistiksel olarak anlamli olacak sekilde yararl olmustur.
Hastalarin migren profilaksi sonrasi atak sirelerini degderlendirmeleri istendiginde 1,3 (+1,2) (0-
4 saat) oldugu oOgrenilmistir. Her ilag grubunda hastalar profilaksiden vyarar gormislerdir. Hem
siklik, hem de sire acisindan profilaksi istatistiksel olarak anlamli olacak sekilde yararli olmustur.
ilaclarin tedavi dncesi ve sonrasi atak sikligi ve siiresi acisindan karsilastirmasi yapildiginda valproatin, flunerazin,
sertralin ve propranololiin etkili oldugu goriilmustir. Migren profilaksisinde kullanilan ilaglarin atak sikhgi, stiresini
ve VAS dederlerini azaltmada birbirleri ile karsilastiriimasi yapildiginda valproatin hem VAS, hem adri siresi
acisindan istatistiksel acidan anlamli olacak sekilde daha Uistiin oldugu tespit edilmistir. Agri sikligina ilaclarin etkisi
karsilastinildiginda, valproatin, propranololden (p= 0,004) ve sertralinin, propranololden (p=0,007) istatistiksel
olarak anlamli olacak sekilde sikligi azalttigi tespit edilmistir. Siklik acisindan valproatin flunerazine oranla atak
sikligini daha iyi azalttigi goriilmus, ancak istatistiksel olarak anlamli bulunmamistir (p=0,071).Bizim ¢alismamizda
migren profilaksisinde en etkili ila¢ valproat olarak bulunmustur. Migren profilaksisinde kullanilan ilaclarin
plesaboya Ustlnlikleri az oldugundan en uygun tedavi icin daha buytk hasta gruplari ile calismalar yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: Cocukluk cagi migreni, profilaksi, valproat, propranolol, flunerazin

S-29
Migrenli Cocuk ve Ergenlerde Siiperoksit Dismutaz (SOD) ve
Katalaz (CAT) Gen Polimorfizmleri

Semra Sayg", ilknur Erol', Fatma Belgin Atac?, Fiisun Alehan®

'Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi Adana Uygulama ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji, Adana, Tiirkiye
2Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji ve Genetik

3Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji, Ankara, Tiirkiye

GIRIS: Son yillarda bircok hastalikta oldugu gibi migren etyopatogenezinde de oksidan ve antioksidan sistemler
arasindaki dengesizliklerin rol aldigi ileri strilmektedir. Migrenli eriskin ve cocuklarda serbest radikalleri
metabolize edici enzimler olan siiperoksit dismutaz (SOD), katalaz (CAT) ve glutatyon peroksidazin (GSH-Px)
trombosit, eritrosit, notrofil ve serum gibi biyolojik 6rneklerde aktiviteleri lclilerek ve reaktif oksijen tirlerinin
(ROS) lipitlerle reaksiyonu sonucunda olusan lipid peroksidasyonu urlinlerinin plazma ve idrarda 6lcilmesi ile
migrendeki antioksidan durum hakkinda fikir sahibi olunmaya calisilmistir. Buna karsin literatlirde stiperoksit
dismutaz (SOD) ve katalaz (CAT) gen polimorfizminin migren ile iligkisinin inceleyen herhangi bir calisma yoktur.

GEREC VE YONTEM: Baskent Universitesi Tip Fakiltesi Ankara ve Adana Hastanesi Pediatrik Néroloji
polikliniklerinde Uluslararasi bas agrisi derneginin siniflama kriterlerine gére migren tanisi alan 97 ardisik ve cocuk
poliklinigine bas agrisi disinda herhangi bir nedenle basvuran, éykulsiinde bas agrisi bulunmayan 96 cocuk ve
ergen ¢alisma kapsamina alindi. Olgulardan SOD1 35A/C, SOD2 A16V, CAT262C/T, CAT 21A/T gen polimorfizmleri
cahsildu.

BULGULAR:Migrenliolgularinyaslar9-18yasarasindaoluportalama13.8+ 3.2yas(ortanca: 14), kontrolgrubundaki
olgularin yaslari 9-18 arasinda olup ortalama 13,7+ 2,9yas (ortanca: 13) bulunmustur. Migrenli olgularin 70'i (%
70.2) aurasiz migren, 27'si (% 29.8) aurali migrendi.. Aurali migren, aurasiz migren ve kontrol gruplari arasinda
SOD1 35A/C ve CAT 262C/T polimorfizmi icin genotip dagilimina bakildiginda anlamli farklilik saptanmadi. Ancak
SOD2 A16Vgenotiplemesinde C/T genotip ve C allel sikhgina bakildiginda aurasiz migren-kontrol ve migren-
kontrol gruplari arasinda istatistiksel olarak anlaml farkhilik bulundu. CAT 21A /T genotiplemesinde ise A/A
genotipi ve A allel sikhidi aurali ve aurasiz migren grubunda kontrol grubundan anlamli olarak yiiksek bulundu.
SONUG: Bu c¢alisma migren patogenezinde enzimatik antioksidanlardan SOD ve CAT gen
polimorfizmlerinin iliskisini inceleyen ilk c¢alismadir. Bulgular migren patogenezinde SOD2 A16V
ve CAT 21A/T gen polimorfizminin roli olabilecegini dlstindirmektedir. Bu konuda yapilacak
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daha ileri calismalar ile yeni anti-oksidan tedavi yontemlerinin gelistiriimesi muimkin olabilir.

Anahtar Kelimeler: Katalaz, Migren, Siiperoksit dismutaz

S-30
Siniflandirilamayan Bas Agrisi Olan Cocuk ve Ergenlerde
Hipertansiyon Sikhigi

Semra Saygr', Hasan Dursun?, Tiilin Savas', Nurcan Cengiz?, ilknur Erol', Aytiil Noyan?
'Baskent Universitesi Tip Fakdiltesi Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi Cocuk Néroloji BD
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi Cocuk Nefroloji BD

GIRiS: Cocuk ve adélesanlarda bas agrisi, Uluslararasi Bas agrisi Dernegi (International Headache
Society IHS) kriterlerine gore primer (migren, gerilim tipi bas adrsi), sekonder (beyin tiimorleri, artmis
intrakraniyal basing vb, atesli hastaliklarin seyri sirasinda), kraniyal nevraljiler, birincil fasiyal agri ve
diger bas agrnlan olarak siniflandinlmaktadir. Bir grup hasta ise siniflandinlamadan izlenmektedir.
Yas, cins ve boy persentillerine gore ortalama sistolik ve/veya diastolik kan basinglari 95
persentil veya (izerinde olmasi yiksek kan basinci ya da hipertansiyon olarak tanimlanmaktadir.
AMAG: Uluslararasi Bas agrisi Dernegi kriterlerine gore siniflandinlamayan bas adrisi  tanimlayan
hastalarda hipertansiyon sikhgini degerlendirmek ve klinik kan basinci 6lgclimleri ile ambulatuar
kan basinci  monitorizasyonu (AKBM) Olclimleri arasindaki hipertansiyon sikligini  karsilastirmaktir.
GEREC VE YONTEM: Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi
Cocuk Noroloji  polikliniginde 2012-2014 tarihleri arasinda bas agnsi  nedeni ile bagsvuran,
IHS  kriterlerine gore siniflandinlamayan  hastalardan, 24 saat slresince AKBM  uygulanan,
ardistk 5-18 wyaslarn arasindaki 124 (65 kiz, 59 erkek) hasta retrospektif olarak degerlendirildi.
BULGULAR: Poliklinikte kan basinci 6l¢climu ile hastalarin 27/124'(inde (% 21.77), AKBM ile ise 30/124'linde
(%24.19) hipertansiyon (29 hastada evre 1, 1 hastada evre 2 hipertansiyon) saptandigi goruldi.
Klinikte kan basinci 6l¢imiinde normal olarak degerlendirilen hastalarin ise 5/97 (%5.15)inde AKBM
ile prehipertansiyon, 21/97 (%21.6) hipertansiyon saptandigi gorildi. AKBM ile evre 1 hipertansiyon
saptanan hastalara Cocuk Nefroloji bolimu tarafindan tuzsuz diyet oOnerildigi, hastalarin sadece birinde
evre 2 hipertansiyon nedeni ile tuzsuz diyet Onerisine ek olarak antihipertansif tedavi baslandigi gorildu.
SONUC: Her ne kadar bas agrisi ve hipertansiyon arasindaki iliski genel popiilasyonda tartismali olsa da
IHS kriterlerine gore siniflandirilamayan bas agrisi olan hastalarda hipertansiyon agridan sorumlu olabilir.
Bu calismada AKBM ile hipertansiyon saptanan hastalarda siniflandirilamayan bas agrisinda etyolojiden
hipertansiyonun sorumlu olabilecegi distinildi. Poliklinikte tek kan basinci 6lciimi ile siniflandirilamayan
bas agrist olan hastalarin hipertansiyon acgisindan degerlendirilmesi mimkiin goériinmemektedir. Bu
nedenle bu hastalarin hipertansiyon acisindan AKBM olctimleri ile degerlendirilmesini 6neriyoruz.

Anahtar Kelimeler: Ambulatuar kan basinci monitérizasyonu, Bas agrisi, Hipertansiyon,
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S-31
Cocuklarda Nadir Bir Durum Olan Ponsda Kapiller Telenjiektazili
U¢ Cocuk Olgunun Degerlendirilmesi

Kiirsad Aydin, Leman Tekin Orgiin, Ayse Serdaroglu, Ebru Arhan, Kivilcim Giicliyener
Gazi Universitesi, Cocuk Saghgi Ana Bilim Dali, Cocuk Nérolajisi Bilim Dali,Ankara

GIRIS -AMAC: Serebral vaskiiler malformasyonlardan nadir gériilen kapiller telenjiektazilerin (KT) radyolojik ve
klinik bulgular hakkinda 6zellikle ¢cocuklar ile ilgili yayinlar oldukca azdir. KT dilate kapiller damarlar arasinda
normal néronal dokudan olusur. En sik pons yerlesimli olarak gorilip genellikle benign seyirli, kitle etkisi
yapmayan ve asemptomatik lezyonlardir. Ancak nadiren vakalarda bas agrisi, vertigo, isitme kaybi, tinnitus, diplopi,
gecici ataksi, halsizlik gibi klinik bulgular bildirilmistir. Bildirilen vakalar genellikle eriskin hastalardir. Farkli klinik
semptomlar ile basvuran ve ponsda telenjiektazi saptanan (g olguyu nadir goriilmesi sebebiyle sunmak istedik.
Olgul: 17 vyasinda kiz hasta yaklasik 3 aydir ginlik olarak devam eden, analjeziklere iyi yanit
veren, basinin sol yarisinda ve sol goziinde agr yakinmasi ve bir haftadir sol gozde sislik, kizarikhk
ve siddetli agnsi olmasi nedeniyle getirildi. Sol go6ziinde proptozisi disinda fizik ve norolojik
muayenesi normal olan hastanin ¢ekilen beyin manyetik rezonans gorintiilemesinde(MRG)
ponsda kapiller telenjiektazi saptanmisti. MR angiosu(MRA) normal olarak degerlendirilmistir.
Olgu 2: 15 yas kiz hasta bir aydir olan bas agrisi ve ataklar halinde carpinti, terleme, mide bulantisi
yakinmasi ile basvurmus olup fizik muayenesi ve Kklinigine yonelik yapilan tetkikleri normal olan
hastanin  ¢ekilen beyin MRG'sinde pons santral kesiminde kapiller telenjiektazi saptanmistir.
Olgu 3: 16 yas erkek hasta sag gozde pitozis, géz hareketlerinde her yone kisitlilik, ¢ift gérme yakinmasi ile
getirildi. Oykisiinden 2 ay énce her iki gbz kapaginda distikliik, dengesizlik, yiiriime bozuklugu yakinmasi
ile ensefalit tanisiyla tedavi gordiga, klinik durumu kétiilesince immunglobulin ve steroid tedavisi verildigi,
bu donemki beyin MRG de serebrovaskiiler hastalik tanisi alarak antikoagtiilan baslandigi 6grenildi. Fizik
muayenesinde g6z bulgulan disinda normal olan hastanin beyin MRG sinde pons superiorunda kapiller
telenjiektazi ve serebellumunda ven6z anjiom saptandi, MRA ve difflizyon MRG si normal olarak degerlendirildi.
SONUC: Bu vyazida farkli klinik semptomlari olan pons telenjiektazili U¢ olgu sunularak nadir
gorilen kapiller telenjiektaziler hakkinda klinik ve radyolojik bulgulara dikkat cekilmek istenmistir.

Anahtar Kelimeler: kapiller telenjiektazi, pons, vaskuler anomali

S-32

Norofibromatozis Tip 1’Li Hastalarin Klinik, Radyolojik Olarak
Degerlendirilmesi ve Bliyiime Geriligi Saptanan Hastalarin
incelenmesi

Habibe Kog, Sakir Altunbasak, Faruk incecik, Ozlem Hergiiner, Duygu Sahan
Cukurova Universitesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Adana

AMAC: Bu calismada, NF-1 tanisiyla takip edilen ¢ocuklarin klinik ve radyolojik bulgu ve komplikasyonlarinin
degerlendirilmesi ve boy kisaligi olan ve olmayanlarin endokrinolojik olarak, hormonal dagilimlari
arasindaki iliskinin arastirllmasi amaglandi.

YONTEM: Bu calismaya NF-1 tanisi alan 48 hasta alindi. Hastalarda biiyiime izlemi (viicut agirhdi, boy, bas
cevresi), arteryel kan basinc lclimleri, fizik muayeneleri ayni hekim tarafindan standartlara uygun bicimde
yapildi. Hastalardan FSH, LH, testosteron, estrojen, TSH, FT4, FT3, GH, serum IGF-1 ve IGFBP-3 diizeyleri 6l¢uld.
BULGULAR: Olgularin yas ortalamasi 9.57 yas olup; 18'i kiz (% 37.5), 30'u erkek (% 62.5). Hastalar klinik ve
radyolojik olarak degerlendirildiginde; herediter ve yas ile arasinda anlamli bir iliski saptanmadi (p>0.05).
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MRG'deki hiperintensite ile inguinal cillenme, makrosefali ve boy kisalig, epilepsi ve mental retardasyon, puberte
ile kemik displazisi, kemik displazisi ve pleksiform nérofibrom arasinda anlamh bir iliski saptandi (p<0.05).
Hastalarin 12'sinde (% 25) boy kisaligi mevcuttu. Bunlardan 7’si (% 58.3) prepubertal, 5'i (% 41.7) pubertal evrede idi.
Prepubertal 4 erkekte, pubertal 3 erkekte boy kisaligi belirlendi. Tiim hastalarda puberte ve boy kisaligiile hormonal
faktorlerarasindailiskiarandi. Pubertal donemde boykisaligiile IGF 1 diizeyleriarasindaanlamli biriliskisaptanirken
(p<0.05), malnutrisyon ve boy kisaligiile IGF1 diizeyleri arasinda anlamli bir iliski saptanmadi (p>0.05). Prepubertal
donemde boy kisaligi ile FT4 dlizeyleri, boy kisaligi ile TSH diizeyleri arasinda anlamli bir iliski saptandi (p<0.05).
SONUC: Klinik ve radyolojik olarak bazi bulgular arasinda iliski varligi saptansa da olus mekanizmalari
bilinmemekle birlikte, boy kisaligi ve makrosefali gibi tani kriterleri icinde yer almayan ancak NF-1'li hastalarda
aydinlatilmayr bekleyen birliktelikler mevcuttur. Pubertal donemde boy kisaligi ile IGF1 duzeyleri arasinda
anlamli farkhhk olmasi ve bunun malnutrisyonla iliskilendirilmemis olmasi, NF-1'li hastalarda boy kisalig
etyolojisinde hormonal faktoérlerin rol alabilecegini disiindiirmektedir ancak, ¢cok biyik bir gen ailesine sahip
NF-1 de hala aciklanmayi bekleyen bircok bilinmezlikler icin daha genis ¢apta arastirmalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: NF-1, boy kisalidi, cocuklar

S-33
Tiiberoskleroz; Tek Merkez Deneyimi

ilknur Erol', Tiilin Savas', Sevda Sekerci?, Semra Saygl', Nalan Yazic?, Ayse Erbay?, Senay Demir*, Ozlem Alkan?, Faik Sarialioglu?
'Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Pediatrik N&roloji Bilim Dali

?Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
3Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Pediatrik Hematoloji Onkoloji Bilim Dali

*Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Radyoloji Ana Bilim Dali

GIRIS: Tiiberoskleroz TSC1 (9934) ve TSC2 (16p13.3) genlerinde mutasyonlar neticesinde hamartin-
tlberin kompleksinin fonksiyonu bozulmasi ve rapamisinin memeli hedefi (MmTOR) sinyal yolundaki
inhibitdr etkisinin ortadan kalkmasi sonucu kilinik bulgulari ortaya ¢ikan norokiitan bir hastaliktir.
AMACGC: Tiberoskleroz tanisi koyulan olgularimizin klinik, laboratuvar bulgularini ve tedavilerini geriye
donuk olarak goézden gecirmek ve 2012 yilinda uluslararasi tiiberosklerozis kompleks konsensus gurubu
tarafindan yeniden belirlenen tani kriterlerine gore hastalari yeniden tanimlayarak literatir ile karsilastirmaktir
GERECVEYONTEM: Ocak 2008-2014tarihleriarasinda, yaslari 1yas-17yas (ortalama:5.9yas) arasindadegisen, 10'u
erkek, 20 tiiberoskleroz tanisiile izlenen hasta klinik bulgulari ve tedavileri ydoniinden retrospektif olarak incelendi.
BULGULAR: Basvuru yakinmasinin hastalarin 17/20’sinde nobet, 3/20’sinde ise ciltte hipopigmente lekelenmeler
oldugu goruldi. Nobet nedeniyle basvuran olgularin 7/20'si infantil spazm ile, 7/20 parsiyel nébet ile 3 hasta
ise birden fazla nobet tipi ile basvurdu. infantil spazmli hastalarin tiimiine ilk énce vigabatrin baslandigi,
spasmlari kontrol altina alinamayan 2 hastaya ACTH tedavisi verildigi tespit edildi. 6/20 hastada otistik
bulgularin oldugu goriildi. Bagvuru sirasindaki renal ultrasonografide (USG) 1 hastada renal kistler, 1 hastada
ise milimetrik angiomyolipom saptandi. Basvuru sirasindaki manyetik rezonans goériintilemede 3 hastada
normal iken diger hastalarda kortikal tiiberler ve/veya supandimal noduller saptandi. 1 hastada ise dev hiicreli
astrositom tespit edildi. izlemde renal USG'de 3 hastada renal kistik hastalik, 3 hastada renal anjiomiyolipom,
1 hastada renal kist ve anjiomiyolipom saptandi. Hastalarin 9/20’sine degisik nedenler ile sirolimus tedavisi
verildigi, bu olgularin 7/9'unda epileptik nobetlerin oldugu gézlendi. 1998 tani kriterlerine gore 17 hasta
kesin, 1 hasta yuksek olasilikla ve 2 hasta dusik olasilikla tiiberoskleroz tanisi ile izlenmekte iken, 2012 tani
kriterlerine gore hastalar incelendiginde 17 hastaya kesin, 3 hastaya olasi tuberoskleroz tanisi konuldu.
CIKARIMLAR: Hastalarnmizin belirti ve bulgularinin literatir ile uyumlu oldugu goézlendi. 2012 tani
kriterlerine gore hastalarnmizin tanilarinda degisiklik yoktu. Olasi tuberoskleroz olarak izlenmekte olan
hastalardan molekiiler genetik inceleme planlandi.

Anahtar Kelimeler: Tiiberoskleroz, mTOR inhibitorleri, infantil spasm
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S-34
Frajil X Sendromu Tanisinda Hastadan Aile Agacina Tirmanma

Ayse Kacar Bayram', Riiksan Biiylikoglan?, Hakan Giimiis', Mehmet Canpolat', Hiiseyin Per', Giil Demet Kaya Ozcora', Munis Diindar?,
Sefer Kumandas'

'Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Kayseri, Tuirkiye

Frajil X sendromu, kalitsal mental retardasyon (MR) ve noérogelisimsel bozukluklarin en sik nedenlerinden
biridir. Bu sendromda mental retardasyon 1 (FMR1) geninin promotor bdélgesinde CGG Ugli niikleotid
tekrarinin artisi sonucu FMR1 geninin susturulmasi s6z konusudur. Bu Ucli nikleotidin tekrar sayisi 150-200
arasinda oldugunda tasiyici (premutasyon), 200°Un Uzerinde oldugunda tam mutasyon kabul edilmektedir.
Bu yazida farjil x tanisi koydugumuz 3 hastanin ailelelerine genetik tarama yaptigimiz ve tam ya da
tastyicl Frajil X tanisi alan 26 bireyin morfolojik ve noérogelisimsel 6zelliklerinin sunulmasi amacglanmistir.
ilk hastamiz 3 yasinda ekek hasta 4G tam mutasyon, 5'i tasiyici olmak Uizere 9 aile bireyinde
FMR1 mutasyonu saptandi. ikinci hastamiz 14 yasinda erkek hasta 3'G tam mutasyon, 3’0 tasiyici
olmak (izere 6 aile bireyinde FMR1 mutasyonu saptandi. Uciincii hastamiz 16 yasinda erkek
hasta 51 tam mutasyon, 3'G tasiyic olmak Uizere 8 aile bireyinde FMR1 mutasyonu saptandi.
GenetikFMR1mutasyonusaptananolgularin 16's1(%61.5) kiz10'u(%38.5) erkekti.Yasortalamalar21.5(1-65,yil) yildi.
Olgularin 17'sinde (%65.4) MR, 14'linde (%53.8) dikkat bozuklugu, 8'inde (%30.8) stirekli konusma, 8'inde (%30.8) el
sallama, 10'unda (%38.5) dokunmaya tepki, 13’linde (%50.0) g6z g6ze gelememe ve 3’linde (%11.5) kendine zarar
verme mevcuttu. Morfolojik olarak 14'inde (%53.8) yliksek damak, 13'linde (%50.0) biiyiik kulak, 9'unda (%34.6)
sidney cizgisi, 7'sinde (%26.9) uzun filtrum, 6'sinda (%23.1) blyik testis ve 6'sinda (%23.1) diiz taban mevcuttu.
Fenotipik 0Ozellikler, no6rogelisimsel bozukluklar, MR, konusma problemleri, dikkat eksikligi gibi
sikayetleriyle klinige basvuran hastalarda aile Oykisi sorgulanmali ve bu hastalara Frajil X'e yonelik
genetik incelemeler yapilmalidir. Bu hastalarin ailelerine yaplilan genetik taramalarla tam mutasyon ve
klinik bulglan silik olan veya olmayan taslyici bireylerin saptanmasi ve bu bireylere preimplantasyon
genetik danismanlik verilerek saglikli bireylerin implantasyonunun saglanmasi bakimindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Frajil X, kalitsal mental retardasyon, nérogelisimsel bozukluk.

S-35
Akut Civa intoksikasyonunda Kandaki Néron Spesifik Enolaz ve
S-100 Beta Protein Degerlendirilmesi

Oya Kirker Koylu', Olcay Giingor?, Tahir Dalkiran®, Cengiz Dilber?

1Siitci imam Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Saghdi Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kahramanmaras
2Siitcii imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kahramanmaras

3Siitcl imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Kahramanmaras

AMAC: Akut civa intoksikasyonunun noérotoksisite biyomarkirlari olan NSE ve S100 beta protein Uzerine
olan etkileri ratlar Uzerinde arastirilmistir. Ancak insanlar Uzerindeki etkisi tam olarak bilinmemektedir.
Bu calisma civanin insanlarda norotoksisite biyomarkirlari Uzerine olan etkisinin arastirlmasi amaciyla
yapildi. Calismamizda akut civa intoksikasyonunun NSE ve S100 beta proteinlerinde olusturacagi artma
veya azalmalan o6l¢meyi, ortaya cikacak sonuclar literatiir bilgileri 1s1ginda degerlendirmeyi amacladik.
YONTEM: Calismamiza Kahramanmaras ve Gaziantep illerinde bazi okullarin laboratuarlarinda, kaza ile
civaya temas etmis kan civa diizeyi 10 pg/I'nin Uzerinde ve/veya idrar civa diizeyi 15 pg/I'nin Uzerinde olan
53’0 kiz, 32'si erkek 85 kisi alindi. Calismanin kontrol grubuna ise ¢ocuk poliklinigine cesitli sikayetlerle
basvuran intoksikasyon ve noérolojik bulgulari olmayan 50'si kiz, 35'i erkek toplam 85 kisi alindi. Kan ve
idrar civa dizeyleri Ankara Hifzissihha Merkezi Baskanligi Zehir Arastirmalari Midirliigli Laboratuarinda
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ICP-MS yontemi ile calisildi. S100 beta proteini ve NSE diizeyi AWARENESS marka CHEMWELL 2910
model EIA cihazinda Biometra S100 beta proteini ve Biometra NSE ticari ELISA kitleri ile c¢ahsildi.
BULGULAR: Civaya maruz kalmis hasta grubundaki NSE ve S100B diizeyleri kontrol grubuna gore
istatistiksel acidan ylksek bulundu (p<0,001). Hasta gruptaki S100B artisi, NSE' ye goére daha fazlaydi
(p=0,015). Hastalardaki NSE duzeyleri her iki cinsiyette de ylksekken (p=0,709), kontrol grubu ile
karsilastinldiginda erkeklerdeki kat artisi kizlara gore daha fazlaydi (p=0,028). Kiz hastalardaki S100B
diizeyi erkek hastalara kiyasla ylksekken (p=0,03), kontrol grubu ile karsilastinldiginda cinsiyetler arasinda
kat artisi agcisindan anlamh fark saptanmamistir (p=0,106). Hastalar 6-12 ve 13-18 yas olarak iki gruba
ayrildiginda NSE ve S100B'deki kat artisi kontrol grubuna gore 13-18 yas grubunda daha fazlaydi (p<0,05).
SONUC: Akut civaya maruz kalmis hastalarda norotoksisite belirteci olan NSE ve S100B protein diizeyi artmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Civa zehirlenmesi, NSE, S100 Beta protein
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P-001
Norofibromatozis Tip I'de Hepatoblastom Olgusu

Udur Isik', Cengiz Canpolat?
'Acibadem Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Pediatrik Néroloji BD
2Acibadem Univrsitesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji BD

Norofibromatozis tip (NF Tip 1) santral ve periferik sinir sistemi disinda diger sistemlerde de malin tiimérlere
yol acabilir. Burada nérofibromatozis tip | tanisi olan ve rutin batin USG sirasinda hepatoblastom saptanan bir
yasinda bir kiz cocugu sunulmaktadir. Hastada capi 0.5 cm'den blylk 15 adet cafe au lait lekesi ve aksiller ve
inguinal cillenme saptandi. Oftalmolojik muayene ve kranial MRG'si normal bulunan hastanin yapilan rutin batin
USG incelemesinde sag posterior lob, segment 7'de, soliter, homojen olmayan, periferik hipoekoik gérinimi
olan kitle saptandi. Abdomen MRG'de 56x40 mm blyikligiinde T2'de hiperintens, T1'de hipointens, difiizyon
kisitlamasi ve heterojen kontrast tutulumu olan kitle malin olarak degerlendirildi. Hasta dis merkezde opere
edilerek patoloji sonucu hepatoblastom olarak saptandi. Literatiirde NF Tip I'le ilgili hepatik timorler cok nadir
olarak bildirilmistir. Batin USG NF Tip I'in tanisi ve izleminde rutin tetkikler arasinda bulunmamaktadir. NF Tip I'in
ilk tani ve evallasyonu ve ilerleyen yillarda yapilan rutin tetkikler arasinda ucuz ve non-invazif bir test olan batin
USG'nin de yer almasi diislinUlebilir.

Anahtar Kelimeler: norofibromatozis tip 1, hepatoblastom, ultrason

P-002
Henoch-Schonlein Purpurasinda Nadir bir komplikasyon;
Guillain-Barre Sendromu

Cihan Meral, Oguzhan Kalkanl, Duygu Hacthamdioglu, Selami Stileymanoglu
Gata Haydarpasa Egitim Hastanesi

Henoch-Schoénlein purpurasinda (HSP) nérolojik tutulum nadir olarak gozlenir. 11 yasinda erkek hasta, her iki
el ve ayakta dokunt, sol ayak bileginde sislik ve ylirilyememe sikayetleri ile acil servisimize basvurdu. Fizik
muayenesinde her iki alt ve Ust ekstremite ekstansor ylizeyde daha belirgin olmak Uizere tiim viicutta yaygin,
basmakla solmayan palpabl purpura, sol ayak bileginde édem ve isi artisi mevcuttu. Yatisinin 3. glinlinde
kusma, karin agrisi, sikayetleri basladi. Gastrointestinal sistem tutulumu dustinilerek hastaya 2 mg/kg/giin
metilprednizolon tedavisi baslandi. Metilprednizolon tedavisi sirasinda 6zellikle alt ekstremitelerde daha belirgin
olan kuvvet azalmasi, agr ve arefleksi gozlendi. Hastaya lomber ponksiyon yapildi. Beyin omurilik sivisnda
albuminositolojik disasiyasyon izlenmesi ve EMG’ sinin polinoropati ile uyumlu olmasi izerine hastaya Guillain-
Barre sendromu( GBS) tanisi konuldu. intravendz immiinglobiilin (IVIG) 0,4 g/kg/doz 5 giin verildi. Disfaji ve ses
kisikligi sikayetleri baslayan hastaya tekrar ikinci kez 0,4 g/kg/doz 5 glin IVIG verildi. IVIG tedavisi sonrasi disfaji
ve ses kisikhgi sikayetleri geriledi. Alt ve Ust ekstremitede kuvvet artisi gozlendi. Bu olgu Henoch-Schonlein
purpurasinda GBS’ nun nadir olarak gelismesi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Henoch-Schonlein purpurasi, Guillain-Barre sendromu
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P-003
Gastaut Tipi idiopatik Cocukluk Oksipital Epilepsilerinde Uzun
Donemli Seyir ve Prognoz: 11 Olguluk Prospektif Calisma

Hepsen Mine Serin', Murat Gonen? Caner Fevzi Demir?, Bilent Miingen?, Said Berilgen?
"Firat Universitei Cocuk Néroloji Bilim Dali, Elazig
2Firat Universitesi Néroloji Ana Bilim Dali, Elazig

Gastaut tipi idiopatik cocukluk oksipital epilepsilerinin uzun dénem seyri ve prognozu halen tam olarak
bilinmemektedir. Cogu olguda nobetler cocukluk veya adolesan cagda antiepileptik tedavi ile remisyona
girmekte, olgularin bir bélimiinde ise ndbetler antiepileptik ilaglara cevap vermeyip eriskin cagda da devam
etmektedir. lyi seyir gdstermeyen olgularda bunun nedeni veya muhtemel risk faktérleri bilinmemektedir.
Firat Univesitesi Hastanesi pediatrik néroloji ve eriskin néroloji béliimlerince 2003 yilindan itibaren prospektif
olarak takip ve tedavisi yapilan 6'si erkek 5'i kiz toplam 11 olgu (yas ortalamasi 5.9 yil, min:8, max:22) bu
calismaya alindi. Hastalik baslama yasi 2 ile 13 yas arasinda dedismekte (ortalama 5.9 yil) olup, takip suresi 2 yil
ile 14 yil arasinda (ortalama 7.1 yil) degismektedir. Olgularimizdan biri 9 yillik ila¢ tedavisini takiben 1.5 yildir
ilagsiz olarak ve nébetsiz durumda izlenmektedir. 9 olgumuz (grubun %81') antiepileptik ila¢ tedavisi altinda
ve nobetsiz durumda izlenmektedir (2yil ile 12 yil arasinda). Bir olgumuz (grubun %9'u) ise 12 yillik takibi
esnasinda verilebilecek tiim ila¢ seceneklerinin sirayla monoterapi veya kombine tedavi olarak kullaniimasina
ragmen nobetleri kesilmemistir. Bu olguda ek olarak mental retardasyon ve davranis bozuklugu saptandi.

Anahtar Kelimeler: Cocukluk ¢ag, Gastaut tipi, prognoz

P-004
Sicak Su Epilepsisi: 27 Olgunun Klinik ve Laboratuar Ozellikleri

Hepsen Mine Serin', Murat Gonen? Caner Fevzi Demir?, Bilent Miingen?, Said Berilgen?
'Firat Univeritesi Cocuk Néroloji Bilim Dali, Elazig
*Firat Univeritesi Néroloji Ana Bilim Dali, Elazi§

Sicak suyla banyo ile tetiklenen bir refleks epilepsi tlri olan sicak su epilepsisi diinyada en ¢ok Hindistan ve
Turkiyede bildirilmistir.Bu calisma tilkemizden bildirilen en blylik vaka serisi 6zelligi tasimaktadir. Bu calismadaFirat
Universitesi Hastanesi eriskin norolojisi ve cocuk nérolojisi béliimlerince 2000 y ilindan itibaren takip ve tedaviye
alinan 11'ikadinve 16'si erkek olmak Gizere toplam 27 hasta sunuldu. Grubun yas ortalamasi 25,7 yil (min:1.5, max:60)
dir.Hastagrubumuzda hastalik baslamayasi 9 ay ile 59 yas arasinda degismektedir. Olgularimizda sicak sunébetleri;
bir olgu hari¢ digerlerinde kompleks parsiyel nébet veya basit/kompleks parsiyel nébetlerden olusmaktadir. Bu
olgulardan bazilarinda, zaman zaman bu nébetleri sekonder jeneralize tonik klonik nébetler takip ediyordu. Bir
olgumuzda ise primer jeneralize tonik klonik nobetler ortaya cikiyordu. Hastalarimizin hastalik surreleri ise 4 ay ile
44 yil arasinda degismektedir. Olgularimizdan 13 tanesinde banyo disi spontan nébetler mevcut idi (%48). Sicak su
ndbeti dncesiveyandbetesnasindahazduyumunu 10 olgumuztanimlamistir.Sicak sundbetlerinde selfindiiksiyon
ise 4 olgumuzda mevcuttu. 16 olguda EEG'ler normal digerlerinde ise bozuk idi. Kraniyal MR'da i¢ olguda hafif veya
belirgin hipokampal atrofi saptandi. Gerek banyo nébetleri ve gerekse ileriki donemlerde ortaya ¢ikan banyo disi
nobetler birlikte degerlendirildiginde; yeterli tedavi (koruyucu tedbirler ve gereken vakalarda AED tedavisi) goren
26 vakamizdan 20 sinde ndbetler tamamen kesildi (%77). Bu 20 olgunun 12 tanesinde sadece koruyucu tedbirler
ile nobetsizlik saglandi. 8 tanesinde ise koruyucu tedbirler+antiepileptik ila¢ tedavisi ile nébetsizlik saglandi.
Yeterli tedavi goren hasta grubumuzdaki 4 hastada koruyucu tedbirler+antiepileptik ila¢ tedavisi ile ndbetler
azalarak devam etmistir. Yeterli tedavi goéren hasta grubumuzdaki iki olguda ise koruyucu tedbirler+antiepileptik
ila¢ tedavisine ragmen nobetler degismeden devam etti. Calisma grubumuzdaki 1 hasta yetersiz ve diizensiz
tedavi (koruyucu tedbirler+antiepileptik ilag) uygulamisti. Bu hastada nobetler azalarak devam etti.

Anahtar Kelimeler: epilepsi, sicak su, refleks
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P-005

Tibbi Tedaviye Direncli Gastaut Tipi idiopatik Cocukluk Cag:
Oksipital Epilepsilerinde Klobazam'in Epileptik Nobetler ve EEG
Bulgulari Uzerine Etkisi: Olgu Sunumu

Hepsen Mine Serin', Murat Gonen?, Caner Fevzi Demir?, Biilent Miingen?, Said Berilgen?
"Firat Univeritesi Cocuk Néroloji Bilim Dali, Elazig
*Firat Univeritesi N6éroloji Ana Bilim Dali, Elazi§

Gastaut tipi idiopatik cocukluk cagdi oksipital epilepsileri 3-15 yaslari arasinda, ortalama 8 yas civarinda baslayan,
stk tekrarlayan gorsel nébetlerle karakterize, uzun dénem seyri ve prognozu halen net olarak bilinmemekle
birlikte cogu olguda cocukluk veya adolesan cagda antiepileptik tedavi ile remisyona giren bir klinik tablodur.
Olgularin bir bolimi antiepileptik ilaglara cevap vermeyip nobetler eriskin cagda da devam etmektedir. Bu
grubun uzun dénemli prognozu ve boyle olgulardaki ndbetlere karsi kullanilabilecek etkili bir antiepileptik ilag
halen bilinmemektedir. Bu calismada hastaliginin baslangicindan beri eski kusak ve yeni kusak bircok antiepileptik
ilaci monoterapi veya kombinasyonlar halinde etkili dozlarda kullanmasina ragmen epileptik ndbetleri ve EEG
bulgulari devam eden, hastaligin baslangicindan yillar sonra ilk kez klobazam tedavisi ile ndbetleri biiyik 6lctide
azalan ve EEG bulgulari kaybolan bir olgu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Oksipital epilepsi, tedavi, klobazam

P-006
Semptomsuz Bir Moyamoya Sendromu Olgusu

Tiilin Savas', ilknur Erol', Semra Saygr', Cagatay Andic?, Ozlem Alkan?
'Baskent Universitesi Tip Fakdiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Pediatrik N&roloji Bilim Dali
2Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Radyoloji Ana Bilim Dali

GIRIS: Moyamoya hastaligi etyolojisi bilinmeyen ve nadir gériilen, Willis poligonunu olusturan ana serebral
arterlerin genellikle bilateral, nadiren unilateral, ilerleyici darligi veya tikanmasi ve bunu telafi etmek Uzere
kollateral damarlarin gelismesi ile karakterize kronik bir serebrovaskiiler hastalktir. Ilk kez 1957'de Japonlar
tarafindan tanimlanmistir. Ailesel yatkinlik ve genetik faktorlerin etkili oldugu otoimmun bir vaskdlit oldugu
disuntlmektedir. Moyamoya hastaliginin klasik anjiografik bulgularinin diger medikal durumlarda da eslik
ettigi bilinmekte ve bu durum moyamoya sendromu olarak adlandirilmaktadir. Bu yazida nonspesifik bas agrisi
nedeniyle incelenmekte iken MTHFR C677T ve Faktor V Leiden 1691G/A heterozigot mutasyonu ve arkus aorta
dallanma anomalisine sekonder gelistigi diistintilen bir asemptomatik moyamoya sendromlu olgu sunulmustur.
OLGU: 14 yasinda erkek hasta, bas agrsi nedeni ile cekilen bilgisayarli beyin tomografisinde (BBT) sag
internal karotid arter (ICA) distal segmentinde fokal genisleme saptanmasi iizerine bolimiimiize danisildi.
Fizik muayenesi ve nérolojik muayenesi dogal olan hastanin sag iICA anevrizmasi 6n tanisi ile cekilen
manyetik rezonans goruntileme (MRG) ve MRG anjiografi bulgularinin moyamoya sendromu ile uyumlu
oldugu izlendi. Konvansiyonel serebral anjiografisinde sag arkus ve arkus aorta dallanma anomalisi, sag
ICA'da okliizyon, sol ICAda hipoplazi ve yaygin kollateral vaskiiler olusum saptandi. Hasta Moyamoya
sendromu etyolojisi agisindan detayli arastirildi. Faktor V Leiden 1691G/A ve MTHFR C677T heterozigot
mutasyonlari disinda tetkikleri normal olan hastanin Ekokardiyografisi normal bulundu. Arkus aorta anomalisi
acisindan kardiyak kateterizasyon planlandi. Cocuk noroloji konseyinde tartisilan hastaya riskler nedeniyle
kardiyak kateterizasyon yapilmadi. Aspirin ve flunarazin baslanan hasta halen semptomsuz izlenmektedir.
SONUC: Bu yazida nonspesifik bas agrisi nedeniyle cekilen beyin tomografisindeki siipheli bulgu nedeniyle
arastirilirken tani alan bir asemptomatik moyamoya sendromu olgusu, radyolojik tetkiklerin dikkatli
yorumlanmasinin 6nemini vurgulamak amaci ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Moyamoya hastaligi, moyamoya sendromu, MTHFR C677T ve Faktor V Leiden
1691G/A heterozigot mutasyonu, arkus aorta dallanma anomalisi
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P-007
Bas Agrisi Sikayeti ile Basvuran Cocuklarda Hiperintens Lezyon
Sikhgi

Fatma Aydin', Fatma Mijgan Sonmez', Banu Cakir?, Blinyamin Isik?, Banu Anlar*
Turgut Ozal Universitesi, C.N&roloji Bilim Dali, Ankara

Turgut Ozal Universitesi, Radyoloji Bilim Dali, Ankara

3Turgut Ozal Universitesi, Aile Hekimligi Bilim Dali, Ankara

“Hacettepe Universitesi, C.N6roloji Bilim Dali, Ankara

GIiRiS: Bas agnsi cocuklar ve eriskinlerin %58,4'iinde gorilmektedir. Eriskin migren hastalarinda
MRI'da beyaz cevher lezyonlarinin sik oldugu bildirilmistir. Pediatrik hastalarda c¢ok c¢alisma olmamakla
birlikte, MRI'da saptanan beyaz cevher lezyonlarinin gercek patofizyolojisi  bilinmemektedir.
AMAG: Bu calisma ile klinigimize bas agrsi sikayeti ile basvuran pediatrik hastalarda
beyin MRI ile saptanan non-spesifik beyaz cevher lezyonlarini degerlendirmeyi amagladik.
METOD: Ocak 2011-Mayis 2013  tarihleri arasinda bas adgrisi  sikayeti ile  basvuran,
Uluslararasi Bas adnsi Hastaliklari  Siniflamasina  gore primer bas adgnsi tanisi alan ve beyin
MRI'larinda  beyaz  cevher lezyonu saptanan  hastalar  retrospektif olarak  degerlendirildi.
SONUCLAR: Kranial gorintileme vyapilan 238 hastanin 134 (%56)'Unin 16 (%11,9)sina kranial CT,
12 (%8,9)'sine kranial CT ve MRI, 106 (%79)'sina sadece kranial MRI yapiimisti. Kranial MRI ¢ekilen 118
hastanin 21'inde (12 aurasiz migren, 7 gerilim tipi, 2 epilepsi) beyaz cevherde non-spesifik lezyonlar
mevcuttu. Tim hastalarin muayeneleri normaldi.1 hastaya yapilan LP'de oligoklonal bant negatifti, 5
hastaya yapilan vaskilit, 4 hastaya yapilan metabolik taramalar normaldi. Tum hastalarin lezyonlari
supratentoriyaldi ve 8 (%38)'inin subkortikal (SK) ve fokal, 7 (%3,5)'sinin periventrikiiler (PV) (3 fokal,4 yaygin),
6 (%28,5) ‘sinin PV ve SK lezyonlar vardi (2 yaygin, 4 fokal). Kranial MR anjiografi 5 (%24), kranial CT 4 (%19)
hastaya yapilmisti ve normal bulunmustu. EEG yapilan 20 hastadan 2 'sinde epileptik aktivite saptandi.
TARTISMA: Multiple skleroz, iskemi ve migren gibi norolojik hastaliklarda beyaz cevher lezyonlari tanimlanmistir.
Migrenlihastalardaeslikedenfarklibirhastalikolmaksizin%4,4ile%10arasindabeyazcevherintensiteleribildirilmistir.
SONUC: insidental beyaz cevher lezyonlari migrenli ve gerilim tipi bas agrisi olan hastalarda gorilebilir ve
siklikla yapilan laboratuar incelemeleri normaldir. Pediatrik nérologlar tarafindan hastalar dikkatli bir sekilde takip
edilmeli ve gerek duyuldugunda ileri inceleme yapilmaldir.

Anahtar Kelimeler: Bas agrisi, Hiperintens Lezyonlar, Kranial MRI

P-008
Nadir Bir Pediatrik Olgu: Persistan Bas Agrisinda intrakraniyal
Sakkiiler Anevrizma

Olcay Giingér', Ahmet Kagan Ozkaya?, Oya Kirker Kéyl(i?, Elif Tepe?, Cengiz Dilber’

'Siitcli imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kahramanmaras

2Siitcti imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Acil Bilim Dali, Kahramanmaras

3Siitcti imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kahramanmaras

GIRIS: Bas agrisi, intrakraniyal anevrizmanin sik semptomlarindan biridir. Tim yas gruplarina bakildiginda,
intrakraniyal anevrizmalar ¢ocuklarda % 5 ten az gorilir. En sik nedenleri, enfeksiyon ve travmadir. Diger
daha nadir nedenler arasinda kollajen doku hastaliklar, otozomal dominant polikistik bobrek hastalgi,
orak hicreli anemi, Kawasaki hastaligi, tuberoskleroz ve nérofibramatdzis sayilabilir. intrakraniyal
anevrizmal olgular, genellikle subaraknoid kanama, biling dedisiklileri, kusma, fotofobi, nébet, kraniyal
sinir defisiti, bas agrisi gibi nedenlerle basvurur. Tedavide endovaskiiler tedavi ydntemleri uygulanir.
OLGU: 5 yasindaki erkek hasta, tekrarlayan bas agrnsi sikayeti ile basvurdu. Fizik muayene ve
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laboratuar bulgulari normal olan hasta, 15-20 dk. siiren ve bazen kendiliginden bazen ise parasetamol
tedavisi ile gecen, ancak bir sire sonra tekrarlayan bas agrisi tarifliyordu. Bas agrisi, gece uykudan
uyandirmiyordu ve kusma, ates, biling bulanikligi eslik etmiyordu. Agrinin belirli bir lokalizasyonu
yoktu. Kafa travmasi, ailede migren Oykiisi yoktu. Bas agrilarinin direncli olmasi Uzerine cekilen
kraniyal manyetik rezonans gorintilemesinde, anterior serebral arter orijinli anevrizma saptandi.
SONUG: intrakraniyal anevrizmalar cocuklarda nadirdir ve vakamizda oldugu gibi literatirde de
komplikasyonsuz goriilmesi sik degildir.

Anahtar Kelimeler: anevrizma, cocuk, bas agrisi

P-009
Nadir Bir Olgu Sunumu: Direncli Epilepsi ile Seyreden Vanishing
White Matter Hastaligi

Olcay Giingér', Ahmet Kagan Ozkaya? Tugba Hirfanoglu?, Cengiz Dilber’, Kiirsad Aydin?
'Siitci imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilimdali, Kahramanmaras
2Siitcii imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Acil Bilimdali, Kahramanmaras

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji bilimdali, Ankara

AMAG: Vanishing white matter (VWM) hastaligi bir I6koensefalopati olup tim yas gruplarinda
gorulebilir. Cocuklarda en sik olarak 2-6 yas arasinda gorulur. Karakteristik 6zelligi; hizli néromotor
kayip, ataksi, spastisitedir. Noromotor dejenerasyon; ates, enfeksiyon, ndbet ve travma sonucu
ortaya cikabilir Otozomal resesif kaltimh olup 5 c¢esit (EIF2B1-5) gen tanimlanmistir. Klinik
bulgular ve buna vyardima kraniyal manyetik rezonans goérintileme (MRG) tani koydurur.
OLGU: Nobet nedeniyle 3 aylik erkek hasta, cocuk acil servisine basvurdu. Fizik muayenesinde, nromotor gelisimi
normaldi. Ozge¢cmisinde annenin ilk cocugunun 7 aylikken genel durumunda hizli bozulma ve nébet nedeniyle
0ldiigl 6grenildi. Hastanin ndbetlerinin devam etmesi lizerine antiepileptik, pridoksin tedavisi baslandi ve
ndbet etiyolojisi ile iliskili nrometabolik nedenler arastirildi. Vitamin B6 diizeyi, biotidinaz aktivitesi, serum ve
BOS glisin dulizeyi, idrar organik asit ve tandem M/S tetkikleri normaldi. Coklu antiepileptik kullanmasina ragmen
takiplerinde ndbetleri devam etti. Hastanin baslangi¢ta kraniyal MRG'de, minimal serebral ve serebellar beyaz
cevher tutulumu var iken daha sonraki dénemde cekilen kraniyal MRG'de, diffiiz olarak serebrum ve serebellumda
beyaz cevher dismyelinizasyonu, serebral atrofi, yaygin kistik dejenarasyon tespit edildi. Bu bulgular isiginda
VWM icin gen analizi gdnderildi. Gen analiz sonucu EIF2B4 geninde homozigot ¢.1091G>A mutasyonu saptandi.
SONUG: Vanishing White Matter hastaligi, yasamin erken dénemlerinde direncli epilepsi ile prezente olabilir.
Hastaligin bu tipinde homozigot c.1091G>A (p.R364Q) (p.Arg374Cys) gen mutasyonunun bu tabloya neden
olabilecegi duslintlebilir.

Anahtar Kelimeler: Vanishing White Matter, direncli epilepsi, mutasyon, EIF2B4
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P-010
Tuberosklerozlu Onii¢ Olgunun Geriye Yonelik
Degerlendirilmesi

Olcay Giingor', Derya Cevizli?, Fatih Karaokur?, Cengiz Dilber’
'Siitci imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilimdali, Kahramanmaras
2Siitcii imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Kahramanmaras

AMAC: Tuberoz skleroz; baslica mental retardasyon, epilepsi ve adenoma sebaseum triadi ile karakterize
ailesel bir multisistem hastaliktir. Santral sinir sistemi, deri, retina, boébrek ve kalbi tutar. Otozomal
dominant gecisli bu hastalikta, aile hikayesi alinmayabilir. Klinik bulgular hastanin yasina ve etkilenen
organa go6re degisir. Beyin ve deri bulgular tanida o6nemlidir. Tuberoskleroz tanili olgularimizin
klinik ve labaratuar bulgularinin literatiirle karsilastirmali olarak geriye yonelik degerlendirilmesidir.
MATERYAL-METOD: Siitcii imam Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Polikliniginde tuberoskleroz tanisi
ile takip edilen 13 olgu klinik ve labaratuar bulgular ile geriye doniik olarak incelendi. Hastalarin yas, cins,
konvilziyon baslama yasi, aile 6ykiist, nérolojik ve sistemik muayeneleri, kraniyal manyetik goriinttileme (MRG),
elektroensefalografileri (EEG), karin ultrasonografileri, elektrokardiografileri (EKG), ekokardiografileri (EKO) ve
g6z bulgularn degerlendirildi. Hastalar, klinik ve goriintiileme bulgularina dayanilarak tani aldi. Calismaya alinan
hastalarin 7'i (%53.8) kiz, 6's1 (%46.2) erkekdi. U¢ hastada akrabalik dykiisii vardi. Olgularin 9'u (%69,2) konvulsiyonla
basvurdu, 2'sinde (%15,3) intrauterin donemde kardiyak rabdomyomlar tespit edildi, 1'i (%9.2) perinatal asfiksi
nedeniyle takibe alinmisti. Hastalarin hepsinde ciltte hipopigmente lezyonlar mevcuttu. Kalp tutulumuna bagl
rabdomyom 3 (%23.0) olguda tespit edildi. 9 (69.2) olguda mental retardasyon tespit edildi. 10 (%76.9) olguda
merkezi sinir sistemi tutuluma bagh hamartom tespit edildi. Hastalarin hi¢ birinde g6z bulgusu saptanmadi.
Sadece 1 (%7,6) olguda renal tutulum mevcuttu. iki hastada direncli nébet nedeniyle everolimus tedavisi basland.
SONUC: Literatiirle uyumlu olarak olgularimiz cogu konvulsiyonla basvurmus olup, tiim hastalarda hipopigmente
cilt lezyonlari mevcuttu. Takiplerde kalp tutulumu, g6z, bobrek tutulumu karsilasilan sorunlar olup ailelere gerekli
bildirimlerde bulunulmalidir.

Anahtar Kelimeler: tuberoskleroz, klinik, cocuk

P-011
Rett Sendromuna Yol Acan MECP2 Geninde Yeni Bir Mutasyon

Olcay Giingor', Fatih Karaokur?, Derya Cevizli?, Serap Uysal?, Cengiz Dilber’

1Siitcii imam Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kahramanmaras

2Siitcii imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Kahramanmaras
30zel muayenehane

GIRIS: Rett sendromu (RS) yaygin nérogelisimsel bir bir bozukluk olup, 6zellikle kizlar etkiler. Kalitimi X'e bagh
dominant gecislidir. Hastalarin en stk MECP2 ve CDKL5 gen mutasyonlari sorumludur. MECP2 e1 ve MECP2 e2 iki
izotip mevcuttur. MECP2 gen degisikliklerinin cogu de novodur ve tekrar riski dustktir. Hastalarin yaklasik %1'i
aileselolgulardirveklinikbulgulariolmayantasiyicianneler bildirilmistir. En sikkizlarda gorilmesineragmen 47 XXY
karyotipinesahipveyamozaisizmenedenolanpostzigotik MECP2mutasyonlaribulunanerkekhastalardavenormal
46,XY karyotipiolan erkeklerde de tanimlanmistir. RS tanisi klinik 6zelliklere ve tanisal kriterlere gore konur. Normal
prenatal ve perinatal donem ve ilk 5-6 ay boyunca normal gelisim ve dogumda normal olan bas ¢evresi ile birlikte
cogu kez mikrosefaliye yol acacak sekilde bas cevresi blylimesinin durmasitaniicin esaslardir. Amacli el hareketleri,
konusma ve iletisim becerileri gibi kazanilmis olan beceriler 3 ay- 3 yas arasinda kaybolur. Amacli el hareketlerinin
kaybinin RS icin tipik olan yodun, surekli, stereotipik el hareketleri izler. Bu hareketler yilanvari biikmeler, el
yikama, kanat ¢irpma, el ¢irpma, oksama, hap yuvarlama seklinde uyanikken olan el otomatizmalari seklindedir.
OLGU: ilk 6 aya kadar néromotor gelisimi normal olan hasta nébet nedeniyle hastaneye basvurdu. Baslangicta
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fizik muayenesi normal olan hastanin nobetleri tekrar etti ve EEG'de epileptik desarjlarinin olmasi lizerine
antiepileptik tedavi baslandi, nébetler kontrol altina alindi. Ozgecmis ve soygecmis ézellik yoktu, metabolik
taramalari ( idrar kan aminoasitleri, tandem, vitamin B12, amonyak, laktat, kan biyokimyasi), manyetik rezonans
gorintileme yapildi, patoloji saptanmadi. Hastanin 2.5 yasina kadar olan siirecde néromotor gelisme geriligi,
ataksi, amacli el hareketlerin kaybi ve stereotipik el hareketlerinin gozlenmesi lizerine Rett sendromu diistinilerek
gen analizi gonderildi. Gen analizi sonucunda Xq28'de MECP2 geninde p.K200E heterezigot degisim tespit edildi.
SONUCG: Biz burada epilepsiile takip edilen ve daha sonra Rett sendromu tanisi alan literatiirde ilk kez tanimlanan,
MECP2 geninin p.K200E heterezigot mutasyonu saptanan olguyu sunduk.

Anahtar Kelimeler: rett sendromu, mutasyon, epilepsi

P-012
Pediatrik Bir Hastada Postiktal Korliik

Birce Dilge Taskin, Zeynep Selen Karalék, Alev Giiven, Cahide Yilmaz, Omer Bektas, Aydan Degerliyurt
Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji E.A.H, N6roloji Bilim Dali, Ankara

Nobetsonrasiortaya cikanakutgecicikorlik, genellikle pediatrikyasgurubunda gorilen nadirkomplikasyonlardan
biridir. Oksipital serebral korteksin elektriksel instabilitesiyle yakindan iliskili oldugu duistintlmektedir.
Postiktal kortikal korlukte pupil 1sik refleksi alinir ve fundoskopik muayenede patolojik bulguya rastlanmaz.
Mental-motor gelisimi yasitlariyla uyumlu 3 yasinda kiz hasta yaklasik 10 dakika siiren jeneralize tonik
klonik konviilziyon sikayetiyle basvurdu. ilk defa nébet geciren hastanin viicut sicakhigi 40 C idi. Fizik
muayenesinde; orofarinks tonsiller hiperemik, noérolojik muayenesinde ise gérme kaybi disinda patolojik
bulgu yoktu. Hastanin takibinde goérme kaybi 1. saatin sonunda gerilemeyince oksipital enfarkti ekarte
etmek amaciyla kranial MR ve difiizyon MR c¢ekildi, patoloji saptanmadi. 3. saatin sonunda gorme kaybi
geriledi. 10 glin sonra Ust solunum yolu enfeksiyonu gectiginde cekilen uyku EEG'si normal olarak bulundu.
Postiktal kortikal korliik, Todd paralizisinin spesifik bir cesidi olarak degerlendirilmektedir. Fakat postiktal kortikal
korlik jeneralize ndbetler sonrasinda gorilirken, Todd paralizisi parsiyel nobetlerin ardindan ortaya cikar.
Literatuirdeki vakalarinin cogunlugunda nébet sonrasi ortaya ¢ikan gérme kaybi ilk 24 saat icinde gerilemistir.
Biz bu vaka ile, nadir de olsa jeneralize tonik klonik nébet sonrasi gérme kaybi ortaya cikabilecegini, postiktal
korliguln sik rastlanan bir durum olan febril konviilziyon sonrasi da gerceklesebilecegini ve bu komplikasyonun
da genellikle gecici olacagini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Kortikal korliik, Postiktal komplikasyon, Todd paralizisi

P-013
Rasmussen Ensefaliti: Olgu sunumu

Emek Uyur Yalcin, Hillya Maras Geng, Ozden Aksu, Biilent Kara
Kocaeli Universitesi Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

GiRiS:Rasmussen ensefaliti,genellikle 14ay-14yas (ort.6-8 yas) arasinda baslangic gdsteren, etyopatogeneziheniiz
tamanlasilamamis, kronikbirfokalensefalittablosudur.HastalardasitotoksikThiicreiliskilinéronalhasarsonrasinéral
molekdllere karsi otoantikorlar olusmakta ve ilerleyici noronal kayip gelismektedir. Klinik olarak medikal tedaviye
direncli fokal nobetler (epilepsia parsiyalis kontinua), kontralateral nérolojik defisit ve kognitif yikim mevcuttur.
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OLGU: Oncesinde saglikli olan dért yasindaki kiz hasta; sag kol ve sag yiiz yariminda fokal motor nébetler
ile poliklinigimize basvurdu. O dénemde yapilan kranyal MRG'si, hemogram, rutin biyokimya ve metabolik
taramalar normal olarak degerlendirilerek; EEG'sinde normal uyku zeminine karisan sol frontotemporal
epileptiform anomali saptanarak karbamazepin tedavisi baslandi. Takip eden 1.5 yil icerisinde sag fokal motor
nobetlerinin tedaviye direncli hale gelmesi (giinde 15-20 kez, kiimeler halinde) izerine otoimmun ensefalit
belirtecleri gonderildi, negatif saptandi. Kranyal PET'inde sol frontotemporal bodlgede hipometabolik alan
tespit edildi (sekil 1). Klinik ve elektrofizyolojik olarak epilepsia parsiyalis kontinta gelisen olgunun 15 ay sonra
tekrarlanan kranyal MRG'sinde sol frontotemporal bolgede ve sol kaudat niikleus basinda atrofi saptandi (sekil 2).
Klinik ve radyolojik bulgularla Rasmussen ensefaliti tanisi konulan hastaya iVIG ve “pulse” steroid tedavisi
baslandi. Halen aylik 1g/kg dozunda IVIG ve 0.25 mg/kg/giin dozunda prednizolon, levetirasetam,
klonazepam tedavisi almaktadir. Olgumuzun nébet sikhg belirgin olarak azaldi. Immunoterapinin
bir yila tamamlanmasi planlandi. Denver gelisim testinde dil ve kisisel-sosyal alanlarda hafif gerilik
saptandi. Cerrahinin nobet kontrolii saglanmasinda o©nemli katkisi bulunmasina ragmen; dominant
hemisfer tutulumu olan (hemianopi, motor defisit, konusma kusuru vb. postop komplikasyonlar
nedeni ile) ve fokal norolojik defisiti bulunmayan hastada cerrahi secenedi bu asamada disinilmedi.
SONUC: Rasmussen ensefalitinde erken tani ve tedavi, epileptik nobet kontroliinii saglamada ve progresif
norolojik hasari engellemede 6nemli rol oynamaktadir. Tedavide degisik immunoterapi yontemleri kullaniimakla
birlikte; hastamizin IVIG ve steroid tedavisinden belirgin fayda gérmesi, Rasmussen ensefaliti olgularinda bu
kombine tedavi seceneginin iyi bir alternatif olabilecegini diisiindiirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Rasmussen ensefaliti, immunoterapi, direncli epilepsi, epilepsia parsiyalis kontinua

P-014
inme Benzeri Atak ile Basvuran Bir Sturge-Weber Olgusu

Emek Uyur Yalcin, Hilya Maras Geng, Bilent Kara
Kocaeli Universitesi Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

GIRIS: Sturge-Weber sendromu (SWS) sporadik olarak ortaya cikan, genellikle ylizde porto sarabi renginde fasyal
anjiomatoz nevis ve leptomeningiyal anjiyomatozis ile karakterize nérokutandz bir hastaliktir. Norolojik bulgular
genellikleserebralpatolojininyerinevebiyukliglinegoredegismeklebirlikte;ensikndbet, hemiparezi,hemianopsi,
migren tipi bas agrisi, glokom, inme benzeri atak ve néromotor gelisme geriligi seklinde karsimiza ¢cikmaktadir.
OLGU: On alti aylik bir erkek olgu basvurudan dért giin 6nce baslayan sag kol ve bacakta gii¢siizliik yakinmasi
ile getirildi. Ozge¢misinde dogdugunda yiiziinde leke oldugu, 10 aylikken fokal nébetlerinin basladigi ve SWS
tanisiyla izlendigi 6grenildi. Okskarbazepin tedavisi ile nébet kontrolu saglanan olgu, gelisim basamaklarini
yasina uygun olarak tamamlamisti. Son ndbeti 9 ay 6nceydi. Fizik muayenesinde, ylziin sol st yarisinda
hemanjiom ve sag hemiparezi saptandi. Kan sayimi, rutin biyokimya tetkikleri normaldi. Kranyal MRG'sinde;
sol hemisferde atrofi ve dilate kortikal venler izlendi. Difiizyon agirlikli ve ADC incelemede akut iskemi lehine
bulgu saptanmadi (sekil1). MR anjiografisi normal saptandi. EEG'sinde sol hemisferde organizasyon bozuklugu
saptandi, epileptiform anomali izlenmedi. iki giin icinde olgunun hemiparezisi diizeldi. Sonu¢ olarak; bu
tablo SWS'te gorilebilen gecici bir norolojik defisit olan inme benzeri atak olarak degerlendirildi. Kan sayimi
ve koagilasyon testleri normal olan olguya 3 mg/kg/gin dozunda aspirin tedavisi baslandi. Takipte benzer
bir atak gecirmeyen olgunun ndbetleri de okskarbazepin ve aspirin ile kontrol altinda seyretmektedir.
SONUG: Sturge-Weber sendromu tanisiyla izlenen olgularda akut baslangicl guigsuzlikte gegici inme benzeri
atak dusunulmeli ve kranyal goriintiileme ile ayirici tani yapilmalidir. Disik doz aspirin kullaniminin; gegici
iskemik ataklari nlemede ve ndbet kontrolini saglamada etkin oldugu akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Sturge Weber sendromu, inme benzeri atak, aspirin
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P-015
Nadir Goriilen Bir Noromiyotoni Olgusu: Isaacs Sendromu

Didem Ardicli, Bahadir Konugkan, ibrahim Oncel, Bahattin Sayinbatur, Banu Anlar
Hacettepe Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Nérolojisi, Ankara

GIiRiS: Noromiyotoni devamh kas lifi aktivitesi sonucu kaslarda segirme, katilik, istemli kasilma
sonrasi gevsemede gecikme (psddomiyotoni) ile karakterize, periferik sinirlerde asiri uyarilabilirligin
yol actigi bir durumdur. Kas liflerindeki sirekli aktivitenin yol actigi bu semptomlar uyanikhk ve
uykuda devamlilik gosterir. Isaacs sendromu nadir gorilen bir edinsel néromiyotoni formudur.
OLGU: 17 yasinda erkek olgu, 20 glindir yaygin kas agrisi, kaslarda sedirme, asiri terleme yakinmalariile basvurdu.
Fiziksel incelemede; kaslarda sertlik, alt ekstremitelerde daha belirgin yaygin miyokimisi vardi. Serum kreatin kinazi
714 U/L (39-308) saptanan olgunun elektromiyografi (EMG) incelemesinde motor ve duyu iletimleri normal, igne
EMG'de alt ekstremite ve distal kaslarda daha belirgin olan sik fasikiilasyon potansiyelleri nGromiyotoni ile uyumlu
olarak degerlendirildi. Serum anti-potasyum kanal IgG, anti-tiroid peroksidaz ve anti-tiroglobulin antikorlari
pozitif saptandi. Etiyolojiye yonelik paraneoplastik sendrom panelinde; glutamik asit dekarboksilaz (anti-GAD),
anti-Amphiphysin, anti-CV2, anti-Ma2/Ta, anti-Ri/ANNA2, anti-Yo/PCA-1, anti-Hu/ANNA-1, anti-Recoverin, SOXT1
antikorlari negatif bulundu. Toraks ve abdomen gériintiilemelerinde patoloji saptanmadi. U¢ hafta arayla 3 kez
intravendz immiinglobiilin (IVIG) ve steroid tedavisi verildi. ilk tedavi dozu sonrasi semptomlarinda belirgin
azalma, 3. doz sonrasi tamamen diizelme gézlenen olgunun tedavisiz ayaktan poliklinik izlemine devam ediliyor.
CIKARIMLAR: Kanalopatiler, hiicre zarindaki iyon kanallarinin disfonksiyonu sonucu olusan bir grup hastaliktir.
Otoimmiin bir kanalopati olan Isaacs sendromunda voltaja bagimli potasyum kanallarina karsi otoantikorlar
saptanabilir. Otoimmiin kanalopatilerden sorumlu antikorlar paraneoplastik durumlarda ortaya ¢ikabilir. Erigkin
yas grubunda paraneoplastik sendrom ile birlikte néromiyotoni rapor edilen olgular bulunsa da ¢cocukluk caginda
oldukg¢a nadirdir. Sunulan olguda paraneoplastik sendrom acgisindan bir odak saptanmamakla birlikte yakin
izlemi planlandi. Kas agrisi ile gelen cocuklarda fiziksel incelemede kaslarda sertlik ve miyokimilerin olmasi nadir
gorilen Isaacs sendromunu akla getirmelidir.

Anahtar Kelimeler: n6romiyotoni, otoimmiin kanalopati, Isaacs sendromu

P-016
5-18 Yas Turk cocuklarinda Yas, Boy ve Bel Cevresine Gore Bas
Cevresi Referans Egrileri

Bulent Kara', Nilay Etiler?, Aysen Aydogan', Hlilya Maras Geng', Esen GUm{sli®, Andrezj Furman?, Gllbin Gokgay®
'Kocaeli Universitesi Hastanesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kocaeli

?Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Halk Saghgi Anabilim Dali, Kocaeli

3Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali, Kocaeli

“Bogazici Universitesi Cevre Bilimleri Enstitiisi, istanbul

Sistanbul Universitesi Cocuk Saghdi Enstitiisi, istanbul

GIRIiS: Bas cevresi olciimii 5 yasinda eriskin boyutunun yaklasik %95'ine ulasir, bu nedenle cogu
bas cevresi bilylme referans edrisi yasamin ilk yillari icin gelistirilmistir. Ancak, bas cevresi blylime
egrileri  Ozellikle gelisim bozuklugu, noérolojik ve genetik hastaligi olan daha buylk yas grubu
cocuklarin izleminde de gerekli olabilmektedir. Bu calismada 5-18 yas arasindaki Tirk c¢ocuklarinda
yasa, boya ve bel cevresine gore bas cevresi biylime referans egrilerinin olusturulmasi amaclanmistir.

METOD: Kocaeli ili izmit merkez ilcede 5-18 vyas araliginda yer alan 5.179 o&grenciden
olusan bir 6rnek grubunda bas c¢evresi, boy ve bel c¢evresi Olcimleri kesitsel olarak
elde edildi. Referans biylime egrilerinin dizeltilmesinde LMS metodu kullanild.

SONUCLAR: Bas cevresi Olciimleri boy ve bel cevresiyle glclii korelasyon gostermekteydi. Tim yaslarda
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ortalama bas cevresi Olcumleri erkeklerde kizlara gére daha fazlaydi, fark 12.5-12.99 yaslar arasinda en
disuk (0.54 cm), 17.5-17.99 yaslar arasinda en yuksekti (1.67 cm). Verilerimiz ABD, WHO ve Elmalpnin
(Kayseri) calismalariyla karsilastirildiginda tim yaslarda, her iki cinste bas cevresi 6lcimleri daha disukti.
YORUM: Bas cevresi referans egrilerimiz okul cagindaki Tiirk cocuklari ve adolesanlarda bas ¢evresi biiylimesinin
yerel veriler kullanarak degerlendirilmesine olanak saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Tiirk cocuklari, bas cevresi, bel cevresi, boy, referans egrileri

P-017
Dravet Sendromu’na Yol A¢an Yeni Bir Sodyum Kanali A1 Gen
Mutasyonu: Olgu Sunumu

Mutluay Arslan’, Sebahattin Vurucu', Bilent Unay', Hande Caglayan? Ridvan Akin'
'Gllhane Askeri Tip Fakdiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

?Bogazici Universitesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik B&limdi, istanbul

Dravet Sendromu, yasamin ilk yilinda baslayan sik nébetlerle ve davranis bozukluklari ile karakterize nadir gorilen
bir epileptik ensefalopatidir. Sodyum kanali a1 (SCN1A) subunit gen muatasyonlari hastaliga sebep olmaktadir.
Bu yazida direncli nobetleri ve psikomotor geriligi olan ve mutasyon calismasi ile tanisi dogrulanan Dravet
Sendromu tanisi almis bir olgu sunulmustur. Hastanin SCN1A geni dizi analizinde Ekzon 9'da hastaliga neden
olabilecegi dusiiniilen G>T (c.1312) transversiyonuna rastlandi. Bu nukleotit degisikligi protein dizisinde 432.
amino asit olan alanin yerine serin amino asidinin yerlestirilmesine (p.Ala432Ser) sebep olmaktadir. Bu mutasyon
SCN1A veritabaninda bulunmamakta ve ilk defa rapor edilmektedir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, Dravet Sendromu, SCNTA mutasyonu

P-018
Agir Metilentetrahidrafolat Rediiktaz (MTHFR) Eksikligi'ne Yol
Acan Yeni Bir MTHFR Mutasyonu: Olgu Sunumu

Mutluay Arslan’, Sebahattin Vurucu', Halil ibrahim Aydin?, Biilent Unay', Ridvan Akin'
'Gllhane Askeri Tip Fakdiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara
Turgut Ozal Universitesi, Cocuk Metabolizmasi B6liimii, Ankara

Agir Metilentetrahidrafolat Redliktaz (MTHFR) Eksikligi, plazma homosistein dlizeyinde artmaya yol acan,
otozomal resesif gecisli bir folat metabolizma bozuklugudur. Gelisme geriligi nedeni ile 6zel egitim almakta olan
12 yasindaki erkek hasta ¢ hafta dnce baslayan yliriime, konusma bozuklugu, halusinasyon gérme ve hafiza kaybi
yakinmalari ile bagvurdu. Artmis plazma homosistein duiizeyi, diisik-normal plazma metionin duzeyi, serebral
ve serebellar atrofi saptanan hastada MTHFR geni dizi analizinde homozigot p. F564V (c.1690T>G) muatsyonu
saptandi. Agir MTHFR eksikligi tanisiyle betain ve vitamin replasmani uygulanan hastanin klinik ve laboratuvar
bulgularinda belirgin diizelme oldu. Altta yatan norolojik bozuklugu olan ¢ocuklarda akut/subakut bozulmada
Agir MTHFR eksikligi de ayirici tanida yer almalidir.

Anahtar Kelimeler: Agir Metilentetrahidrafolat Reduktaz (MTHFR) Eksikligi, cocuk, mutasyon
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P-019

Ani Gérme Kaybi Gelisen idiyopatik intrakraniyal
Hipertansiyonu Olan Bir Cocuk Hastada Steroid Tedavisi: Olgu
Sunumu

Mutluay Arslan’, Adem Kocak?, Sebahattin Vurucu', Biillent Unay', Fatih Mehmet Mutlu?, Ridvan Akin'
'GUlhane Askeri Tip Fakdiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

2Gulhane Askeri Tip Fakultesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Anabilim Dali, Ankara

3Gulhane Askeri Tip Fakiltesi, Goz Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

Bu yazida idiyopatik intrakraniyal hipertansiyonu olan ve asetozolamid tedavisi almaktayken ani gérme kaybi
gelisen bir cocuk hasta sunulmustur. Hastaya oral asetozolamid tedavisinin yaninda lg giin sire ile intraven6z
metil pednizolon tedavisi (30mg/kg/gliin dozunda) verildi. Steroid tedavisi ile hastanin gérmesi tamamen
diizeldi. idiyopatik intrakraniyal hipertansiyonu olan cocuklarda gérme kaybi nadirdir ancak hizli bir sekilde
gelisebilmektedir. Ani gérme kaybi gelisen idiyopatik intrakranial hipertansiyonu olan ¢ocuk hastalarda, yliksek
doz intravenoz kortikosteroid tedavisi gérmenin diizelmesi agisindan yararl olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, idiyopatik intrakraniyal hipertansiyon, steroid

P-020
Cocukluk Caginin Ender Kronik ilerleyici Lokoensefalopatisi:
Ovariolokodistrofili Bir Olgu Sunumu

Mutluay Arslan', Erkan Sari?, Ediz Yesilkaya?, Sebahattin Vurucu', Biillent Unay', Murat Kocaoglu?
'GUllhane Askeri Tip Fakdiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

2Gulhane Askeri Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara

3Gulhane Askeri Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Ankara

‘Vanishing White Matter’ hastaligi (VWM), cocukluk caginin en yaygin kalitimsal I6koensefalopatilerinden biri olup
klinikbulgularicokdegiskenlikgostermektedir.HastalikokaryotiktranslasyonbaslaticifaktorelF2B'ninaltlinitelerini
kodlayan genlerdeki mutasyonlar sonucu olusmaktadir. Enfeksiyonlar, minér kafa travmasi, akut korku gibi stres
faktorleri VWM hastaliginda nérolojik bozulmayi hizlandirabilmektedir. Serebral manyetik rezonans gériintiileme
(MRG) ve MR spektroskopi (MRS) bulgulari tanisaldir. Hastalikta beyin tutulumunun yaninda g6z, karaciger, over
tutulumu da olabilmektedir. Lokodistrofi ve over yetmezliginin birlikte bulundugu, ‘ovarioldkodistrofi’ olarak da
tanimlanan ve nadir goriilen bir VWM formu da bildirilmistir. Bu yazida ovarioldkodistrofi tanisi almis 16 yasindaki
bir kiz hastanin klinik ve laboratuvar bulgulari sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, I6koensefalopati, ovariolokodistrofi
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P-021
Hirayama Hastaligi: Olgu Sunumu

Mutluay Arslan', Ahmet Bolat?, Sebahattin Vurucu', Biilent Unay', Murat Kocaoglu?, Zeki Odabasi*
'Gulhane Askeri Tip Fakiiltesi, Cocuk Noérolojisi Bilim Dali, Ankara

Gilhane Askeri Tip Fakltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

3Gullhane Askeri Tip Fakltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Ankara

“Gulhane Askeri Tip Fakiiltesi, Noroloji Anabilim Dali, Ankara

Hirayama hastaligi, benign bir alt motor néron hastaligi olup geng erkeklerde daha sik goriilmektedir. Distal
st ekstremitelerde gligsuizliik ve kas atrofisi ile karakterizedir. Bu yazida sol el ve kolda 1,5 yildir devam eden
glicstizlik ve kuvvet kaybi yakinmasi olan 15 yasindaki bir erkek hasta sunulmustur. Duyu kusuru olmayan
hastanin elektromiyografi tetkikinde saptanan bilateral C8-T1 myotomlu kaslarda aktif denervasyon bulgulari
fokal 6n boynuz tutulumuyla uyumlu olarak degerlendirilmistir. Servikal manyetik rezonans gorintiileme
bulgulari ile Hirayama hastaligi tanisi dogrulanmistir. Erken tani ve tedavi hastaligin ilerlemesinin durdurulmasi
icin 6nem arz ettiginden radyologlar ve klinisyenler tarafindan hastalik erkenden fark edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: alt motor ndron, ¢ocuk, elektromiyografi, Hirayama hastaligi

P-022
Takipli Wilson Hastalarimizin Degerlendirilmesi

Seyda Besen', Faruk incecik, Mihriban Ozlem Hergiiner', Mehmet Agin?, Eser Aynacr', Sakir Altunbasak’
'Cukurova Universitesi, Cocuk Néroloji Ana Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi, Cocuk Hepatoloji ve Gastroenteroloji Ana Bilim Dali, Adana

AMAC: Wilson Hastaligi(WH) ATP7B gen mutasyonundan kaynaklanan otozomal resesif gegis gosteren herediter
bir bakir metabolizma hastaligidir. Hastalik 30.000'de 1 gorulir. Dokularda bakir birikimi ile karakterize olan
hastalik baglica karaciger, merkezi sinir sistemi ve korneayi etkiler. Klinigimizde takipli WH’larinin demografik
Ozelliklerini, klinik ve radyolojik bulgularini, tedaviye cevaplarini inceleyerek genel literatlrle karsilastirdik.
YONTEM: Klinigimizde 2005-2013 yillari arasinda WH tanisi ile takipli 15 hastanin dosyalari retrospektif
olarak degerlendirildi.

BULGULAR: Klinigimizde WH tanisi ile takipli 15 hasta vardi. Hastalarin %53,3'G erkek, ortalama yas 12,5
idi. Hastalarin %66,7'sinde hepatolojik semptomlar, %40'inda noérolojik semptomlar ve %26,7'sinde Kayser-
Fleischer halkasi mevcuttu. Norolojik bulgular olan hastalarda en sik karsilasilan semptomlar %66,7 ile ataksi,
tremor, konusma bozuklugu idi. Hastalarin %33,4’linde dizartri saptandi. %16.7 ile en az saptanan semptomlar
ise davranis bozuklugu, sialore ve nobetti. 24 saatlik idrar bakir ortalama degeri 238,5 pgr/dl, seruloplazmin
ortanca degeri 6,1 mg/dl idi. Norolojik bulgusu olanlarin %66,7'sinde radyolojik bulgular vardi. %66,7
hastaya penisilamin, %33,3 hastaya trientin baslandi. Ayrica tim hastalara ¢inko tedavisi de verildi. N6rolojik
bulgusu olanlarin %66,7'sine trientin baslandi. Norolojik bulgusu olan grupta tedavinin 1. yilinin sonunda
norolojik semptomlarda trientin alanlarda %75’sinde, penisilamin alanlarda %50'sinde dizelme saptandi.
Cikarimlar: WH tedavisinde bakir selatorleri olan penisilamin ve trientin kullanilmaktadir. Biz ¢alismamizda
hastalarin takibinde trientinin nérolojik bulgulari iyilestirmede daha etkili oldugunu goérdiik. Ayrica calismamizda
norolojik semptomlari olan hastalarda en sik bulgulari tremor ve ataksi olarak saptadik. Bu bulgu diger literattir
bilgileri ile uyumlu idi.

Anahtar Kelimeler: Wilson Hastalig, tremor, ataksi, trientin, penisilamin
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P-023
Multiple Kavernoz Hemanjiomlu Bir Olgu

Ayse Tosun', Siar Dursun’, Pinar Hepduman?, Yasemin Durum?

'Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Néroloji Bilim Dali AYDIN
2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglhgi ve Hastaliklar Anabilim Dali

3Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Dali AYDIN

Merkezi sinir sistemi vaskiler malformasyonlarinin %20sini olusturan kavernéz malformasyonlarin %25'i cocukluk
yas grubunda ortaya ¢ikar.Vakalarin %20'si ailesel gecis gosterir.Bu vakalar multiple olma 6zelligi tasir.Biz burada
sporadik gecisli multipl kavernéz hemanjiomlu olguyu literatiirde nadir goriilmesi nedeni ile sunmak istedik.
OLGU: 17 yas kiz hasta sol periferik fasial paralizi, bas agrisi, bulanti yakinmasi ile basvurdugu dis merkezde cekilen
beyin BT'de intrakranial kanama saptanmasi nedeni ile tarafimiza yonlendirildi.Kabullinde belirgin bas donmesi,
sol periferik fasial paralizi (motor, duyusal, parasempatik etkilenme), sol 5.sinirde duyusal etkilenmeye ve sol 9.sinir
etkilenmesine bagl solda yumusak damak paralizi mevcuttu.Romberg pozitif saptandi.Olguda bu bulgularla kitle
icine kanama, Serebrovaskiiler olay, AVM distnuldi. Rutin laboratuvar tetkikleri ve vital bulgulari normal olan
hastaya Kranial ve Spinal MRG ile Kranial MR Anjiografi ve Venografi ¢cekildi. Aksiyel T2 GR-EKO (Resim 1), T1 (Resim
2),T2 (Resim 3) goriintiiler degerlendirildiginde kortikal-subkortikal bileskede 0.5 ile 2 cm ¢apinda kanamamis ¢ok
saylda Kavernom lehine goriint ile beyin sapi pons diizeyinde ve sag temporal arka bolgede kanama odaklari
mevcuttu. Anjiografi ve venografi normal saptandi. Spinal MRG normaldi. Anne, baba, dayi ve amcada yapilan
beyin MRG normal saptandidi icin sporadik olarak degerlendirildi. Semptomlara yonelik palyatif tedavi verildi.
Hastanemiz ve dis merkezde Beyin cerrahisi ile konsiilte edildi. Cerrahiye uygun olmadigi ve Gama Knife ile
tedavi edilemeyecegi bildirildi. izlemde sol periferik motor paralizide kismen diizelme ile birlikte diger bulgulari
diizeldi. intrakranial basin¢ artisi yapabilecek durumlar anlatildi, semptom progresyonu acisindan izleme alind.
SONUC: Serebral kavern6z hemanjiomlar vaskiler yapilarin nadir goriilen malformasyonlarindandir. Sporadik
formda lezyonlar genellikle tek iken, lezyonlarin multipl olmasi daha ¢ok familyal tipte rastlanilan bir durumdur.
Semptomatik hastalar basagrisi, epileptik ndbet, fokal nérolojik defisit, hemoraji veya bunlarin kombinasyonu
ile hastaneye basvururlar. Bizim olgumuz multiple supratentoryal lezyonlarin yani sira infratentoryal tutulumun
da birlikte gorilmesi ve multiple kavernom olmasina ragmen herediter gecisli olmamasi nedeniyle literatiirdeki
sunumlardan farklilik gésterdigi icin sunuldu.

Anahtar Kelimeler: multiple kavern6z hemanjiom, sporadik gecis

P-024
Karsilastirmali Genomik Hybridize (Array CGH) Analizi ile
Koolen De Vries Sendromu Tanisi Konulan iki Olgu

Tiilin Savas', ilknur Erol', Semra Saygr', Murat Derbent?, Feride iffet Sahin?

'Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Pediatrik Néroloji Bilim Dali
2Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Genetik Bilim Dali

3Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

GIRIS: Koolen de vries sendromu mental motor gecikme, hipotoni, epilepsi, dismorfik bulgular ( yiiksek genis alin,
beleferofimozis, yukari-cekik palpebral fissirler, epikantus, bulboz burun ve belirgin kulaklar) ile birlikte bobrek
ve kalp anomalilerinin eslik ettigi 17'inci kromozomda mikrodelesyonun neden oldugu bir genetik sendromdur.
Disformik, mental motor geriligi ve epilepsisi olan olgularin ancak kigcik bir kisminda molekiler
sitogenetik ve FISH (Fluorescence In Situ Hybridisation) ile etyoloji aydinlatiimaktadir. Son vyillarda array
comparative genomic hybridization (array CGH) analizi idiyopatik olgularin tanisinin konulmasinda devrim
yaratmistir. Bu yazida array CGH ile tanisi konulan iki Koolen de vries sendromu olgusu sunulmustur.
OLGU1: 12 yasinda erkek hastaya, mental gerilik, disformik bulgular ve epilepsi etyolojisi, goriintiileme
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yontemleri ve metabolik olarak ayrintili arastirildiktan sonra molekiiler sitogenetik ve FiSH analizleri sonrasi
etyolojisi aydinlatiimadan izlenmekte iken; array CGH analizi ile 17921.132de KANSL1 proteini kodlayan
gende kopya kaybi saptanarak Koolen de-Vries tanisi konuldu ve aileye genetik danismanlik verildi. (Figur 1)
OLGU2: Alti yasinda kiz hastaya orta-agir mental gerilik, disformik bulgular ve pulmoner stenoz nedeni ile
gériintiileme yéntemleri ve metabolik olarak ayrintili arastirildiktan sonra molekiiler sitogenetik ve FiSH analizleri
sonrasi etyolojisi aydinlatilmadan izlenmekte iken; array CGH analizi ile 17921.132de KANSL1 proteini kodlayan
gende koyba kaybi saptanarak Koolen de-Vries tanisi konuldu ve aileye genetik danismanlk verildi. (Figur 2)
SONUG: Tanialmadan izlenen dismorfik, epileptik ve mental geriligi olan hastalarda array CGH analizi yapilmasinin
tani sikligini artiracagr ve genetik danisma verilmesini saglayacagini diistintiyoruz. Bilgilerimiz dahilinde bu
olgular lGlkemizden bildirilen Koolen de Vries sendromlu ilk iki olgudur.

Anahtar Kelimeler: Koolen de Vries sendromu, Karsilastirmali Genomik Hybridize (Array CGH)

P-025
Pediatrik Bir Olguda Kitle Etkisi Yaratan Hemiserebellit

Birce Dilge Taskin', Zeynep Selen Karalok', Alev Guiven', Tiilin Hakan Demirkan?, Tiilin Revide Sayli?, Cahide Yilmaz'
'Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji E.A.H, Néroloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklart Hematoloji Onkoloji E.A.H, Radyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

3Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Hematoloji Onkoloji E.A.H, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

Akut serebellit, cocuklarda serebellar disfonksiyonun en 6nemli nedenlerinden biridir. Etyolojisinde genellikle
viral ya da otoimmiin nedenler bulunmaktadir. Akut kitle etkisi yaratan hemiserebellit ise nadir gorilen,
MR goriintulerinde unilateral intrakranial timoru taklit eden bir durumdur. Benign seyirli bu duruma yanlis
tani koyulmamasi ve cerrahi mudahaleden kaginilmasi ¢ok 6nemlidir. Hastalar, bas agrisindan ataksik
yurliylise kadar bircok semptomla basvurabilmektedir. MR goruntllerinde kitle olmaksizin tek tarafli T1
kesitlerde hipointens, T2 kesitlerde ise hiperintens diffiiz serebellar sinyal artisina rastlanmaktadir. Spesifik
bir tedavisi bulunmamakla beraber hastalarin bir kismina antiviral tedavi, steroid ve mannitol verilmektedir.
Oncesinde saglikli 6 yasinda kiz hasta, yogun bas agrisi ve dengesiz yiiriime sikayetiyle poliklinigimize basvurdu.
Vital bulgulari stabil, diger sistem muayeneleri dodal olan hastanin norolojik muayenesinde; solda daha belirgin
olmak Uzere dismetri, disdiadokinezi, ataksik ylriiyls ve romberg pozitifligi mevcuttu. Kranial MR ve difizyon MR
goruntiilemesi; posterior fossada sol serebellumu biiyiik oranda kaplayan, T1A serilerde hipointens, T2A serilerde
hiperintens, kontrasth serilerde kontrastlanma gosteren sinyal degisiklikleri izlenmistir. Solda daha belirgin,
Ozellikle periferik kesimlerde difflizyon kisitlanmasina benzer goriiniimler dikkati cekmistir. Ayirici tanida subakut
serebellar enfarkt? displastik serebellar gangliositoma?, diffliz gliom?, serebellit?, graniilomatoz hastaliklar?
acisindan degerlendirilmesi 6nerilir seklinde raporlandi. MR anjiyografisi normal olan hastanin MR spektroskopisi
ise; oncelikle serebellit diisiinlilmektedir ancak malign silire¢ ekarte edilememistir seklinde raporlandi. Beyin
cerrahisine danisilan hastada primer olarak serebellit distnuldi. Maligniteyi ekarte etmek amacliabdominal USG,
PA akciger grafisi, NSE, AFP, 24 saatlik idrarda VMA gonderildi, normal olarak saptandi. BOS sitolojisi ve BOS viral
paneli normaldi. Hasta yakin aralarla kontrole gelmek ve kranial MR tetkiki ile takip edilmek tizere taburcu edildi.
Kitle etkisi yaratan hemiserebellit olduk¢a nadir goriilmektedir. Biz bu vaka ile, akut serebellar semptomlarla
gelen ve MR goérintilerinde unilateral serebellar tiimori taklit eden bulgulari olan bir hastada kitle etkisi yaratan
hemiserebelliti aklimiza getirmemiz ve gereksiz cerrahi girisimden kagcinmamiz gerektigini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Manyetik Rezonans Gorlintiileme, Serebellar Ataksi, Serebellar Tumor, Serebellit
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P-026
‘Dropped Head’ Konjenital Muskuler Distrofi

Pakize Karaoglu', Ayse ipek Polat', Miige Ayanoglu', Ulug Yis', Sebahattin Cirak?, Semra Ayse Hiz'
'Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir
2Center for Genetic Medicine, Children’s National Medical Center, NW, Washington, DC, USA

GIRiS: Konjenital muskiiler distrofiler hipotoni, giicsiizliik ve degisen derecelerde kontraktiirler ile
karakterize heterojen bir hastalik grubudur. Burada nadir gorilmesi sebebiyle 6zellikle boyun kaslarinda
zayifik ile seyreden ‘dropped head’ konjenital muskuler distrofi tanisi alan bir olgu sunulmustur.
OLGU: Yirmibir aylik erkek olgu dogumdan itibaren basini tutamama nedeniyle poliklinigimize basvurdu.
Zamaninda, 3000 g, sorunsuz olarak dogan olgu bir yas civarinda ylriimeye baslamis, dil ve kisisel sosyal
alanlardaki gelisimi normal seyretmisti. Anne ve baba arasinda 2. derece kuzen akrabaligi vardi. Ailede kas
hastaligi 6ykiisu yoktu. Fizik incelemede viicut agirhd 10.5 kg (3-10p), boy: 86 cm (50-75p) bas cevresi:
46.5 cm (10-25p) idi. Dil ve kisisel-sosyal gelisimi normaldi. Basini tutamiyordu. Servikal kaslarda atrofik
goriiniim, torakolomber hiperlordoz mevcuttu. Desteksiz oturabiliyor ve yiriyebiliyordu, yiriylsi
miyopatik paterndeydi. Derin tendon refleksleri alinamadi. (Figir 1,2,3) Bu yakinma ile ilk basvurdugu
merkezde yapilan tetkiklerinde serum kreatin kinaz (CK) duzeyi ylksek (870 U/L), elektromiyografi normal,
ekokardiyografi normal, boyun ultrasonografide her iki sternokleidomastoid kasinda atrofi, beyin manyetik
rezonans goriintiilemede (MRG) bilateral posterior beyaz cevherde T2 sinyal artisi saptanmisti. (Figtr 4,5)
Tekrarlanan CK diizeyleri yuksekti (960/1214 U/L). Erken yasta ortaya ¢ikan servikal kaslarda gligsiizliik, basini
tutamama, CK yiksekligi nedeniyle olguda Lamin A/C mutasyonu (LMNA) ile iliskili konjenital muskuler distrofi
olabilecegi distinildi. Kas biyopsisinde distrofik degisiklikler saptandi, immunohistokimyasal degerlendirme
normaldi. (Figir 6) Lamin A/C geninde yeni bir mutasyon (c.9193del,p.Glu31del. mutasyonu) saptandi.
CIKARIMLAR: Sonucolarak servikal kaslarda atrofik goriiniim, bas diisiikligi ve CKyiiksekligiile basvuran olgularda
‘dropped head’ konjenital muskuler distrofi distiniilmeli ve Lamin A/C genine yonelik inceleme planlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: dropped head konjenital muskuler distrofi, LMNA iliskili konjenital muskuler distrofi

P-027
Selenoprotein N1 iliskili Miyopati Ve Riboflavin Tedavisi

Pakize Karaoglu', Ayse ipek Polat', Miige Ayanoglu', Ulug Yis', Sebahattin Cirak?, Semra Ayse Hiz'
'Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir
2Center for Genetic Medicine, Children’s National Medical Center, NW, Washington, DC, USA

GIRIS: Selenoprotein N1 (SEPN1) iliskili miyopati selenoprotein genindeki mutasyon sonucu olusur. Aksiyel kas
glicsizligu, normal veya hafif artmis serum kreatin kinaz (CK) diizeyi, rijid omurilik, skolyoz ve solunum yetmezligi
ile karakterizedir. Burada SEPNT1 iliskili miyopati tanisi alan ve ribofilavinden fayda goéren iki olgu sunulmustur.
OLGU: Olgu 1; 14 yasinda kizolgunun 6 yasinda sirtta egriligi baslamis, 10 yasinda nefes almada glcliik ve halsizlik
ortaya ¢ikmis, gecirdigi bir solunum yolu enfeksiyonu sirasinda ventilatérden ayrilamamis ve trakeotomi acgilmisti.
Olgu 2; Olgu 1'in kiz kardesi, 13 yasindaki olgunun 9 yasinda sirtta egriligi baslamis, 10 yasinda cabuk yorulma ve
halsizlik ortaya ¢ikmis, 11 yasinda solunum sikintisi gelismis, ventilatérden ayrilamamis ve trakeotomi aciimisti.
Ozgecmislerinde  dnemli  bir 6zellik yoktu. Anne ve baba arasinda uzaktan akrabalk vard.
Olgu 1in fizik incelemesinde vicut agirhgr: 36 kg (3-10 kg), boy: 1375 cm (<3p -2.90 SDS) idi.
Trakeotomiliydi, sag g6z kapadi pitotikti (dodustan beri oldugu, gin icerisinde artmadigi o6grenildi),
kas gucl proksimalde 3/5, distalde 4/5'ti. Derin tendon refleksleri (DTR) alinamadi. Dirsek ve ayak
bilegi eklemlerinde kontraktiir ve skolyoz saptandi. Olgu 2'nin fizik incelemesinde vicut agirhig; 29
kg (<3p; 1.76 SDS), boy:134cm (<3p;-2.33 SDS) idi. Trakeotomiliydi. Kas glicii proksimalde 4/5, distalde
5/5'ti. DTR alinamadi. Dirsek ve ayak bilegi eklemlerinde kontraktiir ve skolyoz saptandi. (Figir 1,2,3)
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Olgu 1de daha ©6nce anormal TANDEM sonuglan ile riboflavine yanith  ¢oklu  acil
koA  dehidrogenaz  eksikligi disinilmis  ve her ki olguya riboflavin baslanmisti.
Skolyoz ve solunum yetmezIligi, normal CK diizeyi ve elektromiyografide primer kas lifi tutulumu olan
olgularda SEPN1 iligkili miyopati distnildi. SEPN1 geninde homozigot mutasyon saptandi. Selenoproteinin
antioksidan olmasi nedeniyle riboflavin tedavisine devam edildi. iki olgu da bu tedaviden fayda gérdii.
CIKARIMLAR: Sonug olarak motor gelisim basamaklarinda gerilik, skolyoz ve solunum yetmezIigi vakalarinda
SEPNT1 ile iliskili myopati diisiintilmelidir. Selenoprotein bir antioksidan oldugundan bu hastalar riboflavin gibi
antioksidan tedavilerden fayda gorebilir.

Anahtar Kelimeler: riboflavin, selenoprotein N1 iliskili miyopati

P-028
Degisik Klinik Tablolarla Gelen Hasimoto Ensefaliti Olgu
Sunumlarni

Muhammet Giiltekin Kutluk', Omer Bektas?, Pelin Demirkaynak Albayrak’, Serap Tiras Teber', Giilhis Deda
'Ankara Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklart Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi

Hasimoto ensefalopatisi (HE), nadir goriilen, yilksek tiroid otoantikor seviyeleri ile iliskili, otoimmin
etiyolojiye bagl oldugu dusinilen klinik bir tablodur. Bu yazida klinigimizde tani alan epilepsi,
motor, bilissel etkilenme ve psikiyatrik belirtilerle seyreden ¢ HE'li olguyu sunmak istedik.
Klinigimizde tani alan 3 hastanin hepsi 12 yasindan buyik olup, ikisi konvulzif status epileptikus (SE) tablosu
ile basvururken, diger hasta unutkanhk, kisilik degdisiklikleri, yirtyls bozuklugu ve yutma disfonksiyonu
ile basvurdu. Hastalarin timinde semptomlar baslamadan kisilik degisiklikleri mevcut olup yapilan,
rutin tetkikler, enfeksiyoz etkenler, toksik analizler ve anti GAD, anti NMDA, VGKC, HU- Ma2, CV2/CRMP5
antikorlar normalken, anti TPO ve anti TG duzeyleri belirgin ylksek saptandi. Nébetle gelen hastalardan
birinde IVIG, antiepileptik ve steroide ragmen semptomlar devam ettigi icin 10 defa plazmaferez yapilarak
ndbetler kontrol altina alinabildi. Diger hastalarda ise IVIG ve steroid tedavisiyle yanit alindi. izlemde
plazmaferez yapilan hasta coklu antiepileptik ile nobeti kontrol altinda tutulurken, nébetle gelen diger
hastanin antiepileptik ihtiyaci olmadi. Uciincii hastanin yutma fonksiyonu, konusma bozuklugu normale
gelirken, yuriyls bozuklugu bilyik oranda duzeldi. Halen hastanin klinik izlemi devam etmektedir.
HE’ de klinik semptom ve progresyon degiskendir. Hastalarimizin her ¢l de ¢ok farkh kliniklerle seyretmislerdir
ve tedaviye cevaplar da farkl olmustur. ilk hastamiz steroide yanit vermemis, cok yogun immunmodulator ve
antiepileptik tedaviye ragmen giinlerce SE’da kalmistir. Diger hastamiz ise subakut ensefalopati, yutma, konusma
bozuklugu gibi psédobulber palsi benzeri klinik tablo ile basvurmustu. Biz de bu farkli semptomatoloji ve tedavi
direnci olan hastalarimizi ve sonuglarini sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: Hasimoto Ensefaliti; Steroid; Direncli Epilepsi
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P-029
Erken Baslangich Sanfilippo B Sendromlu Bir Olgu

Ayse Tosun', Siar Dursun’, Pinar Hepduman?, Dervis Gokdogan?
'Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Néroloji Bilim Dali AYDIN

2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglhgi ve Hastaliklar Anabilim Dali

Sanfilippo B sendromu, heparan silfat yikiminda yer alan 1721 kromozomda kodlanan alfa-N-
asetilglukozaminidaz eksikligi sonucu olusur. Tani plazmada Olclilen N-Asetilglukozaminidaz enzim eksikligi
ile konur. Sanfilippo B sendromunda diger mukopolisakkaridozlardan farkh olarak klinik bulgular daha yavas
ilerler. 6-10 yaslari arasinda MSS bulgulari belirgin hale gelir.Yasamin erken aylarinda adir biylime, gelisme
geriligi ve somatik bulgulari olan hasta, MPS Tip 3B icin atipik klinik baslangicinin olmasi nedeni ile sunuldu.
Vaka: 2 yasinda kiz hasta kilo alamamasi nedeniyle getirildi.1.derece kuzen evliligi sonucu, 36. gestasyon
haftasinda, C/S ile, 2370 gram dogdan olgunun 6zge¢misinden, perinatal hipoksi 6ykisu, birkag kez aspirasyon
pnoémonisi nedeniyle yatinldigi 6grenildi. Muayenesinde boy, kilo ve bas cevresi 3 persentilin altinda idi, kaba
ylz goriinimi, kubbe damak, ters V seklinde dudak, sig ve cansiz saclar, kisa boyun gibi dismorfik bulgular
vardi. Ust ve alt solunum yolu enfeksiyon bulgulari ve hepatosplenomegalisi mevcuttu (Resim1). Nérolojik
muayenesinde hafif hipotoni disinda disinda 6zellik yoktu.Gelisim basamaklari yasina gore geriydi. Olgunun,
3.5 yasindaki kiz kardesinin de, muayenesinde benzer bulgulari tasidigi gorildi (Resim 2). Laboratuvarda
hafif demir eksikligi anemisi ve transaminaz yiksekligi, batin USG'de hepatosplenomegali, ekokardiyografide;
biventrikiler hafif konsantrik hipertrofi, mitral ve aortik kapakta kalinlik artisi saptandi. Kemik grafileri
normaldi. Dismorfik ylz bulgulari,biyiime gelisme geriligi, hipotonisi, hepatosplenomegalisi nedeniyle
mukopolisakkaridoz diistiniilen olguda ve kiz kardesinde bakilan idrar rneklerinde heparan siilfat ve kondroitin
sulfat yuksekligi (total GAGs88.6 mg/mmol kreatinin(N:<25)), plazma 6rneklerinde AlfaN-asetilglukozaminidaz
enzim eksikligi (=0.0Tumol/I/h (N:10-45) saptanmasi nedeni ile iki kardese Sanfilippo B tanisi konuldu.
TARTISMA: MPS Tip 3B temel olarak santral sinir sistemini etkilemekle birlikte hafif somatik bozuklukluklara da
neden olur. ilk klinik belirtiler genellikle hayatin ikinci yilinda davranis problemleri, uyku bozukluklari, konusma
bozuklugu seklinde ortaya cikar. Somatik tutulum ¢ok az oldugu icin hastalarin tani alma yasi gecikir. Olguda
tani aninda somatik bulgularinin belirgin olmasi, agir motor ve mental geriligin olmasi Sanfilippo B icin beklenen
baslangi¢ klinik bulgulari olmadigindan sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: sanfilippo B erken baslangi¢

P-030
Atipik Klinik ve Kraniyal MRG Tutulum Paterni Olan Bir X'e Bagl
Adrenolokodistrofi Olgusu

Ayse Tosun', Siar Dursun', Tolga Uniivar?, Dervis Gokdogan?, ilker Giliney*

'Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Néroloji Bilim Dali AYDIN
2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglhigi ve Hastaliklar Anabilim Dali Cocuk Endokrin Bilim Dali AYDIN
3Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali AYDIN

*Adnan Menderes Universitesi Tibbi Genetik Anabilim Dali AYDIN

X'e bagh adrenolokodistrofi, ABCD 1 gen mutasyonu sonucu ¢ok uzun zincirli yag asitlerinin (VLCFA) beyin,
adrenal bez ve medulla spinaliste birikmesine bagl, farkl klinik bulgularla ortaya cikan bir hastaliktir. Bu calismada
atipik klinikle basvuran ve kraniyal MRG'de atipik baslangi¢li tutulum paterni olan bir X-ALD olgusu sunulmustur.
Vaka : 7 yasinda erkek hasta, bas agrisi ve kusma ile basvurdu. Oykiisiinden, 8 ay énce atesli nébet sonrasi
dis merkezde norometabolik hastalik, klinik ve MRG bulgulariyla gecirilmis akut dissemine ensefalomiyelit
(ADEM) tanilaniyla izlendigi, nérometabolik tarama tetkiklerinin normal bulunmasi ve nérolojik muayenesinde
patoloji saptanmamasi nedeniyle tedavi dnerilmedigi 6grenildi (Resim 1). ilk 5 ay énce klinigimize basvuran

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI

153



154

POSTER BILDIRILER

olguda sol hemiparezi, biling degisikligi saptandi. Kraniyal MRG bulgulari ve BOS proteinin artmis (85 mg/dl)
olmasi ile tekrarlayan ADEM disintlen olguya steroid tedavisi baslandi ve izlemde bulgulari kismen gerileyen
olgu takibe alindi (Resim 2). Soygecmisinde 1.derece kuzen evliligi disinda Ozellik yoktu. Muayenesinde
sol hemiparezi, sol santral fasial paralizi, trunkal ataksi, ciltte jeneralize koyulasma,kognitif fonksiyonlarda
kayip mevcuttu. Kraniyal MRG'de, pons ve mezensefelonun saginda, kapsiila interna-eksterna, korpus
kallozum, bilateral peritrigonal alan, sag frontal horn,sag temporal subkortikal beyaz cevherde,T2-FLAIR
hiperintensite mevcuttu. Postkontrast serilerde korpus kallozum posteriorunda kontrastlanma izlendi
(Resim 3). Laboratuvarinda, BOS proteini;130 mg/dl, serum kortizol 0,6 mg/dl (2.9-19.4) ve DHEAS 1.4 (24-
209), ACTH; 1600 pikogram/ml (<40) bulundu. VLCFA; C26:0 =2.29 micromol/L(<0.92) C24/C22=1.78(0.51-
1.19) C26/22=0.062 (0.006-0.14) saptandi. Genetik analizinde ABCD1 p.Arg617His mutasyonu saptandi.
TARTISMA: Loes ve arkadaslar serebral X-ALD tanili hastalarda kraniyal MRG de 5 farkli tutulum paterninini
tanimlamislardir. Cocuklarda X- ALD'nin klasik kraniyal MRG bulgular T2 ve FLAIR sekanslarinda posterior
periventrikiler beyaz cevherde ve korpus kallosumun spleniumda hiperintens sinyal patolojisidir (%66). Olgunun
baslangi¢ MRG bulgulari adolesan ve eriskinlerde gozlenen frontopontin, korpus kallozum, kortikospinal yollarin
tutulmasi nedeniyle atipik olarak degerlendirildi. Bu olgu, cocukluk caginda miyelin kaybiyla giden hastaliklarda
tutulum atipik dahi olsa X-ALD'nin de dislintlmesi gerektigini vurgulamak icin sunulmustur

Anahtar Kelimeler: atipik klinik X-ALD

P-031
Serebral Tutulum ile Birliktelik Gosteren Noromiyelitis Optika
Olgusu

Mijgan Arslan, Serdal Giingor, Betdl Kilig, Ayse Kartal
inénii Universitesi Cocuk Saghig Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi BSlimii

GIiRiS: Santral sinir sisteminin inflamatuar, demiyelinizan hastaliklarindan olan néromiyelitis optika
(NMO), optik sinir ve spinal kordu tutar. insidansi 1:100 000dir. Baslangicta multipl sklerozun (MS)
bir varyanti oldugu disinilen NMO’nun ayri bir hastalik olabilecegi uzun doénem tartisiimistir.
GUnimizde NMO klinik, gorintileme ve laboratuvar bulgulann ile  MSden ayrilmaktadir.
Biz farkh gorintileme bulgulan ile cocukluk caginda nadir goériilen NMO olgusunu sunduk.
OLGU: Oniki yasinda kiz hasta, bir haftadir giderek artan, bacaklarda gti¢siizlik ve yiriyememe yakinmasi ile
basvurdu. Oykisiinden 10 yasinda iken gérmede azalma yakinmasi ile dis merkeze basvurdugu ve MS tanisi ile
steroid tedavisi aldigi; 6 ay sonra tekrar yuriimede zorluk yakinmasi ile ayni merkezde uzun sireli steroid tedavisi
aldigi ve yakinmalarinin tam diizeldigi 6grenildi. Fizik muayenede sol gézde laterale kayma ile birlikte optik atrofi
saptandi, kas glicl bilateral alt ekstremitelerde distal ve proksimalde 2/5, DTR'leri alt ekstremitede hipoaktif,
plantar yanit iki tarafli ekstansor olarak saptandi. Diger muayeneleri normaldi. MRG'sinde periventrikiler beyaz
cevher yerlesimli, simetrik, kontrast tutan lezyonlar; servikal, torakal, lomber spinal kord icerisinde daginik fokal
lezyonlar ve ayrica optik norit saptandi. VEP incelemesinde solda ileti uzamisti. Beyin omurilik sivisinda oligoklonal
band negatif, Aquaporin 4 IgG pozitif saptandi. Hasta NMO tanisi aldi, prednizolon ve azatiyoprin tedavisi baslandi.
TARTISMA: Cocukuk c¢adinda nadir bir hastallk olan NMO, tekrarlayan transvers myelit,
optik norit ve MS ile karisabilmektedir. MS ile ayira tanisi  tedavi agisindan  6nemlidir.
MS  tedavisinde  yaygin  kullanilan  interferon  tedavisinin  NMO'da  etkisiz  oldugu ve
uzun sdreli  steroid ve immuinsipresif  tedavinin  relaps  sikhgini  azalttigi  bilinmektedir.
SONUG: NMO’yu MSden ayird etmek hastaligin gidisatini etkilemektedir. NMO'da serebral tutulum da
olabilmektedir. Spinal kord tutulumu ve optik noritin birlikte oldugu hastalarda tani kolaylasirken, bu
iki lokalizasyonun zamansal birliktelik gostermedidi hastalarda (¢ vertebradan uzun segment tutulumu
gorildiginde NMO antikoru bakilmaldir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, néromiyelitis optika, serebral tutulum

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI



POSTER BILDIRILER

P-032
Akcaagac Surubu idrar Hastaligi Ensefalopatisinde MR ve
Diflizyon MR Goriintiileri

Birce Dilge Taskin, Omer Bektas, Emine Akkuzu, Mehmet Giindiiz, Sevim Unal, Altan Giines, Cahide Yilmaz
Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara, Turkiye

Akcaagac surubu idrar hastaligi (MSUD), dalli zincirliamino asidler olan valin, 16sin ve izolsin metabolizmasindaki
genetikdefektsonucumeydanagelir.Dallizincirliaminoasidlerinbirikimiciddimetabolikasidoz,nérolojikkotilesme
veidrardakarakteristikakcaagag¢surubu(¢cemen,yanmisseker) kokusunanedenolur.Hastalargenellikle hayatlarinin
ilk haftasinda metabolik kriz ile bagvururlar. Kranial MR goériintilerinde; karakteristik diffiiz 6dem, serebellar beyaz
cevher, posterior beyin sapi, thalamus, serebral pedinkiiller, internal kapsultin posterior kollarive posterior sentrum
semiovalede yogun lokal ddem, difiizyon MR goriintiilerinde de ayni bélgelerde diflizyon kisithligi bulunmaktadir.
Biz de bu olgu ile MSUD ayirici tanisinda, MR ve diflizyon MR gorintiilerinin 6nemini vurgulamak istedik.
22 yasindaki annenin 3. gebeliginden 1. yasayan olarak normal spontan vajinal yolla 3500 gr term dogdan erkek
bebek postnatal 16. gliniinde basvurdugunda, genel durumu kétd, letarjik, moro, arama, yakalama, emme refleksi
yoktu.idrarinda cemen kokusu vardi. Kranial MR'i; beyin sapi, serebellar beyaz cevher, talamus, serebral pedinkiller,
globus pallidus, kortikospinal traktlarda, supratentoriyal beyaz cevherde édem ve difiizyon kisitlanmasi
mevcuttur, seklinde raporlandi.bulgular oncelikle akc¢aaga¢ surubu idrar hastaligi lehine degerlendirildi.
Kan aminoasitlerinde serum 16sin degeri 3045 mmol/L (N: 47-167) saptanan hastaya MSUD tanisi koyuldu.
MSUD hastalari erken tani ve tedavi ile minimal nérolojik defisit ile veya sekelsiz hayatlarina devam edebilirler.
Bu hastalarda yapilan 6nceki MR calismalarinda da diffiiz 6dem, serebellar beyaz cevher, posterior beyin sap,
serebral pedinkiiller, internal kapsuliin posterior kollari ve posterior centrum semiovaleyi kapsayan karakteristik
lokal 6dem (MSUD 6demi) ve difiizyon MR'da da diflizyon kisithhigi saptanmistir. Biz bu vaka ile emmede azalma,
letarji ve hatta akut ensefalopati bulgulariyla gelen yenidogan bir hastada ayirici tanida metabolik hastaligin
mutlaka distinilmesi gerekmektedir, sonrasinda da hizli bir MR ve difiizyon MR gorintileme ile santral sinir
sistemi tutulumunu gostererek, tanida bize yardimci olabilecek dnemli bir yontemdir.

Anahtar Kelimeler: Ak¢aagac surubu idrar hastaligi; Yenidogan; Kranial manyetik rezonans goriintiileme

P-033
Marcus Gunn Jaw Winking Sinkinezis: iki Konjenital Pitozis
Olgusu

Birce Dilge Taskin', Omer Bektas', Zeynep Kiibra Giircan?, Alkim Oden Akman?, Esra Dag Seker?, Alev Giiven', Aydan Degerliyurt', Cahide
Yilmaz'

'Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali Ankara, Turkiye
2Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatri ABD, Ankara

3Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, G6z Hastaliklari, Ankara

Marcus Gunn jaw winking sinkinezis (MGJWS), levator palpebrae superioris kasinin, trigeminal sinirin
cigneme kaslarini innerve eden motor dal tarafindan abberan olarak innerve edilmesi ile ortaya cikan bir
fenomendir. Konjenital pitozlu hastalar arasinda %4-6 oraninda saptanmaktadir. Genellikle tek tarafli ve
izole goriilmekle beraber literatiirde ¢ok az sayida bilateral ya da sistemik veya okiiler anomalilerin eslik
ettigi vakalar da bulunmaktadir. Biz de pitoz ile basvuran ve MGJWS tanisi alan iki vakayl sunmak istedik.
ilk vaka; 5 aylik kiz hasta, cocuk néroloji poliklinigine dogdugundan beri sag gézde bulunan pitoz ve emerken
sag goz kapaginin acilip kapanmasi sikayetiyle basvurdu. Prenatal, natal ve postnatal 6zelligi bulunmayan,
gelisim basamaklari normal, persentilleri yasitlariyla uyumlu olan hastanin fizik muayenesinde emme
sirasinda sag g6z kapaginda ortaya cikan ritmik hareketler disinda patolojik bulgu yoktu (video 1). ikinci vaka;

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI

155



156

POSTER BILDIRILER

5 yasinda erkek hasta, cocuk noéroloji poliklinigine dogumdan kisa siire sonra fark edilen ¢igneme sirasinda
ortaya cikan anormal géz kapagi hareketleriyle basvurdu. Ozgecmisinde 6zellik bulunmayan hastanin fizik
muayenesinde; ¢igneme sirasinda sag goz kapaginda ortaya ¢ikan asagi yukarn hareketler disinda patolojik
bulgu saptanmadi (video 2). iki vakanin da g6z muayeneleri, tam kan sayimi, rutin biyokimya tetkikleri, kranial
manyetik rezonans gériintiileri normal olarak bulundu. iki vakada da tedavi olarak operasyon diisiiniilmedi.
MGIJWS, cigneme, emme, gllimseme ve agiz hareketleri sirasinda ortaya cikan etyopatogenezi tam olarak
belli olmayan konjenital bir fenomendir. Jaw winking pitoz, yas ilerledikce diizelme egiliminde oldugundan
eriskinlerde goriilme olasihgi cok diistiktir. Genellikle sol tarafta goriilmekle beraber bizim vakalarimizin ikisinde
de sag tarafta goruldi. Biz konjenital pitozlu vakalarda az bilinen bir fenomen olan, ¢cigneme, emme ve agiz
hareketleriyle ortaya ¢ikan MGJWS'in ayirici tanida akla gelmesi gerektigini distinliyoruz.

Anahtar Kelimeler: Konjenital Pitozis; Sinkinezi; Cocuk

P-034
Fasiyo Skapulo Humeral Muskuler Distrofi: Olgu Sunumu

Zeynep Kibra Giircan', Omer Bektas?, Birce Dilge Tagkin, Alkim Oden Akman', Emre Sanrr', Aydan Degerliyurt?, Alev Giiven?,
Cahide Yilmaz?

'Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatri ABD, Ankara, Turkiye
2Ankara Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Ankara

Fasiyoskapulohumeral Distrofi (FSHD) fasyal, skapular, Ust kol, bacak ve kalca kaslarinin progresif gelisen
glicstizligu ile karakterize, genellikle otozomal dominant kalitim gdsteren genetik gecisli bir kas hastaligidir.
Kas gli¢cstizligli genellikle ilk olarak yiz kaslarinda baslar. Motor kayiplar yavas gelisir ve gligsuzlik, kas
atrofisi asimetriktir. Cogu hasta hayat boyu bagimsiz yasayabilir, ancak FSHD hastalarinin yaklasik %20 kadari
sonunda tekerlekli sandalyeye ihtiya¢ duyar. Biz g6giis deformitesi ile Gogls Hastaliklari Boliimiine basvuran
ve kas giigsuizligu fark edilip Noroloji Bolimii'ne yonlendirilen demonstratif bir FSHD'li hastayr sunmak istedik
14 yasinda kiz hasta gogus deformitesi nedeniyle Gogiis Hastaliklarn Poliklinigi'ne basvurmus ve kas gii¢siizliga
fark edilip Noroloji Bolimi'ne yonlendirilmis. Hasta ilk olarak 7 yasinda iken gllerken ylziindeki asimetri
farkedilmis, 11 yasilarinda ise kollarini kaldiramama sorunu yasamaya baslamis. Hastanin prenatal, natal ve
postnatal 6ykusiinde 6zellik yoktu ve ailesinde de kas gli¢csiizligu yasayan ya da noérolojik hastaligi olan birey
yoktu. Hastanin fizik muayenesinde fasyal asimetri, 6zellikle agiz cevresinde olan yiiz kaslarinda gligsuzluk,
kanat skapula, Ust ekstremite proksimal kaslarinda 3/5, distal kaslarinda 4/5, alt ekstremite kaslarinda da
4/5 kas gucu kaybr mevcuttu. Hastanin hemogram, biyokimya kanlari normaldi, CK dedgeri Ust sinirin iki kati
kadar yuksekti. Hastanin yapilan EMG’sinde myopati ile uyumlu bulgular mevcuttu. EEG'si normaldi. Daha
Once gorme ve isitme kaybi farketmeyen hastanin direkt oftalmoskopi ile yapilan géz muayenesi, BAER
incelemeleri normaldi. VEP latanslarin hafif uzama mevcuttu. Yapilan Ekokardiyografi, EKG ve 24 saatlik EKG
Holter sonucu normaldi. Yapilan WISC-R testi sonucunda hastanin orta diizeyde mental retarde oldugu gorildu.
FSHD'nin infaltil formu agir seyreder ve genellikle 15'na kadar ambulasyon kaybina neden oldugu icin tanisi erken
konur. Klasik formunda ise bizim hastamizda oldugu gibi kas gliclisuzligu dikkatli bir muayene ile saptanmazsa
tani gecikebilir. Biz 6zellikle g6giis deformitesi, konusma gucligli, mental retardasyon bulgulari gibi tipik kas
glicstizligu sikayeti ile gelmeyen hastalarda, ayirici tanida muskuler distrofilerin mutlaka akilda tutulmasi
gerektigini diisiintyoruz.

Anahtar Kelimeler: Muskuler distrofi; Cocuk; Mental retardasyon
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P-035
Megalensefalik Lokoensefalopati ile Subkortikal Kistler ve
Makrosefali: Olgu Sunumu

Omer Bektas', Birce Dilge Taskin', Zeynep Kiibra Giircan?, Alkim Oden Akman?, Aydan Degerliyurt', Alev Giiven', Cahide Yilmaz',
Ebru Petek Arhan?

'Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk N&roloji Bilim Dali Ankara, Turkiye
2Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatri ABD, Ankara

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

Van der Knaap hastali§i, cok ender gérilen bir megalensefalik |6koensefalopati formudur. infantil
donemde baslayan makrosefali en sik basvuru sekillerinden birisidir. Tipik klinik ve radyolojik
bulgularin  varliginda, MLC1 ve MLC2A mutasyonlarinin gosterilmesi tani  konulmaktadir. Bizde
makrosefali ile basvuran bir vakada tanimladigimiz bu nadir gorilen hastaigi sunmak istedik.
Akrabalik 6ykisi bulunmayan anne ve babanin, besinci cocugu olarak 4750 gr, normal dogum ile miadinda,
prenatal ve postnatal oykiisiinde 6zellik bulunmayana olgu bas cevresi blylkligli nedeniyle 1.5 yasinda
hastanemize basvurdu. Hastani bas tutmasi 4 ayda, desteksiz oturma 8 ayda, hala ylrliyemedigi ve konusamadigi
oykiisiinden ogrenildi. Fizik muayenesinde makrosefalisinin oldugu, destekle yiriyebildigi ve cevre ile ilgili
oldugu gozlendi. Hastanin MRG'sinde bazal ganglionlar ve talamus hari¢ tiim serebral beyaz cevherde T2A ve
FLAIR goriintiilerde intensite artisi ile birlikte sol frontoparyetal lobda ve verteks diizeyinde kistik degisiklikler
go6zlendi. Hastanin, idrar-kan aminoasitleri, tandem ms ve idrar organik asitleri normaldi. Van der Knaap hastaligi
disinulerek gonderilen gen analizinde MLC1 geninde IVS2+1G>(c.177+1G>T) homozigot mutasyonu saptandi.
Van der Knaap hastaliginda makrosefali dogum ve ilk aylarda da bulunmaktadir. Makrosefali ve sinirda mental ve
motor gelisme geriligi olan olgularda gortintiileme yapilarak tipik MRG bulgulariile tani rahatlikla konulmaktadir.
Ozellikle makrosefali ile basvuran cocuklarda Van der Knaap hastaligi mutlaka akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Megalensefali; Lokoensefalopati; Makrosefali

P-036
Primer Santral Sinir Sistemi Vaskiiliti: Olgu Sunum

Muhammet Giiltekin Kutluk, Pelin Demirkaynak Albayrak, Gokcen Oz Tuncer, Serap Tiras Teber, Giilhis Deda
Ankara Universitesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Ankara

Santral Sinir Sistemi (SSS) vaskiiliti; nadir gorilen ve inme, direncgli nébetler, ciddi bilissel bozukluk ve 6lime
yola acabilen yikici enflamatuar bir hastaliktir. Cocukluk caginda SSS vaskilitleri, SSS'de izole pirmer bir
hastalik olarak veya altta yatan hastaliga sekonder olarak ortaya cikabilir. Burada tekrarlayan iskemik ataklar
nedeniyle arastirdigimiz, progresif formda anjiografi pozitif SSS vaskdiliti tanisi alan hastayr sunmak istedik.
ilk olarak 8 ay dnce ani gelisen, Uic giin siiren sag hemiparezi klinigiyle dis merkezde takip edilen 4 yasindaki
kiz hastanin gériintiilemesinde sol orta serebral arter (MCA) ve inferior serebral arterlerde (iCA) iskemi
ve enfarkt saptanip enoksaparin tedavisi baslanmis. ilk ataktan sonraki iki ay siren iyilik hali sonrasi 6 ay
icinde 3 defa, 2-3 glin siiren sag ve sol hemiparezi sikayeti olmus. Klinigimize 10 glindiir devam eden sol
hemiparezi sikayetiyle basvurdu. Tani amach beyin manyetik rezonans (MR) ve anjiografi goriintiilemesi
yapildi. Sol parietal gri cevherde, sol periventrikiiler beyaz cevherde, sagda putamende, frontalde benzer
kronik enfarkt ve gliozis alanlari, her iki ICA kavernézal ve supraklinoid segmentlerde daralma ve diizensizlik
olup, sag MCA ‘da daha belirgin diizensiz incelme gorildi. Klinigi ve anjiyografi bulgulan ile SSS vaskiiliti
distnulip; sekonder nedenler klinik, hikaye ve laboratuar bulgularyla dislanarak primer SSS vaskulit
tanisi konuldu. Hastanin bulgularinin ilerleyici vasifta ve bilateral olmasi progresif formda anjiyografi
pozitif SSS vaskiilit tanisini disindirdi. Tedavi olarak steroid, siklofosfamid ve azathiopirin baslandi.
Akutiskemik atakla gelen hastada SSS vaskilliti etyolojide nadir gortilen ancak tani konmasi geciktiginde morbidite
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ve mortalitesi yliksek olan hastalik grubudur.Yeni kazanilmis norolojik defisiti olanlarda MR anjiografide spesifik
bulgularin gérilmesiyle veya gorilmeyen vakalarda histolojik incelemeyle tani konmaktadir. Altta yatan sistemik
hastaliklarin dislanmasiyla primer vaskdilit tanisi konurken bazi vakalarda atak bir defa olmakla birlikte, bizim
vakamizda oldugu gibi tekrarlayan ataklarla progresif vasifta olabilir. immunsupresif tedavi protokolii olan bu
hastalikta tedaviye erken baslanmasi 6nemli oldugundan ayirici tanida akilda tutulmasi gereken bir antitedir.

Anahtar Kelimeler: Vaskiilit; Anjiografi Pozitif; Enfarkt

P-037
Norofibromatozis ve Moya Moya Sendromu: Olgu Sunumu

Muhammet Giiltekin Kutluk, Pelin Demirkaynak Albayrak, Gokcen Oz Albayrak, Serap Tiras Teber, Giilhis Deda
Ankara Universitesi, Cocuk N&roloji Bilim Dali, Ankara

Moyamoya hastaligi iki tarafli internal karotid arterlerin distalinde, 6n ve orta serebral arterlerin proksimalinde
daralma, tikkanma ve bazalde anormal damar adiyla karakterizedir ve Norofibramatosis 1(NF1) birlikte
gorulebilir. Burada iskemik atak geciren bir hastada, NF1 ve Moyamoya sendromu birlikteligini sunmak istedik.
2,5 yasinda kiz hasta; ilk olarak 3 ay 6nce 4 giin suiren sol hemiparezi sikayetiyle basvurdugunda viicudundaki
yaygin hiperpigmente lekeler fark edilmis ve NF-1 siiphesi ile takibe alinmis. Klinigimize basvurusundan 1
hafta 6nce olan ve ayni gun icinde 3 defa tekrarlayan kekeleme ve yiizde segirme tarzinda sikayeti olmus. Bu
sikayetle gittigi dis merkezde beyin manyetik rezonans goérintilemesi (MRG) yapilmis, solda optik gliom,
hamartamat6z lezyonlara ek olarak sag frontoparietal boélgede kronik enfarkt gorilmesi Gzerine klinigimize
yonlendirilmis. Klinigimize basvurusunda vicuttaki cafe au lait lekelerinin sayl ve capi ve optik giomunun
varhgi ile NF1 tanisi kondu. Hikayesinde gecirilmis iskemik atak ve MRG'de kronik enfarkt bulgusu olan hastaya
kranial MR anjiografi cekildi ve sag ICA petréz segmentde fokal daralma, kavernézal, supraklinoid segmentlerde
sagda daha belirgin bilateral karotid arterlerde diizensizlik ve ciddi darlik saptanip, sag PCA segmentinin
belirgin inceldigi gorildi. Bu bulgularla Moyamoya tanisi konulup asetilsalsilik asit tedavisi baslandi. Ataklari
tekrarlamadigi icin ve klinik progresyon izlenmediginden simdilik anastamoz operasyonu distniilmedi.
Moyamoya hastaligi cocukluk déoneminde nadir gorilen bir serebrovaskiler olay nedenidir. Cocuklarda daha
cok gecici iskemik atak ve iskemik inmeye sebep olur. Moyamoya hastaliginin diger tibbi durumlarla birlikteligi
Moyamoya sendromu olarak adlandirilir. Burada NF1 ile olan birliktelik 6n plana ¢ikmaktadir. Bu ylizden NF1 tanili
hastalarda iskemik inme durumlarinda Moyamoya sendromu birlikteligi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Norofibromatozis; Moya Moya Sendromu; Cocuk
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P-038
inme ile Bagvuran Fibromuskuler Displazi Olgusu; Sekiz Yasinda
Kiz Hasta

Dilek Cavusoglu', Serdar Saritas? Nihal Olgac Diindar’, Berrak Sarioglu?, Ayse Berna Anil, Ozgiir Oztekin*
'Katip Celebi Universitesi, Cocuk Néroloji Klinigi, izmir

2Saglik Bakanhg Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi, izmir

35aglik Bakanhgi Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Unitesi, izmir

Saglik Bakanhgi Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji B&limdi, izmir

Fibromuskdler displazi orta ve kiiclik capli arterleri tutan, aterosklerotik ve inflamatuar olmayan, daha ¢ok orta yas
kadinlarda goriilen ¢cocuklarda nadir olarak goriilen sistemik bir hastaliktir. Klinik olarak asemptomatik olabilecegi
gibi, arteriyel iskemik inme ve renovaskiiler hipertansiyon ile karsimiza ¢ikabilir. Bu olgu sunumumuzda sekiz
yasindaki kiz hastanin biling bulanikhigi, viicut sol yarisinda gui¢sizliik ve 6ncesinde yaklasik 2 dakika stiren viicut
sol yarisini etkileyen fokal nébet nedeni ile acil servisimize getirildigi, kan basincinin 165/102 mmHg oldugdu,
beyin manyetik rezonans goriintilemede (MRG) sag serebral hemisferde, orta serebral sulama alanina uyan
lokalizasyonda akut enfarkt ve diflizyon MRG'de diflizyon kisitliligi, beyin MR anjiografide sag orta serebral arter
M1 ve M2 trasesi boyunca fokal daralma ve irregilarite izlendigi saptandi. Antiddem tedavi, diisik molekail
agirhkli heparin ve kaptopril tedavileri baslandi. izlemi siiresince hipertansiyonu sebat eden hastanin tedavisine
B bloker ve anjiotensin reseptor blokeri eklendi. Kan basinci degerlerinin yliksek seyretmesi ve radyolojik
gorintiilemelerinde serebral fokal darlik ve irreglilarite bulunmasi nedeniyle fibromuskdler displazi disiinilerek
renal arter tutulumu agisindan yapilan renavaskiler MR anjioda distalde fokal darlik ve irregiilarite saptandi. Tedavi
amacli yapilan konvansiyonel anjiografide saptanan darliga balon anjioplasti uygulandi. Takibinde antihipertansif
ilag ihtiyacinda azalma olan olgu klinik ve MRG bulgulari ile izlenecektir.

Anahtar Kelimeler: Fibromskiler displazi, inme, renovaskiiler hipertansiyon

P-039
Farkli Klinikte Bir Akut Dissemine Ensefalomiyelit
Olgusu:Parsiyel Nobet ilk Bulgu

Dilek Cavusoglu', Berrak Sarioglu?, Nihal Olgac Diindar’, Giilberat ince?, Ozgir Oztekin?
'Katip Celebi Universitesi, Cocuk Néroloji Klinigi, izmir

2Saglik Bakanhg Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi, izmir
3Saglik Bakanligi Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Radyoloji B&limdi, izmir

Akut dissemine ensefalomyelit (ADEM), santral sinir sisteminin akut baslangicl, degisken klinik seyir gosteren
demyelinizasyonla karakterize bir hastaligidir. Beyin MRG tani koydurucudur. Yedi yasinda erkek olgu gérmede
azalma yakinmasi ile basvurusunda gozdibi incelemesinde bilateral papil stazi saptandi. Oykiisiinde bir ay
once bir hafta ara ile iki kez fokal nébet gézlenmesi (izerine levetirasetam baslandigi ve beyin MRG'nin normal
bulundugu 6grenildi. Olgunun basvurusunda beyin MRG'sinde ayni evrede bihemisferik, asimetrik sinyal artislari
saptandi, pulse steroid tedavisi sonrasinda oral steroid tedavisi verildi ve klinik yanit alindi. Olgumuz ilk bulgunun
parsiyel nébet olmasi ve bir ay sonra motor tutulum olmaksizin papil stazi bulgulari ile ortaya ¢ikmasi nedeniyle
sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Akut dissemine ensefalomyelit, parsiyel ndbet, papil stazi
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P-040
Konjenital Miyastenik Sendrom: Olgu Sunumu

Giilen Giil Mert, Faruk incecik, Ozlem Hergtiner, Sakir Altunbasak
Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Néroloji, Adana, Tiirkiye

GIRIS: Konjenital myastenik sendrom; néromiiskiiler kavsakta iletim bozuklugu ile karakterize, otoimmunite ile
iliskisi olmayan heterojen genetik bir hastalik grubudur. Bazi hastalarda belirtiler, dogustan ya da kisa bir stire sonra
gelisir. Ptozis, eksternal oftalmopleji, hipotoni, konjenital artrogripozis multipleks, bulbar semptomlar, zayifaglama,
solunum yetmezligi, skolyoz, egzersiz intoleransi klinik bulgular arasindadir. Noromduskiiler bileske icindeki birincil
kusurun konumuna bagli olarak; Presinaptik (% 7-8), sinaptik (% 14-15),postsinaptik (% 75-80) oraninda gorulur.
Turklerde, asetilkolin reseptorMsubunit defektinden sonraen sik COLQgeninde (p.W148X) mutasyonusaptanmistir.
OLGU: 2 yas 8 aylik, erkek hasta, ilk defa 8 aylik iken CUTF cocuk acil servisine nefes darligi, morarma sikayeti
ile basvurdu. Oykisiinden son 5 giindiir sik sik nefes alip vermeye basladigi, ara ara da dudak cevresinde
morarma oldugu ve 2 giindiir 39°C atesi oldugu 6grenildi. Yutma glicligu farkedilmis, 2-3 kez yediklerini icerir
tarzda, beslendikten hemen sonra, kusmasi olmus. Ozge¢misinde 4 kez solunum sikintisi nedeniyle yogun
bakimda yatis 6ykusi vardi. Dogumdan itibaren goz kapaklarinin distk oldugu, yasitlarina gore gevsek
oldugu ve 2 yasinda ylridigu ogrenildi. Anne-baba arasinda akrabalik olan hastanin fizik muayenesinde:
Genel durumu iyi degildi, suuru acikti, takipneik, sol akciger havalanmasi azalmis ve sag akcigerde yaygin
krepitasyonu mevcuttu. Norolojik muayenesinde: Hipotonik idi, DTR normoaktifti. Bilateral pitozisi ve
oftalmoparezisi (dort yone bakis kisith) mevcuttu, babinski (-)/(-) idi. Metabolik taramalari (Tandem mass, idrar
organik asit, acil karnitin profili), serebral manyetik rezonans inceleme normal idi. Elektromyelografisinde
motor ileti hizlari normalin altinda saptandi. Neostigmin testi negatifti. COLQ geninde 6.ekzonunda
homozigot c444G>A (p.W148X) mutasyonu saptandi. Salbutamol 0,1mg/kg, 2 doz olarak verildi. 1 yillik
izlemde pitozis ve oftalmoparezi de diizelme olmadi. Hastanin solunum sikintisi ve yutma glicligu olmadi.
SONUC: Konjenital miyastenik sendromlar nadir goriilmekle birlikte genellikle tanisi atlanmaktadir. Genetik
tanisinin yapilmasi prognoz ve tedavi secimi icin cok dnemlidir. Bazi tiplerinde ( yavas kanal sendromu, COLQ,
DOK?) pyridostigmin ve 3,4-diaminopyridine klinik bulgularn kétilestirebilir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital Myastenik Sendrom, Ptozis, Hipotoni

P-041
Joubert Sendromu: Dort Olgu Sunumu

Giilen Giil Mert, Faruk incecik, Ozlem Hergiiner, Sakir Altunbasak
Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Néroloji, Adana, Tiirkiye

Joubert sendromu (JS) otozomal resesif gegis gosteren, hipotoni, ataksi, mental-motor gelisme geriligi,
okulomotor apraksi, hiperpne-apne ndbetleriyle karakterize nadir bir hastaliktir. Klinik, genetik ve radyolojik
Ozellikler acisindan heterojen olup, giinimiize kadar 21 gende mutasyon bildirilmistir. Bu calismada JS tanisi
alan 4 olgu rapor edilmistir. Dordl de kiz olan hastalarin yaslari, 4-10 yas arasinda degisiyordu. Genetik analiz
sonucunda, hastalarin ikisine Joubert tip 5, birine Joubert tip 3 ve digerine de Joubert tip 9 tanisi konuldu.
Hastalarin hepsinde hipotoni, ataksi, psikomotor gerilik, nistagmus, serebral manyetik rezonans goriintiilemede
‘molar dig’ gériinimu ve anne-baba arasinda akrabalik vardi. Joubert tip 5 tanisi konulan hastalarin ikisi de
agir mental-motor retarde olup, birinde bilateral renal kistlere bagli kronik bobrek yetmezligi, digerinde
pitoz, makrosefali ve hipotiroidi mevcuttu. Joubert tip 3 tanisi konulan hastanin sinir zekasi mevcut olup,
makrosefalisi ve epilepsisi mevcuttu. Joubert tip 9 tanisi alan hastanin da sinir zekasi olup, ek anomalisi yoktu.
Sonug olarak; Joubert sendromu klinik siiphesi olan hastalarda serebral MRG inceleme, retinal muayene, batin
USGinceleme ve genetik analizyapilmalidir. Hastalarin erken tanisi genetik danismanlik agisindan yararli olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Joubert Sendromu, molar dis gériinimu, mutasyon analizi
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P-042
Schilder’in Yaygin Miyelinoklastik Sklerozunda Uzun Siireli
Klinik ve Radyolojik izlem

Hilya Maras Geng', Emek Uyur Yalcin', Adnan Deniz', Murat Alemdar?, Yonca Anik?, Biilent Kara'
'Kocaeli Universitesi Hastanesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali

2Sakarya il Saghk Madirliigu, Sakarya

3Kocaeli Universitesi Tip Fakdiltesi Radyoloji Anabilim Dali, Kocaeli

GIRIS: Schilderin yaygin miyelinoklastik sklerozu multipl skleroz, akut dissemine ensefalomiyelit, subakut
sklerozan panensefalit, adrenolékodistrofi ve diger I6kodistrofiler ile ayirici tanisi yapilmasi gereken nadir gorilen
bir demiyelinizan hastaliktir. Radyolojik olarak serebral ak maddede, en sik fronto-paryetal bolgede yerlesim
gosteren, gri maddenin korundugu, genellikle simetrik bazen asimetrik, iki yanl, kitle etkisi yapabilen bulylik
demiyelinizan plaklarla seyreder.

METOD: Bu calismada Schilder’in yaygin miyelinoklastik sklerozisi tanisi alan 3 olgunun akut, subakut
ve kronik donem klinik ve kraniyal magnetik rezonans goériintiileme bulgulari tartisilacaktir.

BULGULAR: Uc olguda akut dénemde gériilen ortak bulgular akut baslangich siddetli bas agrisi ve kusmaydi.
Ek olarak bir olguda cift gérme, baska bir olguda konverjans kusuru mevcuttu. Tim olgularda “pulse” steroid
tedavisiyle klinik bulgularda belirgin diizelme oldu ve subakut dénemde (tedavinin 1-2. ayinda) yapilan kraniyal
gorintilemede lezyon boyutlarinin kiiclildiigi gorildi. Kronik donemde (tanidan en erken 1 yil sonra) her
Uc¢ olguda da okul basarisizligi ve hafiza sorunlari dikkat cekmekteydi. Kronik donemde kraniyal goriintiileme
bulgularindasubakutdéonemegorebelirginbirdegisiklikolmadigisaptandi.Hicbirolgudahastaliktekrarigorilmedi.
YORUM: Schilder’in yaygin miyelinoklastik sklerozisinde en 6nemli ge¢ donem komplikasyonu hafiza sorunlari
olup, kronik donemde subakut donemde ¢ekilen kraniyal goriintiilemeye gore ek bir diizelme beklenmemelidir.

Anahtar Kelimeler: Schilder’in Yaygin Miyelinoklastik Sklerozu, demiyelinizan hastalik, uzun dénem izlem

P-043
Cocukluk Cagi Multipl Skleroz Olgularinda Bilissel islevlerin
Degerlendirilmesi

Didem Ardigh, Gokgen Diizgiin, Bahadir Konuskan, Banu Anlar
Hacettepe Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Nérolojisi, Ankara

AMAC: Cocukluk cag Multipl Skleroz (MS) olgularinda bilissel bozulmanin 6nemli bir morbidite
nedeni oldugu ileri sirilmekte, en sik etkilenen bilissel islevler dikkat, dikkati slrdlrme,
bilgi isleme hizi, bellek ve yonetici islevler olarak bildirilmektedir. Bu calismada MS tanil
cocuklarin izlemlerindeki bilissel islevlerinin karsilastinlarak degerlendirilmesi amaglandi.
YONTEM: Olgularin zihinsel diizeyinin belirlenmesinde Wechsler cocuklar icin zeka o&lcegi (WISC-R),
bilissel islevlerinin degerlendiriimesinde c¢izgi yoninl belirleme testi (CYBT), sOzel akiciik testi (SAT),
Stroop testi gibi noropsikolojik testler kullanildi. En az 6 ay aralikla yapilan iki farkli degerlendirmesi
olan olgularin sonuglari karsilastirildi.

BULGULAR: MS tanisiyla izlenen toplam 22 hastadan iki noéropsikolojik testi olan 11 hasta (5 erkek, 6 kiz)
calismaya dahil edildi. ilk degerlendirmedeki ortanca taniyasi 14 (12 - 16.5 yas), iki test arasindaki ortalama siire 12
aydi (6-33 ay). ilk degerlendirmedeki WISC-R testi sdzel, performans ve toplam zeka bolimleri ortalama puanlari
sirasiyla 97.73+17.54 (73-117), 95.55+20.73 (64-131) ve 96.36£19.91 (67-126)'dI. GOrsel ve mekansal algilamanin
degerlendirildigi ve maksimum puanin 30 oldugu CYBT'de toplam ortalama puanilk dederlendirmede 20.80+4.13,
ikinci degerlendirmede 22.20+4.91 olup istatistiksel acidan anlamli fark saptandi (p=0.029). SAT toplam
ortalama puanlari; ilk testte 54.63+13.60, 2. testte 56+19.46 idi, iki test arasindaki farklilik anlamli olmamakla
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birlikte tedavi sonrasi kelime Uretiminde artma gorildi. Stroop testi alt gruplarindaki birinci ve ikinci testlerin
ortalama bitirme sureleri sirasiyla kart 1 i¢in 8.18+1.47 ve 8.27+2.24, kart 2 igin 8.63+1.68 ve 9.18+3.02, kart 3 icin
14.18+3.97 ve 13.18+5.52, kart 4 icin 16.18+4.89 ve 14.63+4.88, kart 5 icin 27.0+10.12 ve 23.90+6.90 idi (p>0.05).
CIKARIMLAR: Pediatrik MS'te bilissel bozulma sikligi degisik gruplar tarafindan, 2 yil siire icin %30-50 arasinda
bildirilmistir. Hastalarimizda ortalama 12 aylik izlemde bilissel bozulma goériilmemekle, hatta bazi testlerde
yasa bagl beklenen ilerleme gorilmekle birlikte uzun dénem sonuglari izlenmektedir. MS olgularinda bilissel
bozuklugun belirlenmesi akademik ve psikososyal sorunlara yaklasim agisindan 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Cocukluk ¢agi, multipl skleroz, bilissel islev

P-044
Optik Norit Takibinde Noromiyelitis Optika

Zeynep Selen Karalok', Birce Dilge Taskin', Alev Gliven', Emine Akkuzu?, Cahide Yilmaz'
'Ankara Cocuk Saghgi ve Hast. Hematoloji Onkoloji E.A.H.,Cocuk Néroloji Boltimii, Ankara

2Ankara Gocuk Saghgi ve Hast. Hematoloji Onkoloji E.A.H.,Cocuk Saghgi ve Hastaliklari B6Iim, Ankara

Noromiyelitis optika (NMO) sinir sisteminde baglica spinal kord ve optik sinirlerin tutulumu ile giden otoimmuin
inflamatuvar demiyelinizan bir hastaliktir. Prevalansi 0.3-4.4/100000 civarindadir. Demiyelinizan hastaliklarin
kiicik bir kismini olusturmaktadir (%1-2). Hastalik kadinlarda 10 kat daha fazla goriilmektedir. Goriilme yas
araligi genis olmakla beraber AQP4-IgG seropozitif hastalik, pediatrik yas grubunda daha sik gorilmektedir
ilk olarak 9 yasinda iken gérme kaybi ile basvurmus ve optik norit tanisi almis olan hastanin o dénemde yapilan
tetkiklerinde BOS biyokimya normal, BOS kdltuiri negatif, BOS viral seroloji negatif, BOS oligoklonal bant normal,
kizamik BOS/Serum indeksi normal, ANA ve Anti ds DNA negatif, pANCA, cANCA negatif, anti kardiyolipin
antikorlar negatif, BOS Ig G indeksi negatif, salmonella-brucella negatif, TORCH, hepatit serolojisi negatif olarak
saptandi.Kranial MRI normal olan hastaya 2 mg/kg/giin pulse steroid tedavisi ardindan 1 mg/kg/giin dozunda
idame ile devam edildi.6 ay ve 1 yil sonrasinda ayni gozde 2 atak daha geciren hasta, ataklar doneminde pulse
steroid alarak tedavi edildi. 10 yasinda 4. atakta sol gozde de optik norit gelisen hastada, tekrar ¢ekilen kranial ve
spinal MRl normal bulundu. 1,5 yil sonra 5. atak sonrasinda hastaya azotiopirin tedavisi eklendi.12 yasinda 6. atak
sonrasinda imuran ve steroid tedavisi ile 4 yil ataksiz olan hastanin, 16 yasinda sag goziinde total gérme kaybi
gelisti. Eyltil 2013 tarihinde 7. atakta sol kolda uyusma ile gelen hasta steroid ve azotiopUrin tedavisi almaktaydi.
Kranial MRl normal, servikal MRI'da beyin sapindan Th7 kadar uzanan transvers miyelit mevcuttu. Hastanin
NMO 6n tanisi ile gonderilen AQP4-IgG pozitif gelmesi lizerine hasta ilk ataktan 7 yil sonra NMO tanisi aldi.
NMO optik norit tanisi ile gelen hastalarda akilda tutulmasi gereken bir 6n tanidir. Bizim olgumuz 7 yil sonra NMO
tanisini almistir. Literatirde de benzer 6rnekler mevcut olup optik nérit klinigi ile giden vakalar yillar sonra da
NMO tanisi alabilir.

Anahtar Kelimeler: N6romiyelitis Optika, Optik Norit, AQP4-1gG
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P-045
Konflizyonla Bagvuran Akut Migren Olgusu

Zeynep Selen Karalék', Birce Dilge Taskin', Omer Bektag', Tiilin Revide Sayl?, Cahide Yilmaz'
'Ankara Cocuk Saghgi ve Hast. Hematoloji Onkoloji E.A.H.,Cocuk Noéroloji Bolim{, Ankara
2Ankara Cocuk Saghgi ve Hast. Hematoloji Onkoloji E.A.H.,Cocuk Saghgi ve Hastaliklari B6lim, Ankara

Konflizyonel migren ilk olarak Gascon ve Barlow tarafindan 1970 vyilinda tanimlanmistir. Akut
konflizyonel migren olarak isimlendiriimesi ise 1978 de Ehyai ve Fenichel tarafindan yapilmistir.
Klinik ~ 6zellikleri  konfiizyon, hemiparezi, koérlik ve amnezidir. Ozellikle erkek hastalarda
ajitasyon ve dezoryantasyon tablosu hakim olup bu durum dakikalar ve saatler sirebilir
Onbes yasinda erkek hasta, 3 saattir devam eden siddetli bas adrisi, sag kol ve bacakta uyusma, gli¢suzliikle
beraber,sorulan sorulara net cevap verememe, hatirlayamama bulgulariyla basvurdu. Hastanin hikayesinden
4 ay Once yarim saat slren sag kol ve bacakta olan uyusmanin oldugu yine aralikli olarak ortaya c¢ikan
kusmanin eslik etmedigi siddetli bas agrisi oldugu égrenildi. ilac alimi ve travma tariflenmiyordu. Anne
doktor tanili migren hastasiydi. Hastanin noérolojik muayenesinde kooperasyonu azalmis, konflize ve
ajiteydi. Kranial sinir muayenesi dogdal,sag taraf st ve alt ekstremitede kas glici 4/5, serebellar testlerde
beceriksiz, goz dibi normal, meningeal irritasyon bulgusu negatif, cizgide yiriimesi bozuktu.Laboratuvar
tetkiklerinden hemogram ve biyokimyasal sonuclari normal sinirlardaydi. Kontrasth kranial manyetik
rezonans (MR) gorintilemede; Retroserebellar bdlgede sisterna magna lokalizasyonunda ekstraserebellar
BOS mesafesi( 31X30 mm) genis olup araknoid kist ile uyumluydu ve kranial MR-anjiografi ise normaldi.
Hastanin hikayesi ve klinigi ile birlikte akut konfiizyonel migren tanisi diisiiniildi, akut dénemde valproik
asit tedavisi 10 mg/kg/gin dozunda verildi. Hastanin otuzuncu saat sonrasinda norolojik muayenesi
tamamen normaldi. Bir glin sonra ¢ekilen uyaniklik EEGsi sol temporalde yavaslama ile uyumluyken 4.
glin cekilen kontrol EEGssi ise normaldi. Atak sikligina gore diizenli tedavi planlanmasina karar verildi.
Akut konflizyonel migren, konflizyon, basadrisi, hemiparezi ve amnezi semptomlarla gelen hastada akilda
tutulmasi gereken bir tanidir. Bir cok calisma tekrar riski az olmasi nedeniyle tedavi 6nermemektedir. Bizim
olgumuzda da 500 mg /guin dozunda valproat tedavisi akut dénemde verildi. Valproate kullanimi sik tekrarlayan
vakalarda bir tedavi secenegi olarak kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: Konflizyon, Migren, Valproik asit

P-046
Pseudoefedrine Bagli Akut Distoni: Olgu Sunumu

Funda Kurt Citak’, Omer Bektas?, Muhammet Giiltekin Kutluk?, Deniz Tekin', Giilhis Deda?, Emine Suskan’

'Ankara Universitesi, Cocuk Acil Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

3Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk néroloji Bilim Dali, Ankara, Turkiye

Distoni agonist ve antagonist kaslarin birlikte kasilmasina bagl gelisen bir hareket bozuklugudur.
Akut akkiz distoninin en sik sebebi ilaclardir. En sik akut distoniye neden olan ilaglar antipsikotikler,
antiemetikler, anthistaminik ilaglardir. Biz c¢ocuk hastaligi pratiginde Ust solunum yolu enfeksiyonu
nedeniyle sik kullanilan pseudoefedrin bagl akut distoni gelisen bir vakayr sunmak istedik.
Daha oOnce saglikh olan bir ¢ocuk yaklasik iki 2 saattir, ani baslayan kivrilma, dénme ve istemsiz boyun
hareketleri ile basvurdu. Hastada travma oykiisi ve kronik hastalik oykisi yoktu. Soy ge¢misinde oOzellik
olmayan hastanin, oykisiinden iki gundir soguk alginhg nedeniyle 75 mg/kg/giin  pseudoefedrin
kullandigi 6grenildi. Hastanin ndrolojik muayenesi, tam kan sayimi ve biokimyasinda 6nemli bir 6zellik yoktu.
Hastada akut distonik reaksiyon distinilerek biperiden 0.04 mg/kg/doz 30 dakika icinde ¢ kez verildi ve
kullandigi ilac kesildi. istemsiz hareketleri diizelen hasta 6 saatlik acil gézlem takibi sonunda taburcu edildi.
Distonik reaksiyonlar pediatriacillerine en sikbasvurunedenlerinden biridir. Ozellikle antipsikotik, antihistaminikler
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gibi ilaclar dopaminerjik sistemi inhibe ederek kolinerjik sistemin goreceli olarak daha baskin hale gelmesine
neden olur ve distonik reaksiyon gelisir. Sempatomimetik bir ila¢ olan pseudoefedrin pediatri polikliniklerinde,
st solunum yolu enfeksiyonunun semptomatik tedavisinde en sik recete edilen ilaclardandir. Bizim bilgilerimize
gore pseudoefedrine baglh akut distonik reaksiyon literatiirde bildirilmemistir. Biz bu vaka ile pediatri pratiginde
sik kullanilan pseudoefedrinin bu 6nemli yan etkisne dikkat cekmek istiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Akut distoni; Pseudoefedrin;Cocuk

P-047
Alfa Sarkoglikanopati Tanisi Alan 3 Kardes Olgu

Ozlem Bag', Giirkan Giirbiiz?, Hiilya Yildirim?, Reyhan Deveci', Aycan Unalp?, Giilden Diniz*, Orkide Giizel?, Giilcin Akinc?, Aysel Oztiirk?
'Dr. Behcet UZ Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim Arastirma Hastanesi, Biiyiik cocuk servisi, izmir

2Dr, Behget UZ Cocuk Saghdi ve Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi BoIiimdi, izmir

3Dr. Behcet UZ Cocuk Saghdi ve Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim Arastirma Hastanesi, Patoloji B&limd, izmir

“Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi, Patoloji B&limdi, izmir

GIRiS: Alfa sarkoglikan kromozom 17921 de kodlanmis, adhalin olarak da adlandinlan 50k-Da’'luk
sadece iskelet ve kalp kasinda eksprese edilen bir proteindir. Bu genin mutasyonu Limb-Girdle muskuler
distrofi Tip 2D’yle iliskilendirilmistir. Klinik bulgular 2-15 yaslari arasinda baslar. Serum kreatin kinaz
seviyeleri siklikla 5000 IU'nun Uzerindedir. Biz bu yazida daha oOnce Duchenne muskuler distrofisi
tanisiyla izlenen daha sonra kiz kardesinde de bulgular ortaya cikinca kas biyopsisi yapilarak LGMD
Tip 2D tanisi alan 3 kardes olguyu nadir rastlanan bir muskuler distrofi tipi oldugu icin sunuyoruz.
OLGU: Daha 6nce bilinen bir hastaligi olmayan 7 yasinda kiz olgunun 12 ve 8 yaslarindaki iki erkek kardesi
Duchenne muskuler distrofisi tanisi ile dis merkezden takipli oldugu, cabuk yorulma yakinmasi ile hastanemize
basvurusunda, olgunun noérolojik muayenesi olagan saptandi. Kas gici 4 ektremitenin proksimal ve
distalinde 5/5 olarak degerlendirildi. Gower’s arazi negatifti. DTR’leri alinmaktaydi. Alinan kas enzimleri
CPK:13630 CK_MB:521 saptandi. Hastanin EMG'sinde “Kronik myojenik degisikler” saptandi. Kas biopsisi
LGMD Tip2 ile uyumlu olarak degerlendirildi. Taniy1 kesinlestirmek ve LGMD tiplendirmesi yapilmasi amaciyla
hastadan gen analizi gonderildi. Hastanin genetik analizinde; Alfa sarkoglikan geninde (SGCA) homozigot
R34H (c.G101A) mutasyonu saptanmis olup s6z konusu mutasyon LGMD Tip 2D etkeni olarak bildirilmistir.
Hastanin iki erkek kardesi de izleme alindi. Buyuk kardesin muayenesinde ylriiyemedigi, sandalyeye bagimh
oldugu goruldi. Alt ekstremitede kas guci 2/5, Ust ekstremitede kas glicli 3/5 olarak saptandi. Ortanca
kardesin yirlyebildigi ancak belirgin lordozunun oldugu, yiriirken yardim almasi gerektigi gézlendi. Diger iki
kardese de kas biopsisi ve genetik analiz yapildi ve biyopsi sonuglari LGMD Tip2 ile uyumlu olarak saptandi.
Gonderilen genetik analizi sonuclan lg¢ kardesin ayni saptanmasi (izerine tani LGMD Tip 2D olarak dogrulandi.
SONUC: Bu bildiride tipik Duchenne muskuler distrofisi bulgulari ile seyreden olgularin ayirici tanisinda, 6zellikle
kiz kardes etkilenmesi de varsa, LGMD Tip 2D'nin immunohistokimyasal yontemler ve genetik ¢alismalar ile
dislanmasi gerektigi vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: myopati, sarkoglikanopati, kardes
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P-048
Adrenolokodistrofi: Psikiyatrik Semptomlarla Bagvuran 6
Yasinda Erkek Hasta

Faruk incecik’, Ozlem Hergiiner', Giilen Giil Mert', Neslihan Mungan?, M. Kurthan Mert?, Serdar Ceylaner?, Sakir Altunbasak’
'Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Néroloji, Adana, Tiirkiye

2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Metabolizma, Adana, Tiirkiye

3Adana Numune Egitim ve Arastirma Hastanesi, Neonatoloji, Adana, Turkiye

‘intergen Genetik Tani Merkezi, Genetik, Ankara, Tiirkiye

Adrenolokodistrofi (ALD) X'e bagli otozomal resesif gecis gosteren, santral sinir sisteminin ilerleyici
demiyelinizasyonuyla birlikte adrenal korteks yetersizligi ve uzun zincirli yag asitlerinin birikimi ile karakterize
bir hastaliktir. Cocukluk ¢agi serebral tipinde klinik belirtiler genellikle yasamin ilk 10 yilinda ortaya ¢ikar. Ruhsal
ve davranissal sorunlar en 6nemli baslangi¢ bulgulari olup genellikle gézden kagabilir. Burada ilk gelis yakinmasi
davranis ve yuruyls bozuklugu olan, ancak ailenin yanhs dederlendirmesi nedeniyle ge¢ tani alan bir erkek
hastayi sunduk. Davranis degisikligi ve ylriime glcligu ile basvuran ve beyaz cevher tutulumu olan hastalarda
ALD ayirici tanida mutlaka dustnilmelidir. Erken tani hastaligin tedavisini hizlandiracadi gibi komplikasyonlari
da onleyecektir.

Anahtar Kelimeler: Adrenolokodistrofi, davranis degisikligi, ABCD1 geni

P-049
Tekrarlayan Agrili Oftalmoplejik Noropati: Olgu sunumu

Semra Saygl, Tilin Savas, ilknur Erol
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi Cocuk Néroloji BD

GIRiS: Tekrarlayan agrili oftalmoplejik noropati eski adi ile oftalmoplejik migren, bas agrisini
izleyen, siklikla tekrarlayici ozellikte 1ll, IV ve/veya VI. kranial sinir paralizisi ile karakterize klinik
tablodur. Tipik olarak c¢ocukluk caginda baslar ve kendi kendini sinirlayan bir durum olarak
kabul edilir. Ataklar birka¢ saat, hafta veya ay sirebilir ve nadir durumlarda kalici olabilir.
OLGU: On bir yasinda kiz cocugu 5 glindiir devam eden sag goz kapaginda disuklik, cift gorme ve agril g6z
hareketleri sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Oykistinden iki yil dnce iki hafta icinde kendiliginden diizelen
sag goz kapaginda duslklik oldugu, ataklar halinde bulanti ve kusmanin eslik ettigi bas agrilarinin oldugu,
annesinde migren oldugu 6grenildi. Norolojik muayenesinde sag g6z kapaginda pitozis, sag goz ice ve asadi
bakista kisithlik disinda 6zellik olmayan hastada bu bulgular ile okllomotor sinir felci disiinilerek etyolojiye
yonelik tetkikleri planlandi. Laboratuvar tetkiklerinde; rutin biyokimyasal ve hematolojik incelemeleri, eritrosit
sedimentasyon hizi, CRP ve romatoid faktdr degerleri normal, antiniikleer, antifosfolipid ve anti-dsDNA antikorlari
negatif idi. Kranial MR, MR anjiyografi (MRA) ve orbita MR incelemeleri normal olarak degerlendirildi. Lomber
ponksiyon (LP) yapildi beyin omurilik sivi (BOS) basinci 120 mmHg idi, BOS biyokimya ve kiiltlir incelemesi
normal olarak degerlendirildi. Laboratuvar ve radyolojik incelemeler sonucunda patolojiye rastlanilmamasi
nedeniyle hastaya tekrarlayan agrili oftalmoplejik néropati 6n tanisiyla amitriptilin baslandi. Hastanin yatisinin
3. gininde bas agrisi ve cift gorme sikayetlerinin kismen gerilemesi sonucunda ayaktan takibine karar
verilerek taburcu edildi. izleminde, 15 giin sonra poliklinik kontroliinde yapilan nérolojik muayenesi tamamen
normal olarak degerlendirilen hastanin, amitriptilin tedavisi alirken 1 yildir yeni oftalmopleji atagi gézlenmedi.
TARTISMA:Buolgu, oftalmoplejiayiricitanisinda; oftalmoplejik migrenin yeniadiile tekrarlayan agrili oftalmoplejik
noropatinin diger patolojik durumlar ekarte edildikten sonra diistiniilmesi gereken nadir bir hastalik oldugunu
vurgulamak icin sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Oftalmoplejik migren, Tekrarlayan Agrili Oftalmoplejik Néropati
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P-050
Gastrointestinal Cerrahi Sonrasi Gelisen Bir Wernicke
Ensefalopatisi Olgusu

Semra Saygr', Tiiliin Tiiliin!, Ozlem Alkan? ilknur Erol'
'Baskent Universitesi Tip Fakdiltesi Adana Uygulama ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji, Adana, Tiirkiye
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi Adana Uygulama ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji, Adana, Tiirkiye

GIRIS: Wernike ensefalopatisi (WE), tiamin eksikligi sonucu gelisen, ensefalopati, yiriiyls ataksisi ve
oftalmopleji ile karekterize ciddi morbidite ve mortaliteye neden olabilen ndrolojik bir sendromdur.
OLGU SUNUMU: 15 yas, kiz hasta bulanik gérme ve goz hareketlerinde kisithlik nedeni ile bélimumiize
danisildi. Oykisiinden dis merkezde akut batin tanisi ile gériildigu, jejenal diizeyde ele gelen kitle nedeniyle
enterostomi yapildidi, kil yumag olarak degerlendirildigi ve sonrasinda bridektomi yapildigi, post op 5. giinde
oral intolerans nedeni ile post op 7. giinde 50 cm’lik jejenal segment rezeksiyonu ve anastomozu yapildig,
oral aliminin kesildigi, total parenteral beslenme (TPN) baslandig, izleminde sag gozde ice kaymanin basladigi
ogrenildi. Norolojik muayenesinde bilateral yukar, asagi, ice ve disa bakis sinirh, ylriime ataksik, romberg testi
pozitif ve govde instabilitesi mevcuttu. Laboratuar incelemesinde tam kan sayimi, CRP, beyin omurilik sivisi
incelemesi (BOS), BOS Ig G Index, BOS laktik asit- piruvat, serum laktik asid-pirtivat, antintikleer antikor, Anti Ds-
DNA, C3, C4 normaldi. Beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRG) bilateral talamus medial kesiminde, beyin
sapl posterior kesiminde ve periakuaduktal bélgede sinyal artimi saptandi (Sekil 1-2). Viziiel evoked potansiyel
testinde sagda gérme yollarinda prekiazmatik, demyelinizan etkilenme ile uyumlu bulgu saptandi. Oykd, klinik ve
gorintileme bulgulari ile Wernicke ensefalopatisi diistintilen hastada plasma tiamin diizeyi icin 6rnek alindiktan
sonra 100 mg/glin intravendz tiamin baslandi. Takibinin 3. glinlinde ataksisi diizelen 5. giinlinde yukari bakis
paralizisi diizelen hastanin; tiamin diizeyinin 20.75 pg/L (25- 75) oldugu 6grenilerek tani dogrulandi. Hastanin
intravendz tiamin tedavisi 14 giine tamamlandi; 250mg/g oral tiamin tedavisi ile ayaktan takibi planlanarak
taburcu edildi. Tedavinin birinci ayinda yapilan nérolojik muayenesinin tamamen normal oldugu gérildi.
SONUC: Cerrahi sonrasi uzun sureli TPN destegi almak zorunda kalan hastalarda gelisen norolojik
komplikasyonlarda WE ayirici tanida mutlaka diistiintilmeli, parenteral beslenme karisimlarina rutin olarak tiamin
preperatlari eklenmelidir. Sekelleri agir ve 6limcul seyredebilen WE'de erken tani ve hizla tiamin tedavisine
baslanmasinin mortalite ve morbiditeyi azaltacadi unutulmamaldir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi, Ensefalopati, Oftalmopleji, Total Parenteral Beslenme, Wernicke ensefalopatisi,

P-051
Mitkondriyal Myopatiyi Taklit Eden Kreatin Eksikligi Sedromu:
Nadir Bir Olgu Sunumu

Sefer Kumandas', Ayse Kacar Bayram', Mehmet Canpolat’, Selim Doganay?, Hiiseyin Per', Hakan Glimdsg'
'Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Pediatrik Radyoloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

Kreatin eksikligi sendromu kreatin biyosentezinin etkilendigi ya da kreatin transport bozuklugu sonucu gelisen
kalitsal bir hastalik grubudur.Bu sendrom guanidinoasetat N-metil transferaz (GAMT) eksikligi, arginin:glisin
amidinotransferaz (AGAT) eksikligi otozomal resesif kalitilirken, kreatin transport bozuklugu X'e-bagh
kalitilir. olgularda siklikla gelisme geriligi, mental reterdasyon, konusma problemleri, otizim benzeri davranis
bozukluklar,ndbet ve nadiren de kas gulgsuzluigi gibi sikayetler gorilebilir. Kreatin biyosentezinin etkilendigi
AGAT ve GAMT eksikligi olan olgular genellikle kreatin tedavisine olumlu yanit vermekte ve bu tedavi ile kognitif
foksiyonlar ve kas gui¢siizliigl bulgulari belirgin dizelmektedir. Klinigimize yirirken sik sik disme,merdiven
¢ikmada glicliik,yasitlan gibi kosamama, icine kapaniklik, konusma glcligi sikayetleri ile basvurup kreatin
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eksikligi tanisi alan bir erkek hasta sunuldu. Oykiisiinde anne ve babasinin amca cocuklari oldugu, 18 aylikken
yuradagu, 21 aylikkken bir kez afebril nébet gecirdigi 6grenildi. Fizik muayenesinde boyu yasina uygun,vucut
agirhdi 3 persentilin altindaydi.Basit climleler kuruyor ve akici konusamiyordu. Kaslarinda psédohipertrofisi yoktu
fakat Gowers arazi mevcuttu. Derin tendon refleksleri normoaktifti.Kas glicu st extremitede 4/5,alt extremitede
3 /5 diizeyindeydi. Hastanin laboratuvar incelemesinde kan kreatinin 0.13 mg/dl (normal aralik: 0,7-1.2) ve idrar
kreatini 11 mg/dl (normal aralik: 39-259) olarak saptandi. Tandem mass, plazma ve idrar aminoasitleri, kan laktat
ve pirtivat degerleri normaldi. Elektromiyografisi myojenik tutulum seklinde rapor edildi. Kas biopsisi myopati
ile uyumlu geldi. Kranial MR spektroskopisinde beyinde kreatin diizeyi belirgin disik bulundu. Uyluk kas MR
spektroskopisinde de kreatin diisiikligi gdsterildi. WICS-R testinde zeka puani 35 olarak bulundu. Genetik
tetkikleri istendi. Bu bulgularla hastada kreatin eksikligi sendromu tanisi konuldu ve hastaya kreatin monohidrat
200 mg/kg/giin tedavisi baslandi. Hasta hala mevcut tedavi ile klinigimizde takipedilmektedir. Sonu¢ myopati,
konusma ve kognitif foksiyonlarda gerilik sikayetleri ile basvuran hastalarda nadir de olsa,tedavi edilebilir bir
myopati olan kreatin eksikligi sendromu diistintilmelidir.

Anahtar Kelimeler: : Cocuk, Kreatin eksikligi, Mitkondriyal Myopati,

P-052
Migrenli Cocuklarda Endokrinolojik Degerlendirme Gerekli
midir?

Baris Ekici, Ayse Nurcan Cebeci
Derince Egitim ve Arastirma Hastanesi, Kocaeli

GIRiS: Klinik bulgular olmaksizin saptanan yiiksek tiroid stimulan hormon (TSH) diizeyi ve buna eslik eden normal
serbest tiroksin duizeyi (sT4) varligina subklinik hipotiroidi denir. Cocuklara prevalansi %2'ye kadar bildirilmistir. Bir
calismada migrenli cocuklarda subklinik hipotiroidi sikligi %24 oraninda saptanmistir. Burada migrenli cocuklarda
tedavi o6ncesinde subklinik hipotirodi ve endokrinolojik sorunlarin varliginin arastirilmasi amacglanmistir.
YONTEM: Cocuk norolojisi kliniginde, Uluslararasi Basagrisi Dernegdinin basagrisi siniflandirmasi 2.
versiyona gore migren tanisi alan ve daha Once tedavi almamis cocuklar kesitsel olarak degerlendirildi.
Tdm hastalarin antropometrik 6lclimleri, kan basinci él¢limleri ve puberte evrelemesi ayni ¢cocuk endokrin
uzmani tarafindan yapildi. Sabah aclikta tiroid fonksiyon testleri, kan lipit, glukoz ve insulin diizeyleri bakildi.
BULGULAR: Doksan sekiz cocugun (55 kiz) ortalama yasi 11.45+3.1 idi. Hastalarin 39u prepubertal evrede
iken, 55sinde puberte baslamisti. Kan basinci degerleri tiim hastalarda normal sinirlardaydi. Subklinik hipotirodi
(TSH>=5.0 mlIU/L ve normal sT4 diizeyleri) bes hastada (%5.1) saptandi, hi¢ birinde tiroid antikor pozitifligi
eslik etmiyordu. Diger endokrinolojik sorunlardan obezite (6 hastada), hirsutizm (4 hastada), boy kisalhidi (3
hastada), polikistik overler (3 hastada), erken puberte (2 hastada) ve jinekomasti (1 hastada) saptandi. Subklinik
hipotiroidi saptanan hastalardan sadece biri obezdi. Dislipidemi hic¢ bir hastada saptanmazken, yedi hastada
insulin direnci vardi. Subklinik hipotirodisi olan hastalarla diger hastalar arasinda anlamh fark saptanmadi.
SONUG: Bulgularimiz migrenli cocuklarda subklinik hipotirodinin bildirildigi kadar sik olmadigini gdstermektedir.
Migrenli cocuklarda diger endokrinolojik sorunlarin da toplumdan daha sik gorilmedigini duslinliyoruz.
Dolayisiyla bu hastalarda tedavi 6ncesinde endokrinolojik degerlendirmenin veya subklinik hipotirodi taramasinin
gerekli olmadigini vurgulamak istiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Migren, subklinik hipotiroidizm, cocuk
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P-053
Epilepsi Tanili Cocuklarin Annelerinde Depresyon ve Anksiyete

Hepsen Mine Serin', Ayse Akinci?, Osman Mermis, Murat Atmaca?, Erdal Yilmaz2
"Firat Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dali, Elazig

2Firat Universitesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Ana Bilim dali, Elazi§

3Firat Universitesi Psikiyatri Ana Bilim dali, Elazi§

GIRiS: Epilepsi cocuklarin bilissel ve davranissal fonksiyonlarini etkileyen kronik nérolojik  bir
hastaliktir. Epilepsinin etkisi sadece nobet geciren c¢ocukla sinirli kalmayip, tim aile bireylerini
farkh derecelerde kapsamaktadir. Nobetin  baslama zamanmin tahmin edilememesi, akademik
basarisizlik, ¢ocugun sosyal damgalanmasi ailede bircok probleme neden olmaktadir. Bu

caismanin  amaci  epilepsili  ¢ocuga sahip anneleri  psikolojik  profillerini  degerlendirmektir.
METOD: Calismaya Firat Universitesi Tip Fakdultesi Cocuk Noroloji Polikliniginde
epilepsi  tanisi  ile takip edilen 100 hasta annesi ve kontrol grubu olarak  Genel

Pediatri poliklinigine basvuran, kronik  hastaligi olmayan ¢ocuklarin anneleri alindi.
Annelere Beck Depresyon Olcegi, Beck Anksiyete Olcedi, Durumluk-Siirekli Kaygi Olcegi (STAI 1-2) anketleri

uygulandi.
SONUG: Beck depresyon puan ortalamasi calisma grubunda 15,04+11,08, kontrol grubunda ise
13,90+10,77 olarak bulundu. Cahisma ve kontrol gruplan arasinda

depresyon bakimindan istatistiksel anlamli farklilik saptanmadi (p:0,285).

Galisma ve kontrol grubunun anksiyete diizeylerini belirlemek icin Beck anksiyete envanteri kullanildi. Beck
anksiyete puan ortalamasi calisma grubunda 12,61+£10,50, kontrol grubunda 8,17+5,36 olarak bulundu
ve her iki grup arasinda anksiyete bakimindan istatistiksel olarak anlamh farkhlik bulundu (p:0,006).
Annelerin durumluluk ve sureklilik anksiyete seviyelerinin degerlendiriimesinde STAI 1 ve STAI 2 testleri
kullanildi. STAI 1 ortalama puani calisma grubunda 42,89+7,95, kontrol grubunda 41,20+7,35 olarak
bulundu, iki grup arasinda durumluluk anksiyetesi acisindan istatistiksel anlamli farklilik saptanmadi
(p:0,060). STAI 2 testinde ise ortalama puan c¢alisma grubunda 50,05+6,93, kontrol grubunda 46,86+6,37
olup, iki grup arasinda sureklilik anksiyetesi bakimindan istatistiksel anlamli farklilik saptandi (p:0,001)
TARTISMA: Epileptik nobetlerin ne zaman ortaya ¢ikacaginin tahmin edilememesi, ilag tedavisinin diizenli olarak
strdurilmesinin gerekliligi, ndbetlerle iliskili yaralanma ve 6ltm riski gibi faktorler ailelerin basa ¢ikmasi gereken
durumlar olusturmaktadir. Epilepsi, ailelerin yasam kalitesinde azalmaya ve psikolojik profillerinde bozulmaya
neden olan kronik bir hastaliktir ve ailelerin psikolojik destek almalarn konusunda farkindalik yaratiimasi
gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi,cocuk, anne, depresyon, anksiyete

P-054
Katilma Nobeti Olan 180 Cocuk Hastanin Degerlendirilmesi

Sedat Isikay
Gaziantep Cocuk Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Gaziantep

AMAC: Bu calismada Cocuk Noroloji Poliklinigimizde katilma ndbeti tanisi konulan 180 olgunun klinik ve
laboratuvar sonuglarinin degerlendirilmesi amacglanmistir.

YONTEM: Hastalarin cinsiyetleri, né—bet baslangic yaslari, nébet tipleri ve sikliklari belirlendi. Tam kan sayimi,
demir parametreleri, elektroensefalografik ve elektrokardiyografik sonuglari kaydedildi. Demir eksikligi anemisi
saptanan olgulara demir tedavisi baslanildi. Tani konulduktan iki ay sonra olgular tekrar degerlendirildi.
BULGULAR: Olgularin 115'i erkek (%63,9) olup nébet baslangi¢ yas ortalamasi 15.19+16.92 ay idi. Olgularin
155‘inde siyanotik (%86,1), 17'sinde soluk (%9,4) ve sekizinde mikst tipte (%4,4) katilma ndbeti vardi. 21
olguda (%14,3) travmatik faktor, 109 olguda (%74,7) psikojenik faktdr ve 16 olguda (%11) her iki faktér nobet
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oncesi tetigi ¢eken faktorler idi. Olgularin 17'sinde (%9,4) aile 6yklisi mevcuttu. Olgularin 152'sinde (%84,4)
demir eksikligi anemisi mevcuttu. Tim olgularin 109'u (%60) iki yasindan kiclk olup 102'sinde (%93) demir
eksikligi anemisi mevcuttu. Demir eksikligi anemisi ile iki yasindan kiicik yasta olma arasinda istatistiki olarak
anlamh iliski saptandi (p=0.000). Takipte ulasilan 130 hasta—nin 85‘inde (%65) katilma nobeti sonlanmisti.
Cikarimlar: Demir eksikligi anemisi katilma nébeti olan olgularda sik olarak gorilmektedir. Demir tedavisi ile
nobet sikhgi azalmaktadir. Hastaligin iyi gidisi nedeniyle olgularin ¢cogu kontrole gelmemektedir. Bu nedenle
ailelerin bilinclendirilmesi ve anemisi saptanan olgularin tedavisi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Katilma nébeti; anemi; demir eksikligi anemisi; cocuk; epilepsi

P-055
Mycoplasma Pneumoniae Enfeksiyonu Sonucu Gelisen Akut
Bilateral Striatal Nekroz: Olgu Sunumu

Mehmet Canpolat’, Hatice Gamze Poyrazoglu', Hiiseyin Per', Ozgiir Ceylan?, Ayse Kacar Bayram', Giil Demet Kaya Ozcora',

Hakan GlUmus', Abdulhakim Coskun?, Sefer Kumandas'

'Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Kayseri, Tirkiye
3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Pediatrik Radyoloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

Bilateral striatal nekroz (BSN) globus pallidus, substantia nigra ve tegmental nilikleusu iceren nikleus
kaudatus ve putamenin dejenerasyonudur. BSN akut enfeksiyoz veya postenfeksiyoz enflamatuar
hastaliga, nikleer veya mitokondriyal DNA mutasyonuna, hipoksik iskemik hasara, metabolik defektlere
veya karbonmonoksit, metanol yada siyanlr toksisitesine bagli gelisebilir. Bu c¢alismada Mycoplasma
pneumoniae enfeksiyonu sonucu BSN gelisen olgu bu nadir birlikteligi vurgulamak amaci ile sunuldu.
OLGU: 12 yasinda kiz hasta uykuya meyil, yirliyememe, kol ve bacaklarda titreme sikayetiyle getirildi. iki
hafta 6ncesine kadar normal olan hastanin hikayesinden bir ay 6nce 6kslrik ve ates sikayeti nedeniyle bir
hafta sure ile antibiyotik kullandigi, son 2 glindiir yirimesinin bozuldugu, kol ve bacaklarda titreme ve uyku
halinin oldugu 6grenildi. Fizik bakida suuru uykuya meyilli, i1sik refleksi bilateral pozitif, kranial sinir bakisi ve
solunum sesleri dogal, DTR'leri hiperaktif, yiizeyel refleksleri pozitif ve meniks irritasyon bulgulari yoktu. Goz
dibi bakisi normaldi. Hasta ensefalopati 6n tanisiyla klinigimize kabul edildi. Rutin biyokimyasal tetkiklerinde,
akciger grafisinde ve elektroensefalografide 6zellik yoktu. Kranial manyetik rezonans goriintilemede (MRG)
BSN ile uyumlu patolojik T2 sinyal artisi izlendi. BOS incelemesinde; hiicre gorilmedi, kultlriinde Greme
olmadi, glukoz:67mg/dl, protein:34.7 mg/dl idi. BSN etiyolojisine yonelik calisilan Tandem-MASS spektroskopi,
kan aminoasitleri, idrar organik asit analizi, kan ve BOS laktat-piruvat diizeyi, kan amonyak dizeyi, MRG
spektroskopisi, MRG anjiografi, serum ve 24 saatlik idrarda Cu, seruloplazmin diizeyi normaldi. Anti-nukleer
antikor, anti-ds DNA, lyme, brucella ve diger viral serolojiler negatifti. M.pneumoniae IgM negatif, M.pneumoniae
IgG 46 RU/ml (normal aralk:16-22) pozitifdi. Olguya M.pneumonia iliskili BSN tanisiyla Klaritromisin 20 mg/kg/
giin dozunda baslandi. izlemin ikinci ayinda yardimsiz yiiriidiigu, onikinci ayinda hafif alt ekstremite spastisitesi
ve bilissel fonksiyonlarinin normal oldugu saptanan olgunun takibine poliklinigimizde devam edilmektedir.
Sonug olarak, Baska nedene baglanamayan akut norolojik disfonksiyon ile basvuran ¢ocuklarda M.pneumonia’nin
sorumlu olabilecegi dikkate alinarak M.pneumonia PCR incelemesi yapilmasi, yapilamiyorsa serolojik testlerle
M.pneumonia’nin arastiriimasi gerektigi, antibiyoterapi ile norolojik belirti ve bulgularin hizla gerileyebilecegi
akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Bilateral striatal nekroz, cocuk, mycoplazma pneumonia.
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P-056
H1N1 Ensefaliti: iki Farkh Klinik Prezentasyon

Yilmaz Akbas, Cengiz Havali, Tugba Hirfanoglu, Leman Tekin Orgiin, Zeynep Oztiirk, Kiirsad Aydin, Ayse Serdaroglu
Gazi Universitesi, Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Ankara

GiRiS: ilk defa 2009 yilinda tanimlanan HIN1 influenza a virisi kisa sirede diinya capinda
bir pandemiye donismdustir. HIN1 virGsi genellikle ates ve solunum sistemi semptomlarina
neden olur. Bu semptomlar siklikla kendini sinirlar fakat bazen ciddi komplikasyonlarda
meydana gelebilir.  HIN1 iliskili ensefalitte nadir gorilen ciddi komplikasyonlardan biridir.
OLGU 1: iki glindiir ates, halsizlik,burun akintisi ve 6ksiiriik sikayeti olan 4,5 yasindaki kiz hasta klinigimize bas
agrisi, bas donmesi, uykuya meyil ve kasilma sikayetleriyle geldi. Hastanin fizik muayenesinde; genel durumu
bozuk, biling letarjik, opustotonus, her iki hemitoraksta oskultasyonla ral ve ronkusleri mevcuttu. Akut faz
reaktanlan yuksekti. Lomber ponksiyon sonucu: BOS acilis basinci:44 cmH20, BOS glukozu:60, BOS proteini:46,
BOS hiicre: 30/mm3 olarak geldi. Solunum yolu 6rneginde H1N1 (+) olarak geldi. Beyin MRG incelemesi;
Serebellum inferiorunda yamasal tarzda patolojik kontrast tutulum alanlari, korpus kallozum splenium kesiminde
fokal kontrastlanan ve diffiizyon kisitlamasi gdsteren patolojik sinyal degisikligi olarak raporlandi. U¢ giin
yogun bakimda, 10 gilinde ¢ocuk servisimizde takip edilen hasta sikayetlerinin diizelmesi (izerine taburcu edildi
OLGU 2: Uykuya meyil, konusmada ve ylUriimede bozulma sikayetleri ile hastanemize basvuran 4 yasindaki
kiz hastanin gelis fizik muayenesinde; genel durum orta, biling laterjik, alt ekstremitelerde derin tendon
reflekslerinde artis mevcuttu. Alinan kan ve BOS o6rneklerinde mispet bir bulgu saptanamayan hastanin
solunum yolu viral 6rneklemesinde HIN (+) tespit edildi. Bir yil 6nce tamamen saglikh iken benzer sikayetlerle
hastanemize basvurmus ve ensefalit tanisi almis. Bu 1 yil ara ile gecirdigi ikinci atak olarak degerlendirildi.
Bes gin tamiflu tedavisi ile atak Oncesi durumuna donen hasta takip edilmek lizere taburcu edildi.

TARTISMA: Cocuklarda influenza iliskili norolojik komplikasyon insidansi 4/100000»
Febril konviilzyon ensik goriilen norolojik komplikasyon olmasina ragmen
influenza, ensefalit gibi cok ciddi komplikasyonlara da neden olabilmektedir.

Klinigimizde H1N1 ensefalit tanisi alan iki olgumuzdan ilkinin tamamen iylesmesine ragmen ikinci olgumuzun
semptomlarinin uzun siire devam etmesi ve 2 atakla gelmesi dikkat cekicidir

Anahtar Kelimeler: Ensefalit, HIN1

P-057
Serebral Kalsifikasyonu Olan Cocuklar Colyak Hastalig:
Acisindan Taranmali mi?

Sedat Isikay', Samil Hizl?
'Gaziantep Cocuk Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Gaziantep

>Gaziantep Universitesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Gaziantep

AMAG: Serebral kalsifikasyon, epilepsi ve Colyak hastaligi birlikteligi CEC sendromu olarak
tanimlanmistir.  Ulkemizde bugiine kadar CEC sendromu tanisi almis bir olgu bildirilmemistir. Bu
calismada serebral kalsifikasyonu olan c¢ocuklarda Colyak hastaliginin  sikhigr ve iliskisi arastinildi.
YONTEM: Serebral kalsifikasyonu olan olgulardan serum doku transglutaminaz IgA calisildi.
SONUCLAR: Calismaya serebral kalsifikasyonu saptanan 129 olgu (75'i erkek, 0.5-16 yil) dahil edildi. Kontrol grubu
223 saglikli cocuktan olusuyordu. Calisma grubunda 3 olguda dokutransglutaminaz IgA pozitif olarak saptandi.
Kontrol grubunda pozitif saptanan olgu saptanmadi. Bu i¢ olgunun duodenum biyopsi patolojisi total vill6z atrofi
ileuyumluolarak saptandi.ikiolgu oksipital epilepsive bir olgu siniizit tanisialmisti. U¢ olgunun hem demir eksikligi
anemisi hem de boy kisaligi mevcuttu. Olgulardan birinin kardesi Colyak hastaligi tanili idi. Calisma grubumuzda
Colyak hastaligr sikigi %2.3 olarak saptandi. Colyak hastaligi sikligi calisma grubunda kontrol grubuna gore
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yuksek idi (p=0.01). Bu ¢ olgunun beyin tomografilerinde oksipital kalsifikasyon yoktu. Ancak, koroid pleksus
ve pineal bez lokalizasyonunda nonspesifik kalsifikasyonlar mevcuttu. CEC sendromu tanisi alan olgu yok idi.
Cikarimlar: Calismamiz ¢olyak hastaligi ile intraserebral kalsifikasyon arasinda glicli bir iliskinin varligini ortaya
koyamamasina ragmen bu hastalarda Colyak hastaligi kontrol grubuna gore sik olarak saptandi. CEC sendromu
tanisi alan bir olgu yok idi. CEC sendromunun gelisiminde irksal 6zellikler 5Snemli olabilir. Demir eksikligi anemisi,
boy kisaligi ve Colyak hastalikh kardesi olan olgularda serebral kalsifikasyon saptanmasi durumunda tarama
mantikli olabilir.

Anahtar Kelimeler: Colyak hastalgi, serebral kalsifikasyon, cocuk

P-058
Aicardi-Goutieres Sendromu: Bir Olgu Sunumu

Ayse Aysima Ozcelik, Peren Perk’, Alper Dai', Ercan Sivasli
'Gaziantep Universitesi, Cocuk N&rolojisi Bilim Dali, Gaziantep
2Gaziantep Universitesi, Yenidogan Bilim Dali, Gaziantep

Aicardi-Goutieres Sendromu (AGS); siklikla otozomal resesif kalitimla aktarilan, mikrosefali, bilateral bazal
ganglionlarda kalsifikasyon, serebral atrofi, beyin omurilik sivisinda lenfositoz ve artmis interferon seviyeleri, beyaz
cevher anormalliklerinin goézlendigi motor ve intellektiiel bozukluklarin bir arada oldugu genetik bir hastaliktir.
OLGU: Yirmi alti yasindaki annenin birinci gebeliginden birinci yasayan olarak normal spontan vajinal
dogum ile 2750 gram dogan kiz bebek siyanoz nedeniyle yenidogan yodun bakimda takip edilirken
postnatal 6.glinde konvulsiyon nedeniyle cocuk noéroloji bolimiine danisildi. Anne baba arasinda
3.dereceden akrabalik o6ykist vardi. Kranial tomografi ve MR da serebral atrofi, korpus kallosumda
incelme ve bazal ganglion Kkalsifikasyonlar izlendi. Konjenital TORCH enfeksiyonlari agisindan bakilan
immunglobulin M degerleri ve Toxoplazma avidite testi negatifti. Metabolik taramalari normal bulundu.
Mevcut klinik ve fenotipik Ozellikleri nedeniyle hastaya Aicardi-Goutieres sendromu tanisi konuldu.
SONUC: intrakraniyal kalsifikasyon ve konvulsiyonu olan hastalarda ayirici tanida Aicardi-Goutrieres sendromunu
hatirlatmak amaciyla vurgulandi.

Anahtar Kelimeler: Aicardi-Goutieres Sendromu, kalsifikasyon, TORCH enfeksiyonu, yenidogan

P-059
Akut Motor Aksonal Noropati Klinigi ile Takip Edilen Paralitik
Rabies Olgusu

Alper Dai', Ayse Aysima Ozcelik, Peren Perk’, Mehmet Bosnak?
'Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, GAZIANTEP
*Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, GAZIANTEP

Guillain Barre Sendromu (GBS), siklikla hizli progresif, asendan, simetrik gigsizlik ve arefleksi ile
karakterize akut inflamatuar polinéropatidir. Paralitik rabieste, asil tutulan bolge medulla spinalistir. Rabies
enfeksiyonu % 20 hastada primer olarak paralitik baslar. Isirlma boélgesinde paralizi belirgindir. Spazmatik
kontraksiyonlari yoktur. Ajitasyon, konflizyon minimaldir. Yaygin, simetrik, flask paralizi goérilebilir.
OLGU: Onu¢ yasinda Suriyeden gelen erkek hasta progresif tetraparezi ve yutma glicliginin olmasi
nedeniyle Guillan Barre Sendromu 6n tanisiyla Gaziantep ¢ocuk hastanesinde yatis yapilarak intravenoz
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immunglobulin destegi verilen hasta; genel durumunun agirlasmasi, yogun bakim ve plazmaferez ihtiyaci
olabilecegi duslinlilmesi izerine hastanemize sevk edildi. Yogun bakim Unitesine kabul edilen hasta solunum
yetmezligi nedeniyle entlibe edilerek tedavisine devam edildi. Derin tendon refleksleri alinmayan hastaya
ENMG uygulandi. ENMG de agir aksonal dejenerasyon ve demyelinizasyonla seyreden agir sensorimotor
polinéropati ile uyumlu bulgulara rastlandi. Tedaviye ragmen klinigi diizelmeyen hastanin ailesi yatisinin
5. giiniinde yaklasik bir ay 6nce képek tarafindan isirildigi 6ykiisiinii verdi. Hasta yatisinin 10. giiniinde ciddi
solunum yetmezligi ve kardiak aritmi sonrasi gelisen arrest nedeniyle eksitus oldu. Postmortem dénemde
alinan beyin biyopsinin patolojik incelemesinde Negri Cisimleri gorilerek Rabies enfeksiyonu tanisi konuldu.
SONUG: Kuduz (Rabies) mikrobu tasiyan hayvanlarla temas sonrasi ortaya cikan paraliziler ile Guillan Barre
Sendromu klinik 6zellikleri olduk¢a benzerdir. Akut aksonal néropatiyle gelen bu hastada oldugu gibi iki antiteyi
birbirinden ayirmak oldukga guictir. Endemik bolgelerde yasayan kisilerde, akut flask paralizi nedenleri arasinda
norotrop olan virusler, 6zellikle paralitik rabies enfeksiyonu akilda tutulmahdir

Anahtar Kelimeler: Akut Motor Aksonal N6ropati, Rabies, flask paralizi, Guillan Barre Sendromu

P-060
Walker Warburg Sendromunun Klinik Ozekllikleri: Olgu Sunumu

Ayse Kacar Bayram'!, Mehmet Canpolat’, Hakan Gimis', Mehmet Sait Dogan?, Hiiseyin Per', Sefer Kumandag'
'Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Pediatrik Radyoloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

Walker Warburg Sendromu (WWS) letal seyreden, otozomal resesif gecisli goz ve beyin anomalilerinin eslik ettigi
nadir bir dogumsal muskiiler distrofidir. Bu sendrom hidrosefali, tip 2 lizensefali, serebellar malformasyonlar,
beyin sapi1 hipoplazisi ve ¢ok sayida g6z anomalisiyle karakterizedir. Bu ¢alismada hipotoni, katarakt, glokom,
beyin sapi inmatdritesi, serebellar hemisferlerin ileri derecede displastik olmasi ve vermis atrofisi ile WWS tanisi
konan ve 5 aylikken ekistus olan kiz olgu; WWS'in klinik 6zelliklerini sunmak ve yenidogan déneminde gorilen
hipotoni ve hidrosefali olgularinda bu sendromun diisiiniilmesi gerektigini vurgulamak amaci ile sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Hipotoni, Walker Warburg Sendromu.

P-061
Adolesan Donemde Tani Alan Fenilketoniiri Olgusu

Hatice Gamze Poyrazoglu', Fatih Kardas?, Alev Arslan Kiziltas, Arslan?, Songuil Gokay? Hiimeyra Aslaner?, Mustafa Kendirci?
'Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji, Kayseri

2Erciyes Universitesi Cocuk Metabolizma,Kayseri

3Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklar,Kayseri

“Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji, Kayseri

GIRIS: Fenilketoniiri otozomal resesif gecisli, erken tani ile nérometabolik komplikasyonlari 6nlenebilen
kalitsal bir metabolik hastaliktir. Bu hastalikta fenil alanin hidroksilaz enzimi yetersiz ya da hi¢ yoktur.
Nadiren de enzim diizeyi normal, fakat kofaktéri olan tetrahidrobiopteridin eksiktir. Fenilalanin
diizeyi 20 Mg/L (1200pmol/ 1) Gzerinde klasik fenilketoniiri tanisi konur. Burada 14 yasinda iken mental
motor gerilik ve ataksik ylriyls etyolojisi arastirilirken tani alan bir fenilketoniri olgusu sunulmustur.
OLGU: 14 yasinda erkek hasta yiriime bozuklugu sikayetiyle basvurdu. Oykistinden hastanin siit cocuklugunun
8.ayina kadar gelismesinin geri olmasina ragmen doktora géturiilmedigi, 2.5 yasindaishal, kusma, havale gecirme
nedeniyle doktora gétirildigi, havalesinin tekrarlamadigi ve tedavi almadigi 6grenildi. ilerleyen dénemlerde
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cocugun hircinliginin arttidi, saldirgan davranislarinin olmasi Uzerine risperidon baslandigi, bazi tahliller
istenmesine ragmen ailenin sosyokdilttrel ve ekonomik diizeyi cok diistik oldugundan hicbir tetkiki yaptiramadigi
belirtildi. Anne baba arasinda birinci derece akrabalik mevcuttu. Fizik muayenede yasina gore boy 50 persantil,
vicut agirhdi 25 persantil, bas cevresi mikrosefalik, mental motor retarde gériinimiinde, sari sacli, cilt rengi soluk,
derin tendon refleksleri hafif artmis, ataksik ylruyusi vardi. Cekilen manyetik rezonans goriintileme de her iki
serebral hemisfer sinir sulama alanlarinda akut enfarkt acisindan anlamh difiizyon kisitlanmalari gériintilendi.
Yapilan metabolik testlerinde fenilalanin amino asit diizeyi 2134 mmol/L (35,5Mg/L) gelmesi lizerine fenil ketondiri
tanisi konuldu. Erciyes Universitesi Cocuk Metabolizma polikliniginde tedavi baslanarak takibe alindi. Kayseri
ilinde fenil ketoniri taramalarinin 2006 yilindan itibaren basladigi hastanin 2000 dogumlu olmasi nedeniyle
dogumda Guthrie testi yapilamadigi bu nedenle dogumdan sonra erken dénemde tani alamadigi 6grenildi.
TARTISMA: Fenilketoniiri bircok tGlkede oldugu gibi Gilkemizde de artik rutin yenidogan taramasi ile saptanabilen
diyet sinirlamasi ile mental motor gelisimin saglanabildigi kalitsal bir hastaliktir. Bu vaka ile her yenidogana
Guthrie testi yapilarak hastaliklarin erken tani ve tedavisi ile komplikasyonlari 6nlemenin 6nemi vurgulanmak
istedi.

Anahtar Kelimeler: Fenilketonuri, adolesan, metabolik hastalik

P-062
Kompleks Bolgesel Agri Sendromu? Sadece Eriskinlerin Hastaligi mi?

Cengiz Havall', Hakan Oztiirk?, Tugba Hirfanoglu', Yesim Ozdemir?, Murat Zinnuroglu?, Kiirsad Aydin', Ayse Serdaroglu’
'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Pediatri Ana Bilim Dali, Ankara

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Ankara

*Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Ana Bilim Dali, Ankara

GIRIS: Eskiden refleks sempatik distrofi sendromu adiyla bilinen, kompleks bélgesel agri sendromu (KBAS);
genelde oOncesinde travma oOykulsiiniin verildigi, tutulan ekstremitede siddetli agr, sislik ve otonomik
disfonksiyon ile karakterize bir durumdur. Bircok hastalikla karisabilmesi, cocuklarda atipik seyir gosterebilmesi
ve erken taninip tedavi edilirse iyi yanitlarin alinmasi nedeniyle akilda tutulmasi gerekmektedir. Burada
16 yasinda yaklasik 1 yildir siiren genis arastirmalar sonrasinda tani konulabilen bir kiz hasta sunulmustur.
OLGU: Sol bacakta ve ayakta agri, sislik, morarma, incelme ve glgsuizliik sikayetiyle basvuran hastanin, 8 ay
kadar 6nce hafif agri, uyusma, karincalanma ile yakinmalarinin basladigi ve giderek siddetlendigi 6grenildi.
Zamanla ayni bolgede ciltte sislik, morarma ve sogukluk gelistigi ve bu ekstremitesinin digerine oranla incelmeye
basladigi fark edilen hasta yuriyemeyecek duruma gelmis. Birkag kez yatirilarak romatolojik hastaliklar, vaskuler
bozukluklar, vaskulitler, radikilopati ve olasi periferik sinir hastaliklari yoniinden arastirilmis. Bu arastirmalarda
patoloji saptanmayan hastanin 6ykisiinde 1,5 yil dnce sol ayak bileginde burkulma oldugu, atele alindigi, 8-9 ay
kadar 6ncesinde ise diisme sonrasi gelisen koksiks kirigi nedeniyle de bir siire immobilize edildigi 6grenildi. Fizik
muayenesinde sol diz ve ayak bilegi eklem hareketleri kisitliydi. Sol bacakta atrofi, ayak sirtinda 6dem, tirnaklarda
ve ayak tabaninda distrofik degisiklikler, diz seviyesine kadar ¢orap tarzinda agri, yiizeyel dokunmada hipoestezi
ve allodini saptandi. Oykii ve muayene bulgulari ile klinik olarak kompleks bélgesel agri sendromu distinild.
Yogun fizyoterapi ve pregabalin tedavisinden belirgin fayda goren hasta ayaktan izlenmek lizere taburcu edildi.
CIKARIMLAR: KBAS genellikle eriskinlerde gérilmektedir. insidansi eriskin serilerde 5,6/100.000/yil olarak
bildirilmistir. Cocuklarla ilgili veri bulunmamaktadir. Cocukluk cadinda kizlarda daha sik gorildigul, travma
Oykisunin eriskinlere oranla daha az oldugu, daha cok alt ekstremitelerin tutuldugu, tedaviye yanitin ve
prognozun daha iyi oldugu bildirilmistir. Benzer yakinmalarla gelen hastalarda cok genis ve girisimsel tetkikler
gerektiren uzun bir listede ayirici tani yapilmaya calisilirken, travma 6ykiisti olmasa dahi KBAS akilda tutulmali ve
tanida gec¢ kalinmamahdir.

Anahtar Kelimeler: Kompleks bolgesel agri sendromu, kronik artropati
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P-063
Norofibromatozis Tip-1 Li Cocuklarda Kemik Mineral Yogunlugu
Ve Kemik Metabolizmasi Belirtecglerinin Degerlendirilmesi

Hatice Gamze Poyrazoglu', Alev Arslan Kiziltas?, Veysel Nijat Bas?, Funda Bastug*, Mehmet Canpolat®, Hiiseyin Per®, Hakan Gimus®,
Yasemin Altuner Torun®, Salih Uytun’, Sefer Kumandas®

'Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji, Kayseri

2Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi,Cocuk Kardiyoloji,Kayseri

3Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi,Cocuk Endokrinoloji,Kayseri

“Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi,Cocuk Nefroloji,Kayseri

SErciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk N&roloji, Kayseri

®Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji,Kayseri

’Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari, Kayseri

GIRIS: Norofibromatozis tip-1(NF-1) iskelet sistemi, gdz, beyin, cilt gibi viicudun bircok bélgesini etkileyebilen,
otozomal dominantolarak gecisgosteren, yaygin kalitimsal bir hastaliktir. NF-1li hastalarda kemikkitlesinde 6nemli
derecede azalmaolmakla birlikte hastalarin cogunda belirgin kemik deformitesi olmaksizin, osteopeni, osteoporoz
veciddiderecedeskolyozgorilmektedir.BucalismadaNF-1denetkilenmiscocuklardakemikmineralmetabolizmasi
ve kemik mineral yogunlugunun durumunu dederlendirerek iliskili faktorlerin ortaya konmasi amaclandi.
METHOD: Calisma Kasim 2012- Mart 2013 tarihleri arasinda Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi'nde
yapildi. Kontrol grubu olarak Ege Universitesi Cocuk Endokrinoloji Béliminden Goksen D ve
arkadaslarinin  (2006) saglikh Tirk cocuklarinda tespit ettikleri BMD dederleri referans alindi.
SONUGCLAR: NF-1 tanisi ile takip edilen toplam 33 hasta (13 kiz, 20 erkek) degerlendirmeye alindi. Hastalarin
ortalama yaslari kiz ve erkeklerde sirasiyla 11.0 = 4.49 yil ve 10.12 + 4.26 yil idi. 25(OH) vitamin D diizeyi hastalarin
% 63.6'sinda <=20 ng/ml %27.3'unde 21 - 30 ng/ml arasinda ve % 9.1) ‘inde > 30 ng/ mlidi. Kizlarda 25-OH vitamin
D seviyesinde 6nemli derecede azalma tespit edildi (p < 0.009). Hastalarin % 18.2'sinde iskelet anormallikleri vardi.
idrar calsiyum/creatinindiizeyikizlardaerkeklerden nemliderecede dahayiiksek tespitedildi(P <0.0271).Ortalama
lomber Z-skoru kizlarda-1.31 £ 0.72 ve erkeklerde -1.48 + 0.95 idi (P:0.567). Lomber Z-skoru hastalarin % 21.2'sinde
< -2, femur basi Z skoru hastalarin % 9.1 ‘inde < -2 idi. Kizlarda PTH diizeyi erkeklere gére 6nemli diizeyde yliksek
bulundu, fakatistatistiksel olarakanlamlidegildi(P:0.372).Kizlarda 25-OHvitamin Dilelomber Z- skoru (P <0.05), ALP
ile femur Z- skoru (P <0.05), kalsiyum ile femur Z- skoru (P< 0.01) arasinda 6nemli diizeyde negatif korelasyon vardi.
TARTISMA: NF-1 cocuklarda kemik metabolizmasinda anormallikler ve 6zelliklede osteoporoz yaygindir. Eger bu
anormallikler erken dénemde tespit edilebilirse iskelet komplikasyonlarinin yonetimine yardimci olunabilir ve
morbidite azaltilabilir.

Anahtar Kelimeler: Norofibromatozis, osteoporoz, kemik mineral yogunlugu

P-064
Transvers Miyelit: Akut Batin Ayirici Tani Listesine Eklenmelidir

Cengiz Havall', Leman Tekin Orgiin', Zeynep Oztiirk?, Yilmaz Akbas', Ercan Demir', Kivilcim Giiciiyener'
'Gazi Universitesi Tip Fakdiltesi Hastanesi Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Pediatri Ana Bilim Dali, Ankara

GIRiS: Transvers miyelit (TM) farkh etyolojilerle ortaya cikan spinal kordun inflamatuvar hastaligidir.
Akut veya subakut gelisen bu tabloda motor, duyusal ve otonomik disfonksiyon ortaya cikar. Sik
gorilen baslangic belirtileri arasinda sirt agrisi, bacaklarda agn ve glcgstzlik, sfinkter bozukluklari,
ates, ense sertligi, parestezi, uyusukluk, allodini bulunmakta karin agrisi ise daha az gorilmektedir.
OLGU: Karin agrisi, kusma, idrar yapmada zorluk, ayaklarda uyusma ve ylriyememe sikayeti ile basvuran
hastanin yakinmalarinin ilk kez iki glin 6nce hafif siddette basladigi ve basvuru giiniinde kusmalarinin arttigi
ogrenildi. Fizik incelemesinde batinda yaygin hassasiyeti bulunan ve acil serviste karin agrisina yonelik
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tetkiklerde patoloji saptanmayan hastanin ayrintili incelemesinde karin cildi ve kremaster reflekslerinin
alinamadigi ve meme basi hizasinda asagida hipoestezi oldugu gorildi. Spinal manyetik rezonans
gorintilemede C3 diizeyinden konus medullaris dlizeyine uzanan kord santralinde sinyal artislari saptandi.
Beyin omurilik sivisi incelemesinde 80/mm? beyaz kiire ve hafif artmis protein diizeyi (56 mg/dl) saptandi.
Transvers myelit tanisi disliniilerek 3 giin boyunca yuksek doz metilprednizolon 30 mg/kg/giin verildi.
Sonrasinda 1 mg/kg/giin dozunda idame tedavisi 14 gline tamamlandi. Bacak agrilari icin Pregabalin baslanan
hastanin tedavisinin 2. glinlinden itibaren adrilari olduk¢a azaldi. Bir hafta icinde sikayetleri tamamen
gerileyen hastanin norolojik muayenesi normaldi. Hasta norolojik olarak sekelsiz ayaktan izlenmektedir.
CIKARIMLAR: Transvers myelit eriskin hastalarda daha cok medulla spinalisin torakal boliminu ¢ocuklarda ise
servikal kismini tutmakadir. Tutulan seviye ve kord elemanlarina gore farkh klinik bulgularla ortaya ¢ikabildigi
bilinmekte olan bu tabloda 6zellikle servikal bolge tutulumlarinda solunum kaslarini da etkileyebilmesi agisindan
erken taninmalidir. Tumorlerden vaskiiler hadiselere kadar genis bir ayirici tani listesi olan bu hastaliga tani
kriterleri cercevesinde teshis konulabilmektedir. Akut batin tablosu guiriltili bir sekilde karsimiza ¢ikmakta ve
agri nedeniyle cogu zaman diger muayene bulgulari maskelenmektedir. Dikkatli 6yki ve tekrarlayan muayeneler
ile hasta yeniden dikkatle incelenmeli ve karin agrisinin nérolojik kokenli olabilecegi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: akut batin, idrar retansiyonu, transvers miyelit

P-065
Hatirlatma: Kore ile baslayan Sistemik Lupus Eritematosus

Emine Tekin, Turgay Cokyaman, Omer Faruk Aydin, Haydar Ali Tasdemir, Hamit Ozytirek
Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali,Samsun

GIiRiS: Kore viicudun herhangi bir bélimiinde goriilebilen, tekrarlama egilimi olan ani istemsiz
hareketlerdir. Cocuklarda en sik sebep, akut romatizmal atesin major bulgularindan biri olarak
Sydenham  koresidir. Merkezi sinir sistemi enfeksiyonlar, otoimmun hastaliklar, noérodejeneratif,
metabolik, genetik, vaskller, endokrinolojik ve toksik nedenler koreye sebep olabilir.
OLGU: Onii¢ yasindaki kiz hasta 1 hafta 6nce baslayan ellerde, kollarda atma biciminde istemsiz hareketler,
kekeleme yakinmalari ile basvurdu. Hareketler heyecanlaninca artiyor, uyuyunca yatisiyor geciyordu. Ozgecmis
ve soy ge¢misinde Ozellik yoktu. Fizik muayenesi her iki zigomatik bolge Gzerindeki eritem ( malar rash-lupus
kriteri) disinda normal olan hastanin nérolojik muayenesinde belirgin koreoatetoid hareketleri vardi, milk maid
isareti pozitifti ve serebellar testler biraz beceriksiz bulundu. Hastaya penisilin profilaksisi ve kore icin semptomatik
tedavi olarak karbamazepin 10 mg/kg/g baslandi. Kranial MRG, diflizyon MRG normal bulundu. Hemogram,
CRP, rutin biyokimyasal tetkikler, seruloplasmin, ASO normal sinirlarda, ANA [++ (1/320)-grandiler(lupus kriteri)],
sedimentasyon 25 mm/saat bulundu. ANA pozitif oldugu icin diger kollajen doku belirteglerine bakildi; ssA, ssB,
Sm, SM/RNP, Jo, SCL 70 antikorlarn negatif bulundu, anti-ds DNA(+) (lupus kriteri), immunglobulinler normal,
Treponema Pallidum HemaglUtinasyon ve Rapid Plasma Reagin Testi negatif, C3 normal, C4: 0.08 g/l bulundu.
Hasta halsizlik, kilo kaybi, ates gibi konstitusyonel bulgular ve oral/genital aft, artrit tariflemiyordu. Akciger
grafisinde serozit bulgusuna rastlanmadi, idrarda protein saptanmadi. Hastanin elektrokardiyografisi normal,
ekokardiyografisi mitral valv prolapsusu disinda normal olarak degerlendirildi. Hastanin hemograminda I6kopeni
(2.67 bin/pl; N:4.5-13.5 bin/ul ) ve lenfopeni (0.77bin/pl; N:1.5-3 bin/ul ) saptandi (lupus kriteri). Hasta SLE'nin
kriterlerinden dordind karsiladigi icin néropsikiyatrik baslangich lupus tanisi aldi. Hastaya U¢ glin 20 mg/kg/g
puls-metil prednizolon verildi, sonrasinda 1.5 mg/kg (toplam 60 mg /g) oral prednizolon tedavisine devam edildi.
TARTISMA: Onli¢ yasinda bilinen hastaligi olmayan ve akut kore bulgusu ile basvurup, SLE kriterlerinden taniigin
yeterli 4'Uni saglayarak noéropsikiyatrik baslangicli lupus tanisi alan bir kiz hasta hatirlatma amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: kore, malar rash, sistemik lupus eritematosus
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P-066
Sotos Sendromu: Olgu Sunumu

Serkan Turkugar', Mehmet Canpolat? Ayse Kacar Bayram?, Hakan Giimiis?, Hiiseyin Per? Sefer Kumandag?
'Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

Gocuk saghgi ve hastaliklari kliniginde ve saglam ¢ocuk takibindeki en 6nemli noktalardan biri de antropometrik
Olctiimler ve takipleridir. Asiri boy uzamasi puberte prekoks, adrenal hastaliklar ve biiyime hormonunun fazla
salgilanmasi (gigantizm) gibi endokrin nedenler disinda Marfan Sendromu, homosistiniiri, Beckwith-Wiedeman,
norofibromatozis, Weaver, Proteus, Frajil X ve Sotos Sendromu gibi sendromik hastaliklarda da goérilebilmektedir.
OLGU: Epilepsi, opere Patent Foramen Ovale (PFO) ve opere Patent Duktus Arteriosus (PDA), tanilariyla takip edilen
8 yasinda erkek hastanin yenidogan déneminde sarilik nedeni ile takip edildigi ve fototerapi aldigi, yenidogan
doneminden bu yana takipleri sirasinda alinan boy, viicut adirhdi ve bas cevresi persentilleri>97persantil
Uzerinde oldugu, el ve ayaklarin simetrik olarak iri gériiniimde oldugu hikayesinden 6grenildi. Boy uzunluguna
dair yapilan endokrinolojik degerlendirmeleri normal olan olgunun, akromegali acisindan bakilan Growth
Hormon (GH):1.78 microlU/ml, Insilin like Growth Faktor (IGF-1) (somatomedin-C): 46 ng/ml, IGF-BP3:2665
ng/ml, sT3:1.8 pg/ml, sT4:7.5 ng/dL ve TSH:1.7 mu/ml olarak normal sinirlardaydi. Takipleri sirasinda nérolojik
gelisiminin geri oldugu belirlendi, 3 yas 4 aylikken yapilan psikometrik degerlendirmesinde genel gelisim 14-
15 ay, dil-bilissel gelisim 16-17 ay, ince motor gelisim 14-15 ay, kaba motor gelisim: 18-19 ay, genel becerilerin
13 ay ile uyumlu oldugu tespit edildi. Kraniyal MRG'sinde myelinizasyonda gecikme ve serebral kortikal atrofi
ile uyumlu bulgular saptandi. isitme ve gérme degerlendirmeleri normaldi. Genetik calismada 46 XY 15ps+(15.
Kromozomun kisa kolunda satellit polimorfizmi) tespit edildi. Hastanin 8 yasinda yapilan son fizik muayenesinde
bas, eller ve ayaklar normalden biiyiik gériiniimdeydi. Olciilen boy:151 cm (>97p), baba boyu: 1.86 cm, anne
boyu: 1.76 cm idi. Mevcut bulgularla hastada Sotos Sendromu diistiniildii ve genetik analizde NSD-1 gen
mutasyonu (+) gelen hastaya Sotos Sendromu tanisi konuldu ve ailede izole bir vaka olarak degerlendirildi.
Sonug olarak asin boy uzamasi yakinmasi ile basvuran ve fizik muayenesinde dismorfik bulgular saptanan
olgularin ayirici tanisinda sotos sendromunu da disiinilmesi gerekir.

Anahtar Kelimeler: Sotos Sendromu, hizli blyliime, cocuk.

P-067
Spinal Muskuler Atrofili Olgularimizin Klinik Ozellikleri

Mehmet Canpolat’, Ayse Kacar Bayram', Oguzhan Bahadir?, Hiiseyin Per’, Hakan Gim{s', Munis Diindar?, Sefer Kumandas'
'Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

Spinal Muskuler Atrofi (SMA) siklikla otozomal resesif gecisli kalitsal bir néromdskiler hastaliktir. Bu
hastalik spinal kordun 6n boynuz hicreleri ve kranial sinir niikleuslarindaki dejenerasyon sonucu
ekstemite ve goévdenin simetrik glicsiizligu ile karakterizedir. Bu calismada Erciyes Universitesi
Tip Fakiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dalinda survival motor neuron gen 1 (SMN1) delesyonu
pozitif olan spinal muskuler atrofili 19'u kiz-19'u erkek 38 olgunun klinik 6zellikleri sunuldu
Olgularin ortalama yasi 26.9 ay (min: 3ay, max: 96ay) ve takip surresi 12.2+13.3 aydi. Olgularin 19'G (%50.0)
tip SMA tip 1, 11U (%28.9) SMA tip 2 ve 8i SMA (%21.1) tip 3 idi. Hastalarimizin timi miadinda dogmustu.
Olgularin 5'inde (%13.1) SMA tanisi alan kardes 6ykusi vardi. Olgularin basvuru sikayetleri; 11 (%28.9) olguda
basini tutamama, 10 (%26.3) olguda besleme problemleri, 8 (%21.1) olguda oturamama, 6 (%15.8) olguda ¢abuk
yorulma, 5 (%13.1) olguda merdiven ¢ikmada zorluk, 4 (%10.5) olguda yiirliyememe ve 2 (%5.3) olguda dengesiz
yurime idi. Olgularin 4'Unde (%10.5) pektus ekskavatus, 2'sinde (%5.3) skolyoz, 1'inde (%2.6) sol ventrikdl
hipertrofisi, 1'inde (%2.6) dektrapoze kalp ve 1'inde (%2.6) patent duktus arteriozus ile beraber patent foramen
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ovale patolojileri eslik ediyordu. Olgularin genetik incelemesinde 2 (%5.3) olguda sadece ekzon 7 ve 36 (%94.7)
olguda hem ekzon 7 hem de ekzon 8 homozigot delesyonlari mevcuttu. Tiim ailelere genetik danisma verilmisti.
Tum olgulara salbutamol tedavisi verilmis ve 15 (%39.5) olguya diizenli fizik tedavi uygulanmisti. Hastaligin
seyri suiresince 22 (%63.2) olgu tekrarlayan pnémoni tanisiyla tedavi gordii ve bu olgularin13’t (%34.2) yogun
bakim gerektirdi. Tim mudahalelere ragmen bu olgularin 8'i (%21.1) kaybedildi. Tekrarlayan pndmoni sikhgi
SMA tip 3 ile karsilastinldiginda SMA tip 1 ve tip 2 tanisi alan olgularda anlamli olarak daha yliksekti (P=0.014).
Sonu¢ olarak SMA olgularinin hayat kalitesi ve yasam beklentilerini olumlu etkileyen kuratif bir tedavi
bulunmamaktadir. Bu nedenle delesyon saptanan tim olgularin ebeveynlerine preimplantasyon genetik
danismanlik verilerek saglikli bireylerin implantasyonunun saglanmasi buytk 6nem tasir.

Anahtar Kelimeler: Hipotonik infant, spinal muskuler atrofi, survival motor neuron gen 1.

P-068
Ehlers-Danlos Sendromu Tip VI, Kifoskolyotik Form: Olgu
Sunumu

Mehmet Canpolat’, Nagihan Erdog Sahin?, Fatih Kardas®, Mehmet Kése', Hakan Glmis', Hiseyin Per', Sefer Kumandag'
'Erciyes Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,Metabolizma Bilim Dali, Kayseri, Tirkiye

GIRIS: Kifoskolyotik tip Ehler Danlos sendromu (EDS), tip VI, dogumdan itibaren varolan ciddi muskuler
hipotoni, progresif ve ciddi kifoskolyoz, belirgin eklem hipermobilitesi ve luksasyon ve ciddi deri
hiperelastikiyeti ile karakterize nadir otozomal resesif bir bag doku hastaligidir. Prokolajen-lizin-2-
oksoglutarat 5-dioksijenaz 1(PLOD1) gen mutasyonu sonucu bu hastalarda kolajen lizil hidroksilaz
enzim eksikligi ile gorilmektedir. Normal saglikli kontroller ile karsilastirildiklarinda, idrarda artmis total
lizil pridinoline/hidroksi pridinoline oranlari ytksektir ve bu durum hastalik icin tani koydurucudur.
AMACG: EDS tip VI tanisi konulan 7 yasinda kiz hasta sunuldu.

OLGU: 7 yasinda kiz hasta sirtta egrilik sikayeti ile basvurdu. Hikayesinden 12 aylik iken ayaklarini basamama,
glcgsiuizlik sikayeti ile basvurdugu hipotonik infant nedeni ile tetkik edildigi yapilan tetkikler sonucu spinal
muskuler atrofi distnildigu, genetik calismalarinin normal sonuclandigini herhangi bir ila¢ kullanmadiklari
ogrenildi. 2 yasinda duizglin cimle kurdugu, gelisimsel kalca dispalizi nedeni ile 2 yas 8/12 aylik iken opere
edildigi, 4 yasinda yuriidigu, 12 ayliktan itibaren sirta egrilik olustugu bu durumun giderek artis gosterdigi ve son
2 yildir belirgin sekilde arttigi 6grenildi. Anne baba hala dayi ¢cocuklari idi. Ailede benzer hastalik hikayesi yoktu.
Fizik Muayenede: cevreye ilgisi yasi ile uyumlu, frontal bolgede skatrisyel cilt lezyonu, eklemlerde hipermobilite,
ciltte hiperelastisite ve sirtta acikligi saga bakan skolyoz saptandi. Derin tendon refleksleri normoaktifti, Goz
muayenesinde 6zellik yoktu. AST: 32 IU/L, ALT:40 IU/L, CK: 72 IU/L, CKMB: 26.3 IU/L idi. 1Q:107 puan. Direk grafide
kifoskolyoz, Spinal MRI'da siddetli rotoskolyoz saptandi. Hastanin cilt biyopsisinde kollajen liflerde belirginlesme
ve 6dem saptandi. idrarda lizil pridolin/ hidroksilizil pridolin orani: 4.34 (normal deger: 0.19+0.02) olarak bulundu.
Hastaya klinik ve laboratuvar bulgulari ile EDS tip VI tanisi konuldu genetik calisma planlanarak izleme alindi.
SONUG: Sut ¢ocuklugu doneminde hipotnoni ve gli¢siizliik nedeni ile basvuran okul cocuklugu déneminde
skolyoz, hipermobilite ve cilt hiperelastisitesi bulgulari ile EDS Type VI tanisi konulan 7 yasinda kiz hasta nadir
gorilmesi nedeni ile sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Ehler Danlos sendromu tip VI Kifoskolyoz, Deri hiperelastikiyeti
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P-069
Cocuklarda Senkop Etiyolojisi, Norolojik Ve Kardiyolojik
Incelemelerin Tanidaki Yeri

Unsal Yilmaz', Rahmi Ozdemir?, Nagehan Katipoglu?, Tuba Dag? Emel Atas Berksoy?, Timur Mese?

'Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Norolojisi BoIGmu
Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyolojisi Klinigi
3Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar

AMAGC: Cocuklarda en sik noérokardiyojenik senkop gorulmekle birlikte, altta yatan pek cok kardiyak
ve norolojik hastalik senkopa yol acabilir Buna karsin nedene yonelik yapilan incelemelerin
tanisal degeri oldukca dusUktir. Bu calismada, senkop nedeniyle basvuran hastalarin  klinik
Ozellikleri,  etiyolojisi ve yapilan incelemelerin  tanisal  dederinin  belirlenmesi  amacglandi.
GEREC VE YONTEMLER: Temmuz 2011 ile Aralik 2013 tarihleri arasinda cocuk néroloji béliimiine senkop
nedeniyle yonlendirilen 169 (%70.1) kiz, 72 erkek (%29.9) toplam 241 hastanin dosyasi retrospektif
olarak incelendi. Senkop etiyolojisi ve tani amach yapilan testlerin taniya ulasmadaki yeri arastirildi.
BULGULAR: Olgularin 146’sinda (%60.6) norokardiyojenik senkop, 30’'unda (%12.4) postural ortostatik tasikardi
sendromu (POTS), 22'sinde (%9.1) epilepsi, 6'sinda (%2.5) kardiyak senkop, 23'tinde (%9.5) psikojenik psédosenkop,
4’tinde (%1.7) refleks senkop, 1'inde (%0.4) hidrosefali saptanirken, 9 (%3.7) hastada etiyoloji belirlenemedi. Yuz elli
yedi (%65.1) olguya elektroensefalografi incelemesi yapildi ve bunlarin 25‘inde (%15.8) epileptik aktivite gorild.
Norogoriintiileme yapilan 95 (%39.4) hastanin 1inde (%1.1) mezial temporal skleroz, 1'inde (%1.1) akuaduktus
Sylvii stenozu gorillrken, 12 (%13.0) hastada rastlantisal nonspesifik beyaz cevher lezyonlari izlendi. Olgularin
tamamina yapilan elektrokardiyografinin, 3'linde (%1.3) tam atrio-ventrikdler blok, 1'inde (%0.4) 2. derece atrio-
ventrikller blok (Mobitz Tip Il), 1 (%0.4) tanesinde ise kisa PR araligi ve delta dalgasi saptandi. Ekokardiyografik
incelemede, olgularin 11'inde (%4.6) mitral kapak prolapsusu, 3'inde (%1.7) mitral yetersizlik saptanirken, 1 (%0.4)
hastada agir valviler aort stenozu gorildi. Tilt testi yapilan 93 (%38.6) hastanin 34'tinde (%36.5) POTS saptanirken
14’linde (%15.0) vazodepresor yanit gozlendi. Holter testi yapilan 21 (%8.7) hastanin sadece 1'inde (%4.7) anormal
kayit bulundu. Hicbir hastada senkop nedeni olarak anemi, elektrolit imbalansi ya da hipoglisemi saptanmad..
Gikarim: Pek ¢ok norolojik ve kardiyak hastalik senkop nedeni olabilir. Ayrintili 6ykd, fizik muayene ve EKG ile
hastalarin coguna tani konulabilir. Elektroensefalografi, nérogoriintiileme, ekokardiyografi, tilt testi, holter testi
ve rutin kan testlerinin taniya katkisi oldukga sinirhdir.

Anahtar Kelimeler: Noérokardiyojenik senkop, kardiyak senkop.

P-070
Akut Gii¢suizliikkle Bagvuran Vitamin D Bagimli Rasitizm
Olgusunda Spinal Sarkoidoz: Nadir Bir Birliktelik

Mehmet Canpolat', Ayse Kacar Bayram', Abdulfettah Tumtiirk?, Mehmet Kose?, Sefer Kumandas', Selim Doganay*, Hakan Gimds',
Ali Kurtsoy?, Hiiseyin Per

'Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin Cerrahi Anabilim Dali,Kayseri, Tiirkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

*Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Pediatrik Radyoloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

GIRIS-AMAC: Sarkoidoz; etiyolojisi bilinmeyen, cocukluk caginda cok nadir gériilen, kazefikasyon 6zelligi olmayan
granulomlar ve coklu organ tutulumu ile karakterize bir hastaliktir. Vitamin D bagimli rasitizm tip 1 ise otozomal
resesif kalitilan bobrekte 1 alfa hidroksilaz enzimi kusuru sonucu kalsitriol sentezlenememesi sonucu gelisen bir
hastaliktir. Buyazida bu iki nadir hastaligin birlikte gorildigu bir olgunun klinik 6zelliklerini sunmak amaglanmistir.
OLGU: Onbes yasinda erkek hasta, son 2 hafta icinde hizla baslayan alt extremitede gii¢sizliik, yiriirken diisme
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sikayetleri ile klinigimize basvurdu. Ozgecmisinde 15 ayliktan beri D vitaminine bagimli rikets tanisi oldugu, 7
yasindayken batinda kitle nedeni ile opere edildigi 6grenildi. Hastanin fizik muayenesinde alt extremitede kas
kuvveti 2/5 oraninda azalmis, derin tendon refleksleri artmis ve klonusu mevcuttu. Hastanin ¢ekilen acil spinal
MRG'de torakal 6, 7 ve 8. vertebralar boyunca spinal kordu disardan basi yapan 40x12 mm boyutlarinda kitle tespit
edildi. Bu bulgularla hasta beyin cerrahisi tarafindan opere edildi. Cerrahi sonrasi medulla spinalise basi bulgulari
dizeldi ve hasta desteksiz ylirimeye basladi. Yapilan biopsi incelemesinde kazeifikasyon nekrozu gostermeyen
granilomat6z enflamasyon saptandi ve materyalde aside direncli bakteriye yonelik boyama negatifti. Hastadan
istenen immunglobulinler normaldi. Tiberkdilin deri testi negatifti. G6z muayenesi normaldi. Yapilan abdominal
ultrasonografide karaciger normalden biiyik, periportal ve paraaortik cok sayda lenf nodu mevcuttu. Hastaya bu
bulgularla sarkoidoz tanisi kondu ve 2 mg/kg /glin steroid tedavisi baslandi. Steroid dozu tedricen azaltilan hasta
hala takip edilmektedir. Sonug olarak; Akut gligsuizllikle bagvuran hastalarda spinal kitle ayirici tanisinda ¢ok nadir
de olsa sarkoidoz diistinilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Akut flask paralizi, cocuk, sarkoidoz, rikets.

P-071
Glikojen Depo Hastaligi Tip 5: Olgu Sunumu

Mehmet Canpolat', Hiiseyin Per', Hakan Giimiis', Giil Demet Kaya Ozcora', Ayse Kacar Bayram', Fatih Kardas?, Suzan Zorludemir?,
Sefer Kumandag'

'Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,Metabolizma Bilim Dali, Kayseri, Tirkiye

3Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Anabilim Dali, Adana, Tiirkiye

McArdle (Tip 5 Glikojen Depo) hastaligi kas fosforilaz enzim eksikligine bagl otozomal resesif gecen, kalitsal kas
enerji metabolizma bozukluklarinin en sik goérilen tipidir. Tipik formu egzersiz sonrasi artan kas glgcsizligi ve
kramplarla kendini gosterir, siklikla yasamin iki ve Ggtincti dekatinda bulgu vermeye baslar. 13 yasindaki kiz hasta
merdiven ¢cikamama, erken yorulma bitkinlik, kas agrilari ve gligstizllk sikayetleriyle basvurdu. Fizik muayenesinde
Ozellik saptanmayan hastanin laboratuvar incelemesinde; CK: 24100IU/L, CKMB: 324 IU/L bulundu. Diger sistem
muayeneleri ve elektromyografisi normal olan hastanin gastroknemius kasindan yapilan biopside glikojen
depozitleri gorildi. Egzersiz sonrasi gugsuzlik, yorgunluk yakinmalarinin olmasi, kas enzimlerinin yuksek
olmasi, egzersiz tolerans testi sonrasi kan laktik asit dlizeyinde artis olmamasi ve kas patoloji kesitlerinde glikojen
depozitlerinin goriilmesi nedeniyle Tip V Glikojen Depo (McArdle) hastaligi tanisi kondu. Sonug olarak bu olgu
egzersiz intoleransi, kas gui¢suzligu semptomlar ve CK yiiksekligi ile basvuran olgularda McArdle hastaliginin
ayirici tanida dusinilmesi gerektigini vurgulamak amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: McArdle hastaligi, egzersiz intoleransi, CK yiksekligi.
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P-072
Omuz ve Sirt Agnisi ile Basvuran idiyopatik Kanat Skapula: Olgu
Sunumu

Mehmet Canpolat’, Senol Kéroglu?, Giil Demet Kaya Ozcora', Ayse Kacar Bayram', Hakan Giimiis', Mithat Oner3,
Mehmet Kirnap#, Hiseyin Per’

'Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
2Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri, Turkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Ortopedi ve Travmatoloji Anabilim Dali, Kayseri, Tlrkiye

“Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Anabilim Dali, Kayseri, Turkiye

Diger adiyla “skapula alata” olarak da bilinen kanat skapula skapulotorasik bolgenin énemli ancak siklikla gézden
kacan bir hastaligidir. Omuz bdélgesinde fonksiyon kaybi, preskapular agr ve asimetri ile basvuran hastalarda
ilk diistintlecek hastaliklardan biridir. Kanat skapula'da genellikle konservatif tedavi ile basarili sonuclar alinir.
Konservatif tedavinin basarisiz kaldigi olgularda agriya ve fonksiyona yonelik cerrahi midahale yapilabilir.
OLGU: 13 yasinda erkek hasta sag omuzda hareket ile ortaya cikan agri sikayeti ile basvurdu. Oykiistinde yaklasik
bir yildan beri sikayetinin oldugu 6grenildi. Muayenesinde sag tarafta kanat skapula deformitesinin oldugu, omuz
hareketlerinin abduksiyonda daha belirgin olmak {izere agrili oldugu saptandi. Hastanin sistemik ve norolojik
muayenesinde ek patoloji saptanmadi. Direk grafileri, hemogram, rutin biyokimya, eritrosit sedimentasyon hiz,
sinir ve kas patolojileri ydonliinden yapilan Elektromiyelografi'si normaldi. Olguya mevcut klinik ve laboratuvar
bulgulari ile kanat skapula tanisi konuldu. Hasta ortopedi ve travmatoloji, fizik tedavi ve rehabilitasyon anabilim
dallani ile konsiilte edilip omuz giiclendirici fizik tedavi programina alindi. izlemin (ciincii ayinda omuz
hareketlerinde agri sikayetinin geriledigi 6grenildi. Olgumuz nedeni ile sik gériilmeyen ve genellikle atlanabilen
bir bulgu ve semptom oldugu icin, omuz agrisi ve fonksiyon kaybi ile basvuran hastalarda ayirici tanida kanat
skapula’nin distnllmesi gerektigini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Asimetrik scapula, kanat skapula, omuz agrisi, sirt agrisi.

P-073
Serebral Palsi ve Limbik Ensefalit Birlikteligi

Mertcan Altintas, Bahadir Konuskan, Bahattin Sayinbatur, Banu Anlar
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri Anabilim Dali, Ankara

GIRIS: Limbik ensefalit subakut baslangicli konfiizyon, hafiza, davranis anormallikleri, nébetler ve hareket
bozukluklariile karakterize bir hastaliktir. Otoantikorlarin hedefleriarasinda N asetil D aspartat (NMDA) reseptorleri,
voltaj kapili potasyum kanallari (VKPK), glutamik asit dekarboksilaz (GAD) enzimi, glisin reseptorleri sayilabilir.
Serebral palsi, henliz gelisimini tamamlamamis olan beynin ilerleyici olmayan hasari sonucu ortaya ¢ikan bir
hareket ve postir bozuklugudur. Cogunlukla intrauterin donemdeki olaylara bagl olmakla birlikte, beyin
gelisiminin devam ettigi, yasamin ilk iki yilindaki olaylara bagh gorilur. Bulgular yasla birlikte degiskenlik
goOsterse de hastalarda norolojik kayip gdzlenmez. Burada bu iki antiteye sahip bir olgu sunulmustur.
OLGU: 9 yasinda erkek olgu, nobet ve kasilma miktarinda artma sebebiyle basvurdu. Daha o©nce
herhangi bir sikayeti olmayan hastanin dokuz aylikken dokintili hastalik sonrasi ensefalit gecirdigi
ve sonrasinda global gelisme geriligi ve epilepsi nedeniyle izlendigi, bir ay o6nce gecirdigi akciger
enfeksiyonu sonrasinda kasilmalari ve istemsiz hareketleri basladigi 6grenildi. Fizik incelemede, obje
takibinin ve bas kontroliiniin olmadigi, kas tonusunun arttidi, koreoatetoid hareketleri oldugu goéruldu.
Kraniyal MRGde hemisferik kortikal sulkuslarda atrofik dilatasyon, sol parietal periventrikller yerlesimli
spleniuma da hafif uzanim gosteren T2 sinyal artisi saptandi. Yaygin koreiform hareketler ve orofarengeal
diskinezi nedeniyle limbik ensefalit dulslinilen hastanin NMDAR antikor dlzeyi pozitif saptandi.
TARTISMA: Limbik ensefalit konflizyon, davranis ve hareket bozukluklari, temporal lob nébetleriyle karakterize
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subakut baslangi¢li otoimmun bir hastaliktir. Semptomlar giinler veya haftalar icinde ortaya cikabilir. Cocukluk
caginda en sik VBPK ve NMDA reseptor antikorlarina bagh olarak gelisir. Ozellikle hastaligin ilk dénemlerinde
eslik eden davranis problemleri nedeniyle hastalar siklikla psikiyatri kliniklerine basvurur. Daha sonra ortaya
¢ikan nobetler ve hareket bozukluklari hekimi stiphelendirmelidir. Hastaligin kesin tanisi icin serum ya da BOS
orneklerinde antikor diizeyi gosterilmelidir. Bu olgu sunumu ile serebral palsi gibi statik bir ensefalopatide bile
yeni ortaya ¢ikan bulgularin arastirilmasi gerektigi ve orofarengeal diskinezilerin NMDA iliskili limbik ensefalit icin
tanisal degerine dikkat cekmek amaclanmistir.

Anahtar Kelimeler: limbik ensefalit, serebral palsi

P-074
Hepatit A'ya Bagh Guillain-Barre Sendromu: Nadir Bir Birliktelik

Mehmet Canpolat’, Ozgiir Ceylan?, ilknur Celik?, Ayse Kacar Bayram', Hiiseyin Per', Selim Doganay*, Hakan Giimiis', Duran Arslan®,
Sefer Kumandag'

'Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Kayseri, Tlrkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri, Turkiye

“Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Radyoloji Bilim Dali, Kayseri, Turkiye

*Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Kayseri, Tirkiye

Guillain Barre Sendromu (GBS)’ nun patogenezi net olarak bilinmemekle birlikte calismalar otoimmun bir hastalik
oldugunu gostermektedir. GBS ile enfeksiyon hastaliklari arasindaki iliski iyi bilinmektedir. Hepatit A enfeksiyonu
seyrinde GBS gelisimi nadir gorilen bir tablodur. Olgu 1: On yas 5 aylik erkek olgunun, 20 giin 6nce gozlerde
sararma sikayetinin oldugu ve basvuru tarihten 5 giin 6nce yiriiyememe sikayetinin basladigi 6grenildi. Nérolojik
muayenesinde; bilateral alt ektremitelerinde flaks paralizi vardi, seviye veren duyu defisiti yoktu, derin tendon
refleksleri (DTR) bilateral alinamiyordu. Kas glici alt ekstremitede 2/5, Ust ekstremitede 4/5 idi. Solunum sikintisi
yoktu. Lomber ponksiyonunda beyin omurilik sivisi (BOS) protein diizeyi 273.4 mg/d| ve glukoz diizeyi 68 mg/
dl, mikroskobik incelemede hiicre gérilmedi. Olgu 2: Ondort yasinda kiz olgu bir haftadir var olan yiirimede
gucluk, el ve ayaklarda karincalanma, uyusma ve kuvvet kaybi sikayetleri ile basvurdu. Bagvurudan 10 glin 6nce
sarilik, kasinti, halsizlik ve eklem agrisi sikayetlerinin oldugu 6grenildi. N6érolojik muayenesinde; bilateral alt
ektremitelerinde flaks paralizi vardi, seviye veren duyu defisiti bulunmamaktaydi. DTR'leri bilateral alinamiyordu.
Kas gicu alt ekstremitede 2/5, ust ekstremitede 4/5 idi. Solunum sikintisi yoktu. Lomber ponksiyonunda BOS
protein diizeyi 230.8 mg/dl ve glukoz diizeyi 58 mg/dl, mikroskobik incelemede hiicre goriilmedi. Karaciger
fonksiyon testleri yuksek (ALT:231u/L AST:130 u/L), total ve direkt bilirubin degerleri normaldi. Her iki olgununda
serumda viral serolojik incelemelerinde Anti-HAV IgM ve IgG pozitif idi. Elektromiyondrografi incelemesi alt
ekstremitelerde motor ve duyusal sinirlerde (perineal, tibial ve sural sinir) aksonal ve demyelinizan néropati ile
uyumluydu. Spinal manyetik rezonans goériintilemede GBS ile uyumlu olarak kauda equina liflerinde kontrast
tutulumu izlendi. Olgulara Hepatit A'ya bagh GBS tanisiyla intravendz immunglobulin (0.4g/kg-1V, 5 giin siireyle)
tedavisi baslandi. Fizik tedavi programinin birinci ayinda yardimsiz yuridukleri, 3. ayinda kas gti¢lerinin normal
oldugu, 6. ayinda DTR’lerin normoaktif oldugu gézlendi. Sonug olarak, bu calismada Hepatit A enfeksiyonu seyri
sirasinda GBS gelisen iki olgu bu nadir birlikteligi vurgulamak amaciyla sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Guillain Barre Sendromu, Hepatit A, Otoimmiinite.
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P-075
Schimke immunoossﬂeoz Displazi Tanisinda Norolojik ve
Kutanoz Bulgularin Onemi

ipek Polat', Pakize Karaoglu', Miige Ayanoglu', Tillay Oztiirk?, Ulug Yis', Handan Giilery(iz?, Semra Ayse Hiz', Cornelius Boerkoel?
'Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir

?Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Radyoloji Ana Bilim Dali,izmir

3University of British Columbia, Department of Medical Genetics, Canada

Schimke immunoosseoz displazi (SIOD), selektif hiicre proliferasyonunda goérevli Hep-A iliskili proteini (HARP)
kodlayan SMARCAL1 geni mutasyonu nedeniyle olusan otozomal ressesif gecisli bir hastaliktir. SIOD; boy
kisaligina neden olan spondiloepifizyel displazi, son donem boébrek yetmezligine yol acan progresif steroid
direncli nefrotik sendrom ve sik enfeksiyonlarla seyreden T hiicre yetmezligi ile sistemik tutulumlu bir patolojidir.
Olgularin yaklasik %72'sinde café au lait lekelerine benzeyen hiperpigmente makuller vardir. Bas agrilari, gegici
iskemik ataklar, premature ateroskleroza bagl inme nérolojik tutulum bulgularidir. Olgularin yaklasik %15‘inde
motor ve kognitif gelisim geriligi saptanmaktadir. Olgumuz 3 yasinda iken kaba motor alanda gelisim geriligi
nedeniyle ¢cocuk noroloji bolimimiize konsilte edildi. Tekrarlayan enfeksiyonlar nedeniyle sik hastaneye yatis
oykiist olan ve direncli nefrotik sendrom ile takip edilen olgumuzun fizik muayenesinde makrosefali, kisa boy,
hiperpigmente cilt nodilleri oldugu gorildi. Kemik grafilerinde ovoid ve diiz vertebralar ile deforme femur
epifizi saptandi. Genetik analizinde SMARCALT1 geninde ¢.2459G>A homozigot mutasyonu bulundu. Erken yasta
olime neden olan infantil baslangicli veya daha iyi prognozlu juvenil baslangicl olabilen SIOD icin literatiirde
€.2459G>A mutasyonun agir klinik seyirle iliskili oldugu bildirilmektedir. Bu mutasyona sahip bildirilen nadir
vakalardan olmasi ve gelisme geriligi, nefrotik sendrom, immune yetmezlik ve iskelet displazileri olan olgularda
distintlmesi gereken bir sendrom olmasi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Schimke immunoossedz Displazi, SMARCAL1 gen mutasyonu

P-076
Gorme Bulanikhgi ve Bas Agrisi Bulgulari Olan Bir Olgu; Vogt-
Koyanagi-Harada Sendromu

ipek Polat', Pakize Karaoglu', Miige Ayanoglu’, Eser Catal?, Omer Takes?, Ulug Yis', Aylin Yaman?, Semra Ayse Hiz'
'Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir
?Dokuz Eyliil Universitesi, Géz Hastaliklari Ana Bilim Dali, izmir

Vogt-Koyanagi-Harada sendromu (VKHS) g0z, isitme sistemi, cilt ve meninksleri
etkileyen, T hicre iliskili otoimmun inflamatuvar bir hastalikti. Cocuklarda nadir olmakla
birlikte ozellikle oftalmoloji ve dermatoloji kliniklerinde tani alan bir hastalik grubudur.
Solunum yolu enfeksiyonundan 3 hafta sonra akut, zonklayici bas agrisi, fotofobi ve gdérme bulaniklig
ile basvuran 16 yasindaki kiz olgumuzun nérolojik muayenesinde meninks irritasyon bulgulari pozitifti
ve fundoskopik bakida bilateral optik disklerde solukluk, makiiler 6dem ve ser6z ayrisma saptandi.
Yapilan lomber ponksiyonunda beyin omurilik sivisinda (BOS) hafif pleositoz ve BOS basincinda yiikseklik
saptandi. Etyolojiye yonelik yapilan diger laboratuvar ve kraniyal goérintileme bulgulari olagandi. Orbita
manyetik rezonans gorintilemesinde orbita posterior duvarinda kalinlasma ve kontrast tutulumu vardi.
Enfeksiyon parametrelerinin negatif olmasi ve g6z dibi bulgulari ile erken evrede hastamiz VKHS tanisi aldi
ve pulse steroid tedavisi baglandi. Sekiz hafta icinde steroid azaltilarak kesildi. Norolojik yakinmalarinin
da geriledigi gorllen hastanin asetazolamide tedavisi de kesildi. Hasta klinik ve radyolojik izleme alind.
Grip benzeri bir prodrom sonrasi ilk okuler ve meningeal bulgular ile basvuran hastalar kutanz belirtilerin geg
evrede ortaya cikmasi nedeniyle baslangicta siklikla meningoensefalit gibi degerlendirilir. Steroid tedavisine
iyi yanit veren bu olgu hastaligin erken déoneminde meningoensefalit ile karisabilecegine dikkat ¢cekmek icin
sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Bas Agrisi, Gorme Bulanikligi, Optik Disk
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P-077
Kas Katihigi ve Myopati Nedeni Olarak Schwartz Jampel
Sendromlu Bir Olgu

ipek Polat', Pakize Karaoglu', Miige Ayanoglu', Tillay Oztiirk?, Ulug Yis', Handan Giileryiiz?, Semra Ayse Hiz'
'Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir
?Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Radyoloji Bilim Dal, izmir

Schwartz-Jampel sendromu eklem kontaktiirleri, jeneralize myotoni, iskelet anomalileri ve dismorfik yiiz 6zellikleri
ile seyreden, Perlecan proteini kodlayan HSPG2 gen mutasyonu nedeniyle olusan nadir bir otozomal ressesif
gecisli hastaliktir. Hastalarda kaslarda katilik ve kas hipertrofisi ile birlikte kas gli¢siizIig i tipik bulgulardir. Motor
gelisim geriligi infantil donemde bulgu verir ve eklem kontrakturleri nedeni ile hareket kisithhiklari olabilir. Tani
klinik olarak konabilir. Kreatin kinaz duzeyleri hafif artmis bulunabilir. Elektromyelografilerde (EMG) myotonik,
kompleks, repetetif desarjlar gorilebilir. Kas biyopsisinde myopatik degisiklikler goriilebilse de elektron
mikroskopisi normaldir. Nadir goériilen bir sendrom olup tipik EMG bulgulari nedeniyle olgumuz sunulmustur.
Onyediaylik kizolgu motor gelisim geriligiolmasinedeniyle getirildi. Muayenesinde mikrognati, palpebralfissiirler,
kisaboyungibidismorfikbulgularininoldugugoérildi.Tibialardaiskeletdeformiteleri,eklemkontraktiirleri, bilateral
kalca dislokasyonu ve ekstremitelerde kas hipertrofisi olan olgunun yapilan EMG'de ileti hizlari normal olmakla
birlikte, myotonik desarjlarin oldugu géraldiu. Hastaya klinik olarak Schwartz-Jampel Sendromu tanisi kondu.
Sonug olarak bu olgu nadir goriilmesi ve motor gerilik, iskelet anormallikleri ve dismorfik yiiz bulgular olan
olgularda ayirici tanida distnilmesi gerektiginin vurgulanmasi icin sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Kas Katiligi, Kontraktiir, Myopati, Myotoni

P-078
Nadir Bir Paraenfeksiyoz Patoloji; Akut Hemiserebellit

ipek Polat', Pakize Karaoglu', Miige Ayanoglu', Tiilay Oztiirk?, Ulug Yis', Handan Giileryiiz?, Semra Ayse Hiz'
'Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir
?Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Radyoloji Bilim Dali, izmir

Akut serebellit benign ve kendini sinirlayici bir durumdur. Akut hemiserebellit ise oldukc¢a nadir goriilen,
akut serebellitin tek serebellar hemisferi tutan tablosu olup posterior fossa timori ile karistirilabilir.
Literatlirde ¢ocukluk yas grubunda nadir bildiriimektedir. Etyolojide en sik viral etkenler suglanir. Kraniyal
manyetik rezonans gorintilemede 6demli serebellar hemisfer gorulir. Tek serebellar hemisferdeki 6dem
kitle benzeri etki ile beyin sapina basi yapabilir. Benign seyirli olsa da, izlemde serebellar ensefalomalazi
veya atrofi gelistigi gorulmektedir. Steroid ile akut 6dem tedavisi uygulanan olgularda prognoz daha iyidir.
Akut serebellit 6zellikle serebellar sistem tutulumu nedenli yakinmalar ile basvururken, akut hemiserebellitli
olgular ipsilateral piramidal sistem, kranial sinir tutulumu, nobet, ates, bas agrisi ve serebellar yakinmalar
ile gelebilirler. Burada nadir gorilmesi nedeniyle hemiserebellit olan bir infantin sunulmasi planlandi.
Onbir aylik erkek olgu akut sag horizontal bakis kisithihdi ile getirildi. Oykiisiinden birkac hafta énce st solunum
yolu enfeksiyonu ve gastroenterit gecirdigi 6grenildi. Norolojik muayenesinde 6. kraniyal sinir tutulumu disinda
patolojik bulgu yoktu. Kraniyal manyetik rezonans goériintiilemesinde (MRG) sag serebellumda ¢dem oldugu
gorulen olguya sag hemiserebellit tanisi ile kortikosteroid tedavisi baslandi. Tedaviden sonra 6. kraniyal sinir
tutulumu tedricen diizelmekle birlikte kontrol MRG'de sagda serebellomalazi ve boyutsal kiicilme oldugu gorald.
Literattirdeki cocukluk cagr hemiserebellit olgular genellikle 2-18 yas arasinda bildirilmistir. Olgumuz on bir aylik
olup, literatiirde bildirilen olgulara gore kiiciik yasta olmasi nedeniyel sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Akut hemiserebellit, Serebellar ensefalomalazi, Serebellar 6dem
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P-079
Syndenham Kore ve intrakranial infarkt Birlikteligi: Nadir Bir
Olgu Sunumu

Mehmet Canpolat', Fatih Kardas?, Hiiseyin Per', Giil Demet Kaya Ozcora', Ayse Kacar Bayram', Siireyya Burcu Gérkem?, Mehmet Akif
Ozdemir*, Ali Baykan®, Hakan Giimiis', Sefer Kumandas'

'Erciyes Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri, Turkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Pediatrik Radyoloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

“Erciyes Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
SErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

Cok sayida hiperkinetik yada hipokinetik hareket bozukluklari iskemik ve hemorajik infarkt sonrasi rapor
edilmistir. infarkt sonrasi gézlenen hiperkinetik hareket bozukluklari cogunlukla hemikore-hemiballismus
iken hipokinetik hareket bozukluklarinin en yaygin gorilen sekli vaskuler parkinsonizmdir. Bu hareket
bozukluklari akut donemde gozlenebilecedi gibi kronik dénemde gec¢ sekel olarakta karsimiza cikabilir.
Kore otoimmun, enfeksiydz, vaskiler, hipoksik-iskemik, toksik, mitokondrial hastalik gibi nedenlere bagh
olabilecegi gibi psikojenikte olabilir. Sydenham koresi grup A (-hemolitik streptokok enfeksiyonundan
birka¢ ay sonrasina kadar olusabilir Bu olgu sunumunda hemikore ile basvuran Sydenham koresi
ve intrakranial infarkt birlikteligi saptanan olgu bu nadir birlikteligi vurgulamak amaci ile sunuldu.
OLGU: Dokuz yasinda erkek hasta eklemlerde sislik, viicut yarisinda istemsiz hareketler, boyun agrisi ve konusma
bozuklugu sikayetiyle basvurdu. Hikayesinden yaklasik 15 giin 6nce bogaz enfeksiyonu gecirdigi ve bir hafta
sure ile antibiyotik tedavisi kullandigi, son bir haftadir istemsiz hareketlerinin oldugu, yazi yazmasinin bozuldugu,
once ayak bileginde sonrasinda el bileginde gezici karakterde agri ve sislik oldugu, konusmasinin son iki giindir
bozuldugu ve boyun agrisi oldugu 6grenildi. Fizik bakida hemikore, artikulasyon bozuklugu, hiperaktif derin
tendon refleksleri saptanan hasta hemikore, akut romatizmal ates 6n tanisi ile yatirildi. Etiyolojiye yonelik bakilan
sedim 60mm/saat, CRP 19mg/L, ASO 1380Todd, ekokardiyografide I-ll.dereceden mitral ve aort yetersizligi
saptanan hastaya syndenham kore tanisi konuldu. Hemikore nedeniyle cekilen kranial manyetik rezonans
goruntilemede (MRG) her iki frontal ve sol parietal beyaz cevherde en bliyligi 1cm capli 4-5 adet akut infarkt ile
uyumlu difiizyon kisithgi saptandi. infarkt etyolojisine yénelik bakilan torombofili risk faktérlerinde ve santral sinir
sistemi vaskdulitide g6z 6niline alinarak istenen antinukleer antikor, romatoid faktor ve anjiografide 6zellik yoktu.
Hasta Syndenham kore ve infarkt birlikteligi olarak kabul edildi. Haloperidol ve Enoksaparin sodyum tedavisi
baslandi. izlemin birinci ayinda semptomlari diizelen hastanin takip ve tedavisine poliklinigimizde devam
edilmektedir. Sonug olarak, Akut kore ile gelen hastalarda atipik klinik dykii veya hemikore varsa kranial MRG
diger serebral patolojileri dislamak icin endikedir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, intrakranial infarkt, Sydenham kore.

P-080
Zellweger Sendromu; PEX1 Geninde Yeni Bir Mutasyon

Yilmaz Akbas, Cengiz Havali, Tugba Hirfanoglu, Leman Tekin Orgiin, Zeynep Oztiirk, Kiirsad Aydin, Ayse Serdaroglu
Gazi Universitesi, Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Ankara

GIRiS: Zellweger sendromu (ZS) nadir gériilen bir peroksizomal biyogenez bozuklugudur. Tahmini
insidansi 1:100.000» dir. Tipik olarak yenidogan doéneminde coklu organ tutulumu ile gelirler. Hastalarda
genel olarak hipotoni, fasial dismorfizm, nobet, psikomotor retardasyon, hepatomegali, renal kist ve
sagirhk gorilur. Solunum yolu enfeksiyonlarina ve karaciger yetmezligi gibi sistemik komplikasyonlara
meyillidirler. Destekleyici tedaviye ragmen hastaligin seyri cok agirdir ve klinik tablonun belirginlesmesiyle
beraber hastalar yaklasik alti ay icerisinde kaybedilir. Ortalama yasam beklentisi 3 aydir. Klinigimizde
ZS tanisi alan hastamizda PEX1 geninde tespit ettigimiz yeni bir mutasyonu paylasmak istedik

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI



POSTER BILDIRILER

OLGU: Yenidogan doneminde baslayan nébet ve hipotoni sikayetleri ile klinigimize basvuran hastanin gelis fizik
muayenesinde; takvim yasi: 4 ay,viicut agirhgi: 5 kg (10p ), boy:72 cm (97p ), bas cevresi:40 cm (10-25p) olarak
Olclldu. Hipotonisite, tas bebek yiizi goriiniimi, hepatosplenomegalisi (HSM) olan hastanin ekstremitelerinde
derintendonreflekslerialinamiyordu.Hastaninyapilan laboratuarincelemelerinde karaciger fonksiyon tetstlerinde
bozukuk saptandi.Hastanin kliniginde yenidogan doneminde baslayan hipotoni ve tekrarlayan nébetler, atipik
yuz, hepatosplenomegali, laboratuarinda ise karaciger fonksiyon testlerinde bozulma olmasi dncelikle metabolik
hastaliklari 6zellikle zellweger sendromunu distndirdi. Metabolik tetkiklerinde ¢ok uzun zincirli yag asidi
(CUZYA) C26:0/C22:0 duizeyi yuksek olarak saptandi. Zellweger sendromu tanisi kuvvetlenen hastadan genetik
analiz istendi. Genetik analiz sonucu PEX1 geninde p.C296F (c.887G>T) homozigot mutasyonu tespit edildi.
TARTISMA: Zellweger sendromu peroksizomal biyogenez defektleri arasinda sik gorilen bir hastaliktir. Yenidogan
doneminde baslayan nobetler, hipotoni, atipik yiiz gorinimu ve HSM sikayetleri olmasi halinde akilda tutulmasi
gereken tanilardan biridir. Kesin tani PEX geninin 12 farkl alt tipinde saptanan mutasyonlar ile konabilmektedir.
Olgumuzda literatiirle uyumlu olarak PEX1 genetik mutasyonu saptanmistir. Hastamizda tespit ettigimiz p.C296F
(c.887G>T) homozigot mutasyonu ZS>nda ilk kez tanimlanmistir.

Anahtar Kelimeler: Zellweger sendromu, PEX1 mutasyonu, Peroksizom

P-081
iki Farkli Norolojik Hastalik, Ortak Bir Vital Bulgu

Yilmaz Akbas, Cengiz Havali, Tugba Hirfanoglu, Leman Tekin Orgiin, Zeynep Oztiirk, Kiirsad Aydin, Ayse Serdaroglu
Gazi Universitesi, Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Ankara

GIRiS: Cocuklarda hipertansiyon nérolojik bir hastaligin bulgusu olabilecegi gibi bir cok nérolojik
komplikasyonunda nedeni olabilir. Hipertansiyona bagh nérolojik komplikasyonlarin klinigi ¢cok farklilik gosterir.
inme gibi akut bir komplikasyonla karsimiza gelebilecegi gibi demans gibi kronik bir tabloya da neden olabilir.
Ortak oOzellikleri hipertansiyon olan farklh klinik bulgulara sahip iki farkli olgu sunmak istedik
OLGU 1: Gelisimi tamamen normal olan 6 aylik bebek hastanemize sol el ve bacakta 2-3 dakika siren
atim seklinde nobet ve sol hemiparezi sikayetleri ile geldi. Hastanin ilk fizik muayenesinde; vicut isisi:
36.5 C, nabizz 120/dk, solunum sayisi: 36/dk, tansiyon arteriyel: 80/50 mmHg sagd gozuniu kapatamiyor,
sag nazolabial sulkus silik, ekstremitelerde sol tarafta tonus saga gore azalmis ve kas glici 3/5 olarak
degerlendirildi. Hastanin alinan ilk kanlarinda karaciger fonksiyon testleri(KCFT) normalin 3-4 kat Ustiindeydi.
Takibinde hipertansiyonu tespit edilen hastanin beyin MRGnda; sag hemisferde atrofiye gidis ve kortikal
nekroz, sol hemisferde 6dem go6zlendi. Hastanin anjiorafisi Moya-Moya hastaligi ile uyumlu saptandi.
Hipertansiyon, KCFT>nde ylikseklik ve anjiografi bulgulariyla hastada vaskiilit diistinilerek tetkikleri planlandi.
OLGU 2: Daha 6nce saglikli olan hastaya bulanti-kusma, nébet ve biling degisikligi sikayetleri ile gittigi dis
merkezde beyin tomografisi ve lomber ponksiyon (LP) yapilmis. LP sonucu normal olan hastanin beyin
BTsinde sol oksipital kortexte kortikal subkortikal yamasal hipodens alanlar izlenmis. Hastaya seftriaxon ve
asiklovir tedavisi baslanmis. Takibinde cekilen beyin MRG yamasal tarzda hiperintens alanlar tespit edilince
ADEM dustintllerek pulse steroid tedavisi verilmis. Hastanin klinigi diizelince ileri arastirma icin hastanemize
gonderilmis. Hastanin gelis fizik muayenesinde tansiyonu 140/90 mmHg olarak geldi. takibinde hipertansiyonu
devam eden hastanin laboratuar tetkiklerinde nefrotik diizeyde proteiniiri mevcuttu. Hastanin mevcut durumu
klinik ve goriintiileme bulgulariyla degerlendirildiginde posterior reverzible ensefalopati sendromu distnld.
Tansiyonlari kontrol altina alinan hastanin kontrol beyin MRG'nde lezyonlarin tamamen diizeldigi tespit edildi.
TARTISMA: Bu iki vaka birkez daha hastalardan alinan vital bulgularin tani konulma asamasinda ne kadar 6nemli
oldugunu gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Hipertansiyon, Vaskiilit, Posterior Reverzible Ensefalopati Sendromu
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P-082
iki Farkli Homozigot Mutasyonlu Pompe Hastalig

Alev Arslan Kiziltas', Gamze Hatice Poyrazoglu?, Halit Isik?, Alper Ozcan?, Ayse Betiil Ergiil?, Neslihan Mungan*
'Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji, Kayseri

2Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji, Kayseri

3Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari,Kayseri

“Cukurova Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Metabolizma,Adana

GIRiS: Pompe hastaligi otozomal resesif kalitim gdsteren bir glikojen depo hastaligidir. Lizozomal bir
enzim olan asit alfa-glukozidaz (asit maltaz) enziminin eksikligine bagh olarak glikojen hidrolize olamaz
ve dokularda birikir. En cok etkilenen dokular, kalp, iskelet kasi ve diiz kas hiicreleridir. Alfa asit glukozidaz
geni 17925.2-q25.3 kromozomu Uzerinde bulunur ve 200'den fazla mutasyon raporlanmistir. Pompe
hastaliginin infantil, juvenil ve eriskin formlari mevcut olup, en agir formu ise ilk iki yasta 6limle sonuglanan,
kardiyomiyopati ve miyopati ile karakterize infantil formudur.Hastamizda sik saptanan ¢.32-13T>G homozigot
mutasyonu ile birlikte cok nadir saptanan c.1856G>A homozigot mutasyonu nedeniyle sunulmustur.
VAKA: 7 aylik kiz hasta solunum sikintisi nedeniyle basvurdu, akciger grafisinde kardiyomegali saptanmasi
Uzerine Cocuk Kardiyoloji ile konsiilte edildi. Anamnezinde anne babanin ikinci derece akraba oldugu,
hastanin son 3 aydir beslenmesinin bozuldugu, kilo kaybinin oldugu, halsizlestigi 6grenildi. Ekokardiyografik
degerlendirmede Hipertrofik kardiyomyopati tanisi konuldu. Elektrokardiyografide kisa PR mesafesi ve go6gus
derivasyonlarinda yiksek voltajli QRS kompleksi saptandi. CK 650 U/L idi. Hastadan alfa asit glukozidaz enzim
diizeyi ve genetik mutasyonlari calisildi. Genetik taramada c.32-13T>G ve ¢.1856G>A 2 adet homozigot mutasyon
saptandi. Hastaya insan alfa-asit glukozidaz (Myozyme 50 mg flk) 40mg/kg/doz/2hafta baslandi. Aile taramasinda
anne, baba ve her iki kardesinde c.32-13T>G ve ¢.1856G>A 2 adet heterozigot mutasyon saptandi. Her iki
degisikligin ayni alel lizerinde oldugunu dusiindiirdi. Bu nedenle aile bireyleri tasiyici olarak degerlendirildi.
TARTISMA: Pompe hastaligina neden olan iki ayrn mutasyonunda homozigot saptanmasi cok nadir bir durumdur.
Klinik ve laboratuar tetkilerle Pompe hastaligi tanisi konulan hastalarda insan alfa asit glukozidaz enzim tedavisi
baslanmasi esastir. Aile bireylerinde ise her iki mutasyon heterozigot saptanmasi nedeniyle mutlak prenatal
tarama onerilmektedir

Anahtar Kelimeler: Pompe, Homozigot Mutasyon, glikojen depo,kardiyomiyopati

P-083
Adrenalin inflizyonu Sonrasi Kardiyak iskemiyle iliskili Senkop

Alev Arslan Kiziltas', Gamze Hatice Poyrazoglu?, Feyza Esen®, Nihan Tufan? Hiimeyra Aslaner®
'Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji, Kayseri

2Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji, Kayseri

3Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi Ve Hastaliklari,Kayseri

GiRiS: Refleks senkop, normalde dolasimin kontroliinde yararli olan kardiyovaskiiler reflekslerin bir
tetikleyiciye karsilik gecici olarak ¢alismamasi durumunda meydana gelen ve vazodilatasyona ve/veya
bradikardiye yol acan ve bunun sonucunda arteriyel KB'yi ve global serebral perflizyonu dusiren cesitli
heterojen durumlar kapsar. Vazodepresor tip genellikle dik pozisyonda vazokonstriktor tonusta bir kayba
bagh hipotansiyon mevcutsa, kardiyoinhibitor tip bradikardi veya asistol varsa kullanilir. Kardiyoinhibitor tip
vazovagal senkop oldugu dusiiniilen hastaya iv adrenalin sonrasi kardiyak iskemi gelismesi nedeniyle sunuldu.
VAKA: 7 yasinda erkek hasta kan alimindan 5 dakika sonra aniden nefes alamama, ajitasyon, renginde
soluklasma, soguk terleme, kendinden ge¢cme nedeniyle Cocuk Acil Unitesine alinmis. Belirgin bradikardi,
suur bulanikhdi nedeniyle oksijen verilmis, intravendz mayi desteginde bulunulmus ancak bradikardisi devam
ettiginden iv Adrenalin bolus uygulanmis. EKG'de ST degisikligi olmasi nedeniyle Cocuk Kardiyoloji'ye konstilte
edilen hastada bradikardi (56/dk),solukluk ve sogukluk saptandi. Kapiller geri dolum zamani 5sn Gizerindeydi.

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI



POSTER BILDIRILER

Akut myokard iskemisi nedeniyle oksijen verildi, IV 10cc/kg SF bolus uygulandi, antiagregan dozda Aspirin
baslanarak yakin monitdrizasyon icin yogunbakim Unitesine yatirildi. Kardiyak troponin | degeri ilk 6 saatte
belirgin artis gosterdi, takiben 12. saatte normale déndu. Kalp fonksiyonu, kardiyak enzimler normale dond.
Selektif koroner anjiografide herhangi anormallik saptanmadi. 24 saatlik Holter EKG monit6rizasyonu normal
saptandi. Tilt table testi 20. dakikasinda mide bulantisi baslayan hastanin testine son verildi ve pozitif kabul edildi.
TARTISMA: Vazovagal senkopta emosyonel faktorlere bagh olarak viicutta katekolamin artisi olur. Artan
katekolaminler kalbin asiri kasiimasina ve kalpteki mekanoreseptérlerin uyarilmasina yol acar. Senkop sirasinda
yeterli inraven6z mayi destedi saglanmadan adrenalin inflizyonu uygulanmasi katekolaminerjik etki ile kalbin
asiri kasilmasina ve adrenalinin myokardiyal toksik etkisine neden olabilir. Bu vakada da uygun tedavi sonrasi
iskemi bulgulari gerilemistir.Bu hastada da yeterli intraven6z mayi destegi sonrasi, iskemi bulgular gerilemistir.
Vazovagal senkop riski nedeniyle hasta ve ailesi bilgilendirilerek yakin takip planlanmistir.

Anahtar Kelimeler: Adrenalin, Kardiyak iskemi, Senkop

P-084
Vertebral Arter Diseksiyonu Zemininde Gelisen Serebellar Arter
infarkt

Hatice Gamze Poyrazoglu', Mehmet Canpolat? Alper Ozcan?, Alev Arslan Kiziltas*, Hiiseyin Per?, Hakan Giimiis?, Halil Dénmez,
Ayse Kacar Bayram?, Yasemin Altuner Torun®, Sefer Kumandas?

'Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji, Kayseri

2Erciyes Universitesi Tip fakiiltesi, Cocuk Néroloji, Kayseri

3Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari,Kayseri

“Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji, Kayseri

SErciyes Universitesi Tip fakiiltesi, Radyoloji, Kayseri

Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji,Kayseri

GIRIS: inme serebral arter ve venlerdeki ani tikanma veya riiptiir sonucunda ortaya cikan fokal serebral hasar
olarak tanimlanir. Cocukluk ¢agi inmelerinde 30 glinliikten 18 yasa kadar, sikhgin her 100.000 cocukta 1.3 ile
13 arasinda degistigi bildiriimektedir. Klinik tablo ¢cocugun yasina, inmenin tipine ve yerlesimine bagh olarak
degiskenlik gostermektedir. Burada vertebral arter diseksiyonu zemininde gelisen akut infarkt olgusu sunuldu.
OLGU: 9 yasindaki erkek hasta 3 guindiur devam eden tek tarafli bas agrisi, bulanti, kusma, gérmede bulaniklik
ve uykuya egilim sikayetleri ile acil poliklinigimize basvurdu. Hastanin fizik muayenesinde suur uykuya egilimli,
sag kol ve bacakta 4\5 kuvvet kaybi, DTR—+/++ sag santral fasiyal paralizi ve her iki g6zde horizontal nistagmus
mevcuttu. Norolojik defisiti olmasi tzerine ¢ekilen acil BT de occipital bolgede artefakt olabilecedi diistiniilen
lezyon go6zlenmesi lizerine kraniyal MR ve diflizyon MR cekildi. Sag serebellar hemisferde ve sag posterior
serebellar arter sulama alanlarinda yaygin patolojik diftizyon kisitliliklari. Bu alanlarin T2 sekansinda hiperintens
sinyal artisi izlendi (akut multifokal enfarkt odaklar). Dopler USG de karotisler ve sol vertebral arter normal
olarak degerlendirildi. Sag vertebral arterde akim saptanmamasi (izerine karotis arter MR anjio cekildi. Bilateral
ana,internal ve eksternal karotis arterler acik olup, stenoz bulgusu saptanmadi. Bilateral vertebral arterler, baziller
arter normal kalibrasyonda izlendi. Girisimsel MR anjiografide Sag vertebral arter kafa tabani diizeyinde oklide
gorinumde olup limende trombus ile uyumlu dolum defekti bulunmaktadir. Okltiide defekt vertebral arterin
distaline kadar uzanmaktadir. Baziller arter ve sol posterior serebellar arter dalisi normal olarak izlendi. Sagda
posterior serebellar arter ve distali okliide gériiniimdedir. Sol vertebral arter normal dolus gostermektedir. Hasta
sagvertebralarterdiseksiyonuzemininde gelisen akutserebellararterinfarktiolarak degerlendirildi. Hastaya clexan
tedavisi baslandi. Etiyolojiye yonelik yapilan tetkiklerinde Faktor 8 diizeyi belirgin olarak yiiksek olarak tespit edildi.
YORUM:Bu calismadagencyastagelisenarkasisteminmelerinde vertebra-bazilerarter sistemindediseksiyonunun
olabilecegini vurgulanmak istendi.

Anahtar Kelimeler: Vertebro-baziler sistem, diseksiyon, infarkt
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P-085
Herpes Simpleks Tip 2 Ensefalitine Bagl Afazi: Olgu Sunumu

Arzu Ekici', Nevin Kili¢?, Erol Comart?, Murat Aldan3, Ozlem Ozdemir', Betiil Orhaner?
'Sevket Yilmaz Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Norolojisi

2Sevket Yilmaz Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari

3Sevket Yilmaz Egitim ve Arastirma Hastanesi, Psikolog

Herpes simplex virusu ensefaliti yliksek mortalite ve mobiditiye neden olan en sik viral ensefalit nedenidir. Herpes
Simpleks Tip-2 ensefaliti yenidogan donemi haricinde nadiren goriilmektedir. HSV ensefaliti, ates ve basagrisiyla
karakterize prodrom donemini takiben biling bulanikhg, kisilik degisikligi, hemiparezi, epileptik ndbet gibi fokal
veya generalize norolojik bozukluklar goériilen bir tablodur. Bu yazida ates, kusma, suur degisikligi sikayeti ile
basvuran, afazi gelisen ve Herpes Simpleks Tip 2 ensefaliti tanisi konulan alti yasinda erkek hasta sunuldu.

Anahtar Kelimeler: afazi, ensefalit, Herpes Simpleks Tip 2

P-086
Kontrolsiiz Go¢ler Toplum Saghgini Tehdit Ediyor: Kizamiga
Bagli Transvers Miyelit Vakasi

Adem Dursun', Ziibeyde Giindiiz2, Mehmet Canpolat?, Ozgiir Ceylan*, Selim Doganay®, Melahat Yeni', Hiiseyin Per®

'Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

“Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklar Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
SErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Cocuk Radyoloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

Kizamik virlist; Paramiksovirlis Gyesi olan bir RNA virlsiidiir. Glvenli ve etkin bir asisi olmasina ragmen
cocuk Olumlerinin 6nemli bir nedeni olarak karsimizda durmaktadir. 2011'de ¢ogu bes yas alti ¢ocuk
olmak Uzere 158 000 kisi bu nedenle 6lmustir, baska bir deyisle glinde 430, saatte 18 kisi bu hastaliktan
dolayr kaybedilmektedir. Kizamiga bagh Norolojik komplikasyonlara nadiren rastlanir. En ¢ok bilineni
kizamik hastaliginin gecirilmesinden ortalama 7 yil sonra ortaya cikan Subakut Sklerozan Panansefalittir.
Literatirde kizamiga bagh ender transvers myelit (TM) vakalan bildirilmistir. Bu calismayr Kizamigin
nadir norolojik komplikasyonlarindan biri olan transvers myelite dikkat c¢ekmek icin sunuyoruz.
OLGU: 6 Yasinda Suriyeli kiz hasta ates, suur bulanikhgi, doékiinti, idrar yapamama sikayetiyle hastanemize
basvurdu. Hastanin annesinden alinan ayrintillanamnezde Suriye deki savasdan dolayi bir ay 6nceillegal yollardan
Ulkemize geldigi 6grenildi. Olgunun son bes glindir atesinin oldugu, ates basladiktan iki giin sonra bogaz
agrisi, oksuruk, gozlerde kizariklik sikayetinin basladigi belirtildi. Son bir gtindiir dékiinti ve suur bulanikliginin
ortaya ciktigi ifade edildi. Hastanemize basvuru anindaki fizik muayenesinde Viicut 1sisi 40°C, kan basinci 100/60
mmHg idi. Suuru bulanikti, anlamsiz sesler ¢ikariyordu. Konjonktivalar ve orofarinks hiperemikti. Ylizde, kulak
arkasinda govdede ve ekstremitelerde makulopapuler dékiintileri vardi. Karin muayenesinde globu tespit edildi.
Ust ekstremitelerde derin tendon refleksleri alinirken alt ekstremitelerde alinamadi. Laboratuvar incelemesinde
biyokimyasal parametrelerinde anormallik tespit edilmedi. Beyin Omurilik Sivisi degerlendirilmesinde protein
101.3 mg/dL, glukoz 47 mg/dL, 16kosit sayisi 180 /L idi. Serumda ve nazofaringeal bolgeden alinan sirinti
orneginde bakilan kizamik IgM pozitifti. Spinal MRG'nin TM ile uyumlu oldugu goruldi. Malnitrisyonu olmayan,
immunglobulin dizeyleri normal olan hastanin vitamin A dizeyi diisiik bulundu 0.28 mg/L (0.3-0.7). Vitamin A
ve 6 glin boyunca 30mg/kg/gtin dozunda metilprednizolon ile tedavi edildi. Tedavinin sekizinci gtiniinde Griner
katetersiz idrar yapabildigi gorildl, onbesinci gliniinde sekelsiz taburcu edildi. Sonug olarak, Kizamik ¢ocuk
Olumlerinin halen 6nemli nedenlerinden biridir. Klinisyenler TMinde kizamikta gelisebilecek nadir norolojik
komplikasyonlarindan biri oldugunu akilda bulundurmalidir.

Anahtar Kelimeler: Transversmyelit, Kizamik, Cocuk.
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P-087
Hatirlatma: Guillain Barre Sendromu Klinigi ile Bagvuran
Hipokalemik Paralizi

Turgay Cokyaman, Emine Tekin, Hamit Ozy(irek, Omer Faruk Aydin, Haydar Ali Tasdemir
Ondokuzmayis Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

GIRiS: Akut flask paralizi respiratuar ve bulbar glcsizligin eslik edebildigi, hizli baslangich kuvvet
kaybi ile karakterize bir sendromdur. Glnler ve haftalar icinde kuvvet kaybi en agir seviyeye ulasir.
Spastisite, hiperrefleksi, klonus ve ekstansor plantar yanit gibi birinci motor ndron bulgulari beklenmez.
OLGU: Uc yasindaki hasta yiirilyememe yakinmasi ile getirildi. Oykistiinden bir giin énce ayaklarinin {izerine
basamadigi, kollarda da gli¢siizliik oldugu ve bu yakinmalarinin 24 saat icinde hizli bir sekilde ilerledigi 6grenildi.
Muayenesinde dort ekstremite proksimal ve distal kas glicu 2/5, DTRleri hipoaktif, diger muayene bulgulari
normal idi. Laboratuvarinda serum potasyumu 2,1 mg/dl bulundu ve tedavi ile serum potasyum dizeyi
yukseltilirken olgunun Ust ve alt ekstremite kas glictiniin 5/5 ve DTR'lerinin normale dondugu, tekrar yuriimeye
basladigi gorildi. Hipopotasemi etiyolojisine yonelik yapilan tetkiklerin normal bulunmasi ve bu dénemde
paralizi tablosunun gelismesi dolayisiyla olguda hipokalemik paralizi tanisi konularak klinik izleme alindi.
TARTISMA: Hipokalemik periyodik paralizi agrisiz kas gui¢siizliigu ataklariyla karakterize, akut flask paralizi ayirici
tanisina giren, néromuskuler kanalopati hastaligidir. Akut flask paralizi, ilerleyici gli¢ kaybi gelismesi dolayisiyla
sistematik degerlendirme ve tedavinin gerekli oldugu acil bir durumdur ve 6ncelikle respiratuvar ve bulbar
glicstizliik, kardiyovaskiiler instabilite, elektrolit dengesizligi, toksikasyon ve spinal kord kompresyonunun
(travmatik, intraspinal kolleksiyon) varligi arastirlmalidir. ilerleyici giicsiizliik yakinmasi ile bagvuran hastalarin
anamnez ve fizik muayene bulgulari ilk olarak Guillain-Barre sendromunu akla getirmesine ragmen hipokalemik
periyodik paralizi ayirici tanida akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: hipokalemi, paralizi, flask paralizi

P-088
Anormal G6z Hareketleri ile Basvuran iki Olgu

Hande Tekin, Sanem Yilmaz, Gl Serdaroglu, Hasan Tekgtil, Sarenur Gokben
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Nérolojisi BD, Izmir

GIRiS: Goziin istemsiz vertikal, horizontal veya torsiyonel hareketi nistagmus olarak adlandirilir. Goz
hareketlerinin kontroll;; g6z, oksipital korteks, beyindeki goérme merkezleri, frontal lob, serebellum,
beyin sapi, kafa ciftleri arasindaki etkilesimle saglanir. Bu bdlgelerdeki fonksiyon kaybi ya da aralarindaki
koordinasyon bozuklugu anormal goz hareketleri ile sonuglanmaktadir. Kaotik her yone konjuge g0z
hareketleri (opsoklonus) genellikle bir paraneoplastik sendromun, 6zellikle de néral krest timorlerinden
noroblastomun bir belirtisi olarak karsimiza ¢ikar. B12 vitamini eksikliginde, dokularda dengesiz bir sekilde
olusan sitokinler, timor nekrozis faktor ve epidermal biyime faktort gibi hormon benzeri molekdller aracilig
ile sinirlerde hasar olusur ve nistagmus dahil her tiirlii norolojik bulgu goriilebilir. Burada, infantil donemde
anormal g6z hareketleri nedeniyle basvuran ve farkli etiyolojik nedenlerin saptandigi iki olgu sunulmaktadir.
OLGU 1: iki aylik erkek olgu vertikal nistagmus ile basvurdu. Géz muayenesinde bulgulari aciklayacak
patoloji saptanmadi. NoOrogoriintileme tetkikleri normaldi. B12 vitamin eksikligi disinda tim
biyokimyasal ve nérometabolik tetkikleri normal saptandi. Olguda B12 tedavisi sonrasi diizelme goézlendi.
OLGU 2: Bir yasinda erkek, ilk defa dokuz aylik iken rotatuar goéz hareketleri ile hekim basvurusu olan
ancak U¢ ay sonra opsomyoklonusu gelismesi sonrasinda tarafimiza basvurup tetkik edilen olguda
batin USG, toraks ve batin tomografileri normaldi. Néron spesifik enolaz Ust diizeyde saptaninca MIBG
istenen olguda iyi diferansiye néroblastom saptandi. Kitle eksizyonu ve IVIG tedavisi ile bulgulari geriledi.
SONUC: Cocukluk yas grubunda rotatuar ve vertikal nistagmusta, dncelikle géziin primer patolojileri, daha sonra
ise paraneoplastik sebepler ve B12 eksikligi dahil diger norolojik hastaliklar arastiriimalidir.

Anahtar Kelimeler: B12, néroblastom, g6z

16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI

189



190

POSTER BILDIRILER

P-089
Otistik Spektrum Bozuklugu Olan Cocuklarda Colyak Antikorlari

Aydan Degerliyurt', Giilser Senses Din¢?, Zeynep Goker?, Esra Giiney?, Serap Teber', Ozlem Hekim Bozkurt?
'Ankara Cocuk Saghg Hastaliklari, Hematoloji-Onkoloji Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Bolimi
2Ankara Cocuk Saghg Hastaliklari, Hematoloji-Onkoloji Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Ruh Sagligi Bolimu

AMACG: Otistik spektrum bozukluklari (OSB) iletisimde yetersizlik, stereotipik davranislar ve sinirli ilgi alanlar
gibi duygusal ve sosyal gelisimde bozukluklarla kendini gosteren, etyolojisinde genetik faktorlerle
birlikte, immuln sistem disfonksiyonu, cevresel faktorlerin de sorumlu oldugu dusiinilen, sikhgr 6nemli
Olclide artis goOsteren bir hastalik grubudur. Bazi otistik spektrum bozukluklarinin intestinal gecirgenlik
artisi sonucu dolasima gecen exorfinlerin gelisen beyin Uzerindeki olumsuz etkileri sonucu ortaya ciktigi
disunulmektedir. Colyak hastaligi ise genetik olarak duyarh kisilerde gluten aliminin tetikledigi, barsaklarda
inflamasyonla kendini go6steren, immin aracih multisistemik bir bozukluktur. Klinik goérinimi tipik
intestinal belirtilerden, ataksi, noropati gibi norolojik extraintestinal belirtilere ve latant formlara kadar
degisebilmektedir. Turkiye'de okul cagi cocuklarinda sikhdi % 0,47 olarak bildirilmistir. Colyak hastaligi ile
otistik spektrum bozukluklari arasinda bir iliskinin varhdi ileri strilmisse de bu konu hala acgik degildir.
Bu calismada OSB ve c¢Olyak hastaligi iliskisinin aydinlatiimasi amaciyla OSB olan hastalarda
¢olyak antikorlarinin varligi arastirilmistir.

YONTEM: VYaslari 2-14 arasinda degisen 7571 erkek 90 OSB hasta calismaya alindi. Hasta
serumlarinda  ¢olyak  hastaligina  yonelik anti doku transglutaminaz  antikorlari  (anti-dTG),
anti endomisyal antikorlar (EMA) ve antigliadin antikor (AGA IgA ve Ig G) seviyelerine bakildi.
BULGULAR: Bir hastada anti-dTG ve EMA antikor pozitifligi (%1,1), bir baska hastada ise
sadece AGA Ig A pozitifligi saptandi. Diger tim hastalarda antikor dizeyleri negatif bulundu.
Colyak  antikor  pozitifligi OSB olan hastalarda genel prevalansin  Uzerinde bulunmustur.
Cikarim: Bazi OSB olan hastalarda ¢6lyak hastaligi ve iliskili antikorlar etyolojiye katkida bulunabilir.

Anahtar Kelimeler: Otistik spektrum bozuklugu, ¢6lyak antikorlari, etyoloji

P-090
Handl Sendromu (Psodomigren): Bir Olgu Sunumu

Hiiseyin Tan, ismail Polat
Atatiirk Universitesi Tip Fakdltesi Cocuk Néroloji Blimd, Erzurum

HaNDL sendromu; gegici bas agrisi, gecici norolojik defisitler ve beyin omurilik sivisinda lenfosittik hiicre artisi ile
karakterize bir sendromdur. Bu antite strok, hemiplejik migren, meningoensefalit ve aseptik menenijit ile karisir. Biz
17 yasinda HaNDL sendromlu kiz hasta sunuyoruz. Bu sendromun ayirici tanisini tartisiyoruz. Bu olgu vesilesiyle
bu sendromun farkindaligini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: HaNDL sendromu, psddomigren, ayirici tani
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P-091
Gullain-Barre Sendromuna Bagh Akut Rabdomyolizis: Bir Olgu
Sunumu

Hulseyin Tan
Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji B&limdi, Erzurum

Akut rabdomyolizis, iskelet kaslarindaki yikim sonucu intraselliler muhtevanin dolasima ge¢mesiyle karakterize
bir sendromdur. Akut rabdomyolizise yol acan bozukluklar sunlardir: Travmalar, ilaglar, toksinler, genetik kas
hastaliklari, néroleptik malign sendrom, konnektif doku hastaliklari, kas iskemisi, asiri kas aktivitesi, uzun sireli
immobilizasyon, elektrolit bozukluklari ve infeksiyonlar. Biz Gullain-Barre sendromuna bagli akut rabdomyolizisli
6 yasinda bir erkek hasta sunuyoruz. Muhtemel ayirici tanilari tartisiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Gullain-Barre sendromu, rabdomyolizis, kreatin kinaz yiiksekligi

P-092
Sturge-Weber Sendromu Tip lll: Olgu Sunumu

Ahmet Sami Giiven', Fiisun Dilara icagasioglu’, Hasan Akgiil?, Ayhan Dursun?, Enver Sancakdar®, Ali Kaya?
'Cumbhuriyet Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Sivas

2Cumhuriyet Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sivas

3Cumhuriyet Universitesi, G5z Hastaliklari Ana Bilim Dall, Sivas

“Cumbhuriyet Universitesi, Biyokimya Ana Bilim Dall, Sivas

Sturge Weber sendromu (SWS) ylzde trigeminal sinirin dagilim bdlgesinde sarap rengi anjiom ve
ayni tarafta leptomeningeal anjiom ile karakterize bir hastalik olup 1/50000 oraninda gorilmektedir.
SWS 3 grupta siniflandinlabilir; Tip | (klasik tip), fasiyal ve leptomeningeal anjiomlu grup, Tip
I, fasiyal anjiomu olan ancak leptomeningeal anjiomu olmayan grup, Tip Il (leptomeningeal
anjiomatozis), sadece leptomeningeal anjiomu olan grup. Beyinde leptomeningeal anjiomlar
genellikle pariyetal ve oksipital bolgeleri etkilemektedir. SWS'nun klinik bulgulari, epileptik ndbetler,
psikomotor gelisme geriligi, mental retardasyon, beyin lezyonlarinin karsi tarafinda hemiparezidir.
Nobet gecirme sikayeti nedeni ile dis merkezden hastanemize sevk edilen 13 aylik kiz hastanin hikayesinde ayni
guin icerisinde 4 kez olan sag fokal motor nébetinin oldugu 6grenildi. Oz ve soy gecmisinde, bir kiz kardesinin
25 gunlik iken ex idi (ex sebebi bilinmiyor), anne-babasi arasinda akrabaligi yoktu ve néromotor gelisimi
normal idi. Fizik muayenesinde; viicut agirhid 8.5 kg (25-50p), boy: 70 cm (25p), bas ¢evresi: 44 cm (10p), sol
g6z kapaginda cok belirgin olmayan kapiller hemanjiomu ve sag hemiparezisi var idi. Laboratuar tetkiklerinde
hemogram, biyokimya tetkikleri normal sinirlarda idi. idrar-kan aminoasitleri, tandem-MS metabolik hastalik
paneli normal olan hastanin EEG'sinde zemin ritminde yavaslama, hemisferler arasi asimetrisi vardi. Bilgisayarli
beyin tomografisinde sol serebral hemisfer saga gore atrofik gériiniimde idi ve sol pariyetal ve oksipital lobda
kortikal alanda yamasal hiperdens alanlar izlenmekte idi. Beyin manyetik rezonans incelemesinde sol serebral
hemiatrofi, sol oksipito-pariyetal bdlgelerde FLAIR serilerde belirgin olarak izlenen sulkal hiperintensiteler
var idi ve post kontrast T1A serilerde bu diizeylerde belirgin gyral-pial tarzda yogun kontrast tutulumlan
dikkati ¢ekmekte idi. SWS tanisi alan olgumuzun nobetleri levatirasetam tedavisi ile kontrol altina alindi.
Biz olgumuzla, SWS'nun klasik formdan farkli olarak nadiren ylzde porta sarabi lekesi olmadan sadece
leptomeningeal tutulumla gelebilecedini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Sturge-Weber sendromu, fasiyal anjiom, leptomeningeal anjiom
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P-093
Bir Olgu Nedeniyle infantil Tuberoskleroz

Ahmet Sami Giiven', Elif Koc?, ismail Akkar?, Mehmet Haydar Atalar*, Ayhan Dursun®, Fiisun Dilara icagasioglu’
'Cumhuriyet Universitesi, Cocuk Nérolaiji Bilim Dall, Sivas

2Cumhuriyet Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sivas

3Sivas Devlet Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastalikllari, Sivas

*Cumbhuriyet Universitesi, Cocuk Rayoloji Bilim Dali, Sivas

SCumhuriyet Universitesi, G6z Hastaliklari Ana Bilim Dall, Sivas

Tuberoskleroz kompleksi (TS) deri ve sinir sistemi yaninda diger bircok sistemi etkileyen, otozomal dominant
kalitim gosteren, insidansi 1/6000-30000 arasinda degisen bir hastaliktir. TS siklikla kortikal displazi, supependimal
nodiller, giant cell astrositoma, retinal astrositik hamartom, fasiyal anjiofiborom, renal ve akciger yerlesimli
anjiolipom ve kalpte rabdomyoma neden olur. Klinik bulgular hastanin yasina ve etkilenen organlara gore degisir.
Hastalarin %80-90 kadarinda epileptik nobetler ortaya cikar. Nobetler erken infantil donemde ortaya ¢ikmaya
baslar ve genellikle tim nobet tipleri izlenebilir. Hastalarin yaklasik 1/3-2/3'inde infantil spazmlar ortaya cikar.
ikiaylikerkek hasta havale gecirme sikayetiile hastanemize getirildi. Hikayesinde son 3 glind(ir 6zellikle uykudan uyanma
déneminde olan 10-15 kez myoklonik vasifli sicramalarinin oldugu 6grenildi. Oz ve soy gecmisinde, 6zellik yoktu. Fizik
muayenesinde; viicutagirhgi4.5kg(3-10p),boy:55cm (3-10p), bascevresi:46 cm (50p), bas kontroll varidive lumbosakral
bdlgede 4x3 cm hipopigmente alani var idi. Laboratuar tetkiklerinde hemogram, biyokimya, TORCH tetkikleri normal
sinirlarda idi. idrar-kan aminoasitleri, tandem-MS metabolik hastalik paneli normal olan hastanin EEG'sinde zemin
ritminde yavaslama ve bilateral fronto-pariyetal bolgelerde keskin karakterli yavas dalga desarjlari var idi. Gz muayenesi
normal olan olgumuzun ekokardiyografik incelemesinde rabdomyom ve 3.derece trikiispit yetmezIigi tespit edildi.
Beyin manyetik rezonans incelemesinde supratentériyal alanda daginik yerlesimli ve farkl boyutlarda kortikal tiiberleri
ve subepandimal tlberleri var idi. TS tanisi alan olgumuzun ndbetleri Vigabatrin tedavisi ile kontrol altina alindi.
Biz olgumuzla, infantil donemde nébetlerle gelen hastalarin TS agisindan cilt muayenesinin dikkatli bir sekilde yapilmasi
gerektigini bir kez daha vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Tuberoskleroz, hipopigmente cilt lezyonu, infantil spazm, intrakraniyal tliberler, kardiyak hamartom

P-094
Bel Agrisinin Nadir Bir Nedeni: Akut Spondilodiskitis

Ahmet Sami Giiven', Ali Kaya?, Enver Sancakdar}, Mehmet Haydar Atalar*, Hilal Topcu Gavas?, Fiisun Dilara icagasioglu’
'Cumbhuriyet Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Sivas

2Cumhuriyet Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Sivas

3Cumhuriyet Universitesi, Tibbi Biyokimya Ana Bilim Dal, Sivas

“Cumbhuriyet Universitesi, Cocuk Rayoloji Bilim Dali, Sivas

Spondilodiskit ya da vertebral osteomiyelit, intervertebral disk ve bitisigindeki vertebranin enfeksiyonudur, ve
cocukluk caginda ender gortilen, ayirici tanisi zor, agril ve cocugun aktivitesini ileri 6l¢tide kisitlayan bir hastaliktir.
On bes yasinda erkek hasta son 4 glindiir mevcut olan bel agrisi ve ylrliyememe sikayeti ile hastanemize getirildi.
Fizik muayenesinde; lumbosakral bélgede hassasiyet ve yiirimede zorlanmasi disinda diger muayeneleri dogal idi.
Laboratuartetkiklerindebeyazkiire:8600/mm3,Hb:12.6g/dL,plt:191000/mm3,CRP:103mg/L,sedim:86mm/saatidive
biyokimyasal parametrelerinormalsinirlardaidi.Salmonella-Brusellavekollojen doku belirteclerinegatifidi. Kemikiligi
aspirasyonunormalidi.idrarve kan kiiltiiriinde tireme olmadi. Tuberkiilozacisindan yapilan ppdve aclik mide suyunda
ARB'si negatif idi. Lumbosakral manyetik rezonans incelemesi spondilodiskit ile uyumlu idi. Spondilodiskit tanisi alan
olgumuzun ikili antibiyotik tedavisi ile sikayetleri geriledi ve akut faz belirtegleri normale geldi. Antibiyotik tedavisi 6
haftaya tamamlandiktan sonra bel korsesi kullanmasi 6nerisi ile poliklinik kontrollerine gelmek tizere taburcu edildi.
Bizolgumuzla, belagrisive yiiriyememe sikayetiile bagvuran hastalarin spondilodiskit acisindan da degerlendirilmesi
gerektigini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Bel agrisi, yiirilyememe, spondilodiskit
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P-095
Febril Konviilziyon Hastalarinin Demografik Ve Klinik Ozellikleri

Ozan Kocak', Fiisun Dilara icagasioglu?
'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali
2Cumhuriyet Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Sivas

AMAG: Bu calismada; hastanemiz Cocuk Noroloji Servisine Ocak 2006 - Aralik 2010 tarihleri
arasinda  febril  konvilziyon tanisiyla yatirilarak  tedavi edilen hastalarin  risk  faktorlerini,
etiyolojilerini,  tedavi planlarint  ve  sosyodemografik  ozelliklerini  arastirmayi hedefledik.
YONTEM: Calismaya, Ocak 2006- Aralik 2010 tarihleri arasinda, Cumhuriyet Universitesi Tip Fakiiltesi
Hastanesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Cocuk Noroloji Servisi'ne, febril konviilziyon nedeni ile yatirilan
275 hasta alindi. 120 (%43,6) hastaya lomber ponksiyon (LP) yapildi, 30'u (%25) MSS enfeksiyonu ile
uyumlu sonuglandi ve febril konviilziyon grubundan cikanldi Olgular cinsiyet, yas, anne-baba akrabalik
durumu, ailede konvilziyon 6ykisl, gestasyon yasi, dogum kilosu, dogum o6ykisi, ek hastalik durumu,
astlama oOykusu, konvilziyon tipi, konviilziyon gecirme sikhidi, antiepileptik ilag kullanimi durumlarina
gore degerlendirildi. Ayrica laboratuvar sonuglari, EEG ve goruntileme sonuglart degerlendirildi.
BULGULAR: 245 hasta febril konvilziyon olarak tanimlandi. Hastalarin %53,1'i erkek, %46,9'u kiz, ortalama yaslari
20,68+ 5ay(min5-mak60ay)di.Basitfebrilkonvilziyongecirenhastasayisi 115 (%46,9), kompleksfebrilkonvilziyon
geciren hasta sayisi 130 (%53,1) olarak saptandi. Ailede konviilziyon dyklisi saptanan 94 (%38,4), demir eksikligi
anemisi saptanan 105 (%42,9) olgu vardi. Enfeksiyon odagi olarak en sik tist solunum yolu enfeksiyonlari saptandi.
CIKARIMLAR: Febril konvulziyonlar cocuk acil tinitelerinde sik bagvuru sebeplerinden biridir. Santral sinir sistemi
enfeksiyonlari ile ayirici tanisinin mutlaka yapilmasi gerekir. Bizim ¢alismamizda da litarattirle uyumlu olarak en
sik USYE saptandi ancak, atesli konvulziyon geciren hastalarin 30'unda santral sinir sistemi enfeksiyonu saptandi.
Bu hastalarin hi¢ birinde menings irritasyon bulgusu yoktu. Kompleks febril konvulziyon geciren hastalarda aile
Oykiist nobet sayisi basit febril konvulziyon grubuna goére daha fazlaydi. Demir eksiligi anemisiyle, 6nlenebilir bir
risk faktorli olarak daha etkili saglik programlariyla miicadele edilmesi gerektigi kanaatindeyiz

Anahtar Kelimeler: Ates, konvilziyon, demografik

P-096
Pnomokoksik Menenjite Bagh Kiazmal Optik Norit: Olgu
Sunumu

Sevim Sahin', Tiilay Kamasak', Gulbahar Kurt?, Ali Cansu’
'Karadeniz Teknik Universitesi Cocuk N&rolojisi B.D
?Karadeniz Teknik Universitesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklari A.D.

Optik sinirin, optik kiazma bolgesine lokalize inflamatuar lezyonlari, kiazmal optik nérit olarak isimlendirilen
bir tablodur. Tiberkiiloz, sarkoidoz, sistemik lupus eritematozus, EBV enfeksiyonu, Lyme hastalidi ile birlikteligi
bildirilmistir. idiopatik olarak ortaya cikan olgularin %40'inda, ileride MS gelistigini bildiren yayinlar vardir. Ozellikle
cocuklardagoknadirolmasivepurilanmenenijitlebirlikteligininbildiriimemesinedeniyle, 12yasindakiolgusunuldu.
2 glin sureli ates, kusma, basagrisi ile Acil servise basvuran hastanin ense sertligi, meningeal iritasyon
bulgulari mevcuttu. Tam kan sayiminda 36.200 |6kosit, BOS incelemesinde silme I6kosit (PNL), protein:
4829 mg/dL, glukoz:11.5 mg/dL (eszamanli kan sekeri:156 mg/dL) bulundu. Plrilan menenjit tanisiyla
seftriakson, vankomisin, deksametazon baslanan hastanin BOS kiltiirlinde Streptococcus. pneumoniae
Uredi. Hastanin izleminde, 2. giinde, sag gozde goérme kaybi gelisti. Beyin MRG, orbita MRG incelemeleri
normal olan hastanin, 1 hafta sonraki géorme alani degerlendirmesinde, sag nazal hemianopsi saptandi.
Tekrarlanan kranyal MR incelemesinde, optik kiazma sagd kesiminde kalinlik artisi ve bu alanda sag optik sinire
dogru devam eden santral kontrastlanma, sag optik norit lehine degerlendirildi. 3 guin sireli, 30 mg/kg/giin,
yogun yiiksek doz steroid tedavisi, 1 mg/kg/giin oral prednizolon ile, 2 haftaya tamamlandi. Steroid tedavisi
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baslangicinda sag gozde parmak sayma imkansizken, tedavi sonunda sonunda, 2 m'den sayma mimkinda.
Optik kiazma bolgesi, kendine 6zgii klinik bulgularla, farkli hastaliklarin saptanabildigi bir bolgedir. Buraya lokalize
optik ndrit tablosunun da klinik bulgular dikkate alinirsa daha kolay saptanabilecegi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: optik norit, piiriilan menenijit, optik kiazma

P-097
Pediatrik Beyin Oliimii:Tek Merkezli Calisma

Pinar Gengpinar', Oguz Dursun?, Hakan Tekgtic?, Ali Unal?, Senay Haspolat', Ozgiir Duman’
'Akdeniz Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Pediatrik Néroloji Bilim Dali
2Akdeniz Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali
3Akdeniz Universitesi Néroloji Anabilim Dali

Beyin 6lumu ise solunum dahil tum beyin sapi islevlerinin ve bilincin geri donusumsuz olarak kaybedilmesi
olarak tanimlanmaktadir. Cocukluk cagindaki organ transplantasyonu yapilan olgularin sayisindaki artis,
beyin 6liml tanisini daha o6nemli hale gelmistir. Cocukluk c¢adinda beyin dokusunun hipoksiye daha
direncli olmasi gibi baz fizyolojik farklar beyin 6limi tanisinda bu yasa 6zgiu kriterlerin tanimlanmasini
zorunlu kilmaktadir. Bu calismanin amaci son bes yilda ‘Beyin Olimi’ tanisi alan olgularin, demografik,
klinik, elektroensefalografi, transkraniyal doppler ultrasonografik gibi destekleyici test sonuglarinin,
diabetes insipidus ve hipotermi gelisme zamanlarinin ve donasyon oranlarinin belirlenmesidir.
METOD: 2008-2013 yillari arasinda beyin Olumi kriterlerini  karsilayip  organ nakil birimine
bildirilmis 28 hastanin  demografik, klinik, destekleyici test sonuclari, diabetes insipidus
ve hipotermi gelisme zamanlari ve donasyon oranlarn retrospektif olarak incelenmistir.
SONUCLAR: Sekizi kiz, yirmisi erkek olmak Uizere 28 hasta calismaya dahil edildi. Ortanca yas 72 (10-210 ay) ayd..
Etiyolojide en sik sebep %46 ile asfiksi olarak bildirilmisti. Altta yatan hastaliklar, azalan siklikla trafik kazasi (43%),
santral sinir sistemi tm (11%), bogulma (10%), travma (4%), serebral palsi (4%), ist solunum yolu enfeksiyonu
(4%), senkop (4%), yabanci cisim aspirasyonu (4%), atesli silah yaralanmasi (4%), aspirasyon (4%), menejit (4%), ve
postoperatif komplikasyon (4%) olarak bildirilmisti. Diabetes insipidus olgularin %75'inde ve %50'inde gorilmusta.
Transkraniyel Doppler ultrasonografi hastalarin %64’'tGine uygulanmisti. Bir hastaya serebral kateter anjiografive 11
hastayaSPECT (staticsinglefotonemisyonbilgisayarlitomografiuygulanmisti.Donasyonorani%46olarakbelirlendi.
TARTISMA: Ulkemizde uygulanan yénetmelige gére beyin 8limii tanisi icin fizik muayene bulgularina ek olarak
en az bir destekleyici test uygulanmasi gerekmektedir. Bu calismada serebral perflizyonu gostermek icin en sik
transkraniyel doppler ve SPECT' den faydanildigini gérdiik. Transkraniyel Doppler ultrasonografinin secilmesinin
nedenlerinin de bu teknigin yatak basi ve kolay uygulanabilir, ucuz ve tekrarlanabilir olmasi oldugunu disinduk.
Diabetes insipidus beyin 6limi icin bir indikator olabilir. Klinisyenlerin bu klinigi hizh farkedip tedavi etmesi
ozellikle bobreklerin korunmasi agisindan 6nem tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Beyin 6limd, cocukluk ¢agi, diabetes insipidus, hipotermi
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P-098
Nadir Bir Olgu: Spinal Epidural Kapiller Hemanjiom

Pinar Gengpinar', Sabri Cem Acikbas?, Banu Giizel Nur®, Murat Arslan?, Elif inang Giirer*, Kamil Karaali®, Ozgiir Duman’, Senay Haspolat'
'Akdeniz Universitesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilm Dali Cocuk Néroloji Bilim Dali

2Akdeniz Universitesi Nérosiriirji Anabilim Dali

3Akdeniz Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilm Dali Cocuk Genetik Bilim Dali

*Akdeniz Universitesi Patoloji Anabilim Dali

SAkdeniz Universitesi Radyoloji Anabilm Dali

GIRiS: Kapiller hemanjiomlar vaskiiler endotelyal hiicrelerin proliferasyonu ile olusan hamartomatoz
malformasyonlardir. Kapiller hemanjiomlar 200 canli dogumda 1 sikliginda gériilar. Sikhkla ciltte, yumusak
dokularda ve kemikte bulunurlar ve cerrahi tedaviye gerek kalmadan gerilerler. Ancak histolojik olarak
benzer olan spinal epidural yerlesimli kapiller hemanjiomlar nadir lezyonlardir ve bu lokalizasyonda
raporlanan vakalarin cogu kavernéz tiptedir. Epidural kapiller hemanjiom oldukca nadir gériiliir. ingilizce
literatlirde bildirilmis 7 vaka vardir ve bu vakalarin tamami yetiskin yas grubundadir. Yeni baslangicli
yuriyememe sikayeti ile getirilen ve torakal bolgede epidural kapiller hemanjiom tanisi alan 17 ayhk kiz
olgumuzu sunacadiz. Hastamiz ¢ocukluk caginda tani konulan ilk epidural kapiller hemanjiom vakasidir.
OLGU: Oncesinde saglikh olan 17 aylik kiz hasta bir giindiir olan huzursuzluk ve yiriimede giicliikk nedeni ile
getirildi. Fizik muayenede alt ekstremitelerde kuvvet kaybi ve ense sertligi saptandi. Hasta bacaklarini cekebiliyor
ancak hareket ettirmekten kaginiyordu. Laboratuar tetkikleri normal saptandi. Manyetik rezonans gériintiilemede
dorsal tekal keseye lokalize, kemik invazyonu yapmayan, T4-T9 vertebralari arasinda uzanan extradural kitle
saptandi. Spinal korda posteriordan basi mevcuttu. Hasta beyin cerrahisi tarafindan acil opere edildi. Operasyonda
T3-T9 laminektomi sonrasinda total kitle eksizyonu yapildi. Operasyon sonrasinda histopatolojik inceleme
kapiller hemanjiom olarak yorumlandi. Taburculuk 6ncesi degerlendirmede hasta desteksiz yulriyebiliyordu.
TARTISMA: Kapiller hemanjiomlar, vaskiiler endotelyal hiicrelerin hamartomatéz proliferasyonu ile olusur.
Histolojik incelemede predominant vaskiiler yapiya gore (kapiller, kaverntz, arterioven6z ya da venodz)
siniflandirilir. ingilizce literatiirde bildirilmis 7 adet saf epidural kapiller hemanjiom vakasi mevcut olup 3l kadin
4’ erkek hastadir. Bildirilen vakalarin hepsi yetiskin olup yaslari 40 ve izerindedir. Vakalarin 5'inde torakal, 1'inde
lumbal yerlersimli kapiller hemanjiom saptanmis olup kitlelerin uzanimi maksimum 2-3 vetrebral segment kadar
bildirilmistir. Bizim hastamiz bildirilen ilk cocuk vakadir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, hemanjiom, kapiller, spinal

P-099
Rekiirrenslerle Giden ADEM-Guillain Barre Sendromu
Birlikteligi: Olgu Sunumu

Sevim Sahin', Tiilay Kamasak', Ozge Baba?, Ali Cansu', Cavit Boz3
'Karadeniz Teknik Universitesi Cocuk Nérolojisi B.D

2Karadeniz Teknik Universitesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari A.D.
3Karadeniz Teknik Universitesi Néroloji A.D.

MSS ve periferik sinir sistem tutulumunun birlikte oldugu demiyelinizan tablolar, nadir olarak bildirilmektedir.
ADEM ve Guillain Barre sendromu birlikteligi, rekiirren ADEM, reklrren Guillain Barre sendromlari
bildirilen durumlar olmakla birlikte, her iki tablonun birlikte rekilrrensine literatiirde rastlayamadik.
3yastan4.5yasakadarviralenfeksiyonuizleyen 2-3 haftaicinde, ates, uykuya meyil ve ylirilyememeile karakterize, 3
haftasireli, yaklasik 10 atagiolan hastanin 6 yillikizlem bulgularinisunduk. Hastanin beyin MR, spinal MR'inda siire¢
icinde regrese olan ve yeni ¢cikan lezyonlar saptandi. 9 yasindaki hastanin EMG bulgulari demiyelinizan tutulumu
gostermekteydi.4.5yastansonrahastaninataklaritekrarlamamaklabirlikte, 9yastakiensonkranyalMRvespinal MR'da,
demiyelinizan karakterli lezyonlar, EMG'de demiyelinizan tutulumu distindiiren bulgulariizlenmekteydi. Hastanin
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en son klinik degerlendirmesinde, fizik tedaviye yanit veren, minimal sag hemiparezisi disinda 6zellik saptanmadi.
ADEM ve Guillain Barre sendromlari, nasil rekiirrens gosteren tablolar olusturabilmekteyse, MSS ve periferik sinir
sisteminin birlikte tutuldugu klinik tablo da baslangic klinik 6zelliklere benzeyen rekiirrensler gosterebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: ADEM, Guillain Barre sendromu, demiyelinizan hastalik

P-100
Juvenil idiopatik Artrit ile Multiple Skleroz Birlikteligi

Pinar Gengpinar', Giilsah Kaya?, Mustafa Karakoyun?, Ozgiir Duman', Sema Akman?, Senay Haspolat'
'Akdeniz Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Cocuk Néroloji Bilim Dali
2Akdeniz Universitesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Cocuk Nefroloji Bilim Dali

GIRiS: Juvenil idiopatik artrit 16 yasindan kiiclik cocuklarda, 6 haftadan uzun siiren herhangi bir
eklemde agn ile beraber sislik, kizariklik, 1s1 artisi veya fonksiyon kaybindan herhangi birisinin goérildugu
yangisal durumdur. JIA tanisi icin artrit yapabilecek tim nedenlerin dislanmasi gerekmektedir. Multipl
skleroz (MS) ise santral sinir sistemi beyaz cevherinin karmasik, tekrarlayici, siklikla progresif seyirli
inflamatuar demiyelinizan hastaligidir. Her iki hastaliginda etiyopatogenezinde bircok faktor rol
almakla beraber genetik ve immunolojik yatkinlik oldugu bilinmektedir. Literatlirde bu beraberlik
cok nadir olmakla beraber cocukluk yas grubunda tanimlanmis bir olgu bildigimiz kadaryla yoktur.
OLGU: 17 yasinda kiz hasta el ve ayak parmaklarinda agri, sislik ve kizariklik yakinmasi ile basvurdu. Ates veya
dokunti eslik etmiyordu. Yilda iki defa olan oral aft tarifliyordu. Ozgecmisindehastanin 2 yil dnce bas dénmesi
yakinmasi ile basvurusunda multipl skleroz 6n tanisi ile steroid tedavisi aldigi 6grenildi. Fizik muayenesinde
bilateral proksimal metakarpofalangeal ve proksimal metatarsofalangeal eklemlerinde sislik, kizariklik, isi artis
ve hareket kisithhgi mevcuttu. Diger eklem muayenelerinde patoloji saptanmadi. Noérolojik muayenesi normaldi.
ANA titresi 1/100 pozitif saptandi. Hastaya poliartikller juvenil idiopatik artrit tanisi ile nonsteroid antiinflamatuvar
tedaviye ek olarak metotreksat (15 mg/m2/hafta) baslandi. Hasta lic ay sonra bas donmesi yakinmasi ile
basvurdu. Norolojik muayenesinde kranial sinirleri intakt, pupilleri izokorik ve patolojik refleksi yoktu. Kranial MR
gorintilemede MS ile uyumlu olarak periventrikiiler ve perikallozal alanlarda hiperintens demyelinizan plak ile
uyumlu lezyonlar, servikal MR'da C2 seviyesinde sol parasantral yerlesimli, C3 seviyesinde posterior yerlesimli, C4
ve C5'de sag posterolateral yerlesimli demyelinizan plaklar mevcuttu; MR anjografide sol anterior serebral arterin
A1 segmentiizlenmedive A2 segmentinde kalibrasyon ince goriildi. Bu bulgular insidental olarak degerlendirildi.
BOS'da oligoklonal bant pozitif saptandi. Hastaya MS tanisi ile steroid ardindan interferon tedavileri baslandi.
SONUG: JIA ile MS beraberligi nadir olmakla birlikte hastaliga zemin hazirlayan faktorlerin ortak olmasi bu
beraberligin tesadiif olmadigini ve bizi gelecekte bu konuda yeni bilgilerin bekledigini dislindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Multiple Skleroz, cocuk, juvenil idiopatik artrit,
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P-101
Stevens Johnson Sendromu: Bir Olgu Sunumu

Hulseyin Tan', Dilek Akkurt?, Handan Alp?, Handan Bilen?

'Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji B&limdi, Erzurum

2Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Erzurum
3Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Deri ve Ziihrevi Hastaliklar ABD, Erzurum

Stevens Johnson sendromu; ates, konjunktivit, eritema multiforme benzeri deri lezyonlari, epidermal soyulmalar,
mukozalarda erozyonlar ve vezikiiler lezyonlarla karaterize akut allerjik bir reaksiyondur. Nadir gortlen bu
sendrom genellikle ilag yan etkisi olarak ortaya c¢ikar. Biz 6 yasinda bir kiz hastada valproat ile lamotrijin
kombinasyonu sonucu uygun lamotrijin titrasyonuna ragmen gelisen bir Stevens Johnson sendromu sunuyoruz.
Yuksek morbidite ve mortalitesi olan bu hastada 1,5 g/kg/gtin 3 gun verilen IVIG ve steroid ile dramatik diizelme
saglandi. Bu olgu nedeniyle lamotrijinin uygun titrasyonuna ragmen bu sendromun gelisebilecegi ve yiiksek doz
IVIG ile tedavinin yliz guildiirlici olabilecegini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Stevens Johnson sendromu, Lamotrijin, intraven6z immunglobulin

P-102
Opere Pleositik Astrositom Nedeniyle izlenen Bir Cocuk Olguda,
Sol Orta Serebral Arter Trombozu

Damla Geckalan Soysal', Tiilin Savas?, Sevda Sekerci', Ozlem Alkan?, ilknur Erol?

'Baskent Universitesi Tip Fakdiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali
?Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Néroloji Bilim Dali

3Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Uygulama ve Arastirma Merkezi, Radyoloji Anabilim Dali

GIRiS: Cocuklarda inme, beyin kan damarlarindaki ani tikkanma ve kan saglayan damarlarin
yirtilmasina bagh beyinde bdlgesel hasarlanma ve buna badgh olusan norolojik bulgular ile
karakterizedir.  Eriskinlerde hiperlipidemi, hipertansiyon, diabet, atheroskleroz gibi risk faktorleri
cocuklarda nadirdir. Serebral arteriopati, konjenital kalp hastaliklar, enfeksiyon, kafa ve boyun
travmalari, protrombotik anomaliler ve orak hiicre anemisi cocuklardaki risk  faktorleridir.
OLGU: 8 yasinda kiz hasta, Grade | opere pleositik astrositom sonrasi gelisen sol hemiparezi nedeniyle dis
merkezde takipliyken, operasyondan 4 yil sonra nébet gecirme ve sag tarafta ani gli¢stizliik nedeni ile basvurdu.
Beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRG) ve MR anjiografisinde sagda ameliyat sonrasi degisiklikler ve
rezidlel lezyona ait goriinimin yani sira solda orta serebral arter (MCA) sulama alanina uyan akut enfarkt,
sol MCA diizeyinde okliizyon saptandi (Figlir1). Beyin omurilik sivisi (BOS) incelemesi normal, konjenital
kalp hastaligi acisindan yapilan EKO'su normal olan hastanin trombofili tetkiklerinden MTHFRA1298C ve
MTHFR 677 ‘de heterozigot mutasyon disinda patoloji saptanmadi. Enaksiparin ve levetiresetam baslanip
izleme alindi. Lipid profilinde total kolesterol diizeyi 622 mg/dl, LDL 511 mg/dl, HDL 46 mg/d|, trigliserid
130 mg/dl, saptandi. Aile taramasinda babada da hiperlipidemi saptanarak ailesel hiperlipidemi tanisi
konuldu. Diyet ve atorvastatin tedavisi baslanan hastanin enaksiparin tedavisi U¢ ay sonra kesildi. Halen
asetilsalisilik asit profilaksisi ile izlenmekte olan hasta yiriimekte ek sikintisi olmadan izlenmektedir.
SONUC: Bu yazida opere pleositik astrositom nedeniyle izlenirken, ailesel hiperlipidemi ve MTHFR heterozigot
mutasyonlarina bagh akut iskemik inme geciren olgu, degisik nérolojik hastaliklarla izZlenmekte olan hastalarda,
iliskisiz yeni norolojik hastaliklarin olabilecegine dikkat cekmek amaci ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Pleositik Astrositom, inme, ailesel hiperlipidemi
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P-103
Cocukluk Caginda Holokord Tutulumu ile Seyreden iki Transvers
Myelit Olgusu

Aydin Esen', Mehmet Canpolat? Ayse Kacar Bayram? Selim Doganay?, Hiiseyin Per?, Hakan Giimiis?, Sefer Kumandas?
'Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye
3Erciyes Universitesi Tip Fakaiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Pediatrik Radyoloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

Transvers miyelit (TM) omuriligin belli segmentlerinin enflamasyonu sonucu gelisen hizli, ilerleyici, asendan,
simetrik gui¢stizliik ile karakterize bir polinéropatidir. En sik torakal segmentler tutulur. Holokord tutulumu oldukga
nadirdir. Bu calismada holokord tutulumuiile seyreden iki transvers miyelit vakasi sunulmaktadir. Olgu 1: 15 yasinda
erkek hasta boyun agrisi, yirilyememe, idrar yapamama sikayeti ile basvurdu. Ozgecmis ve soy gecmisinde
Ozellik yoktu. Fizik muayenesinde ense sertligi olan hastanin alt ekstremite tonusu azalmis, kas kuvveti 1/5, derin
tendon refleksi, anal refleksi, bilateral karin cildi refleksi alinamiyordu. Meme basina kadar duyu kaybi mevcuttu.
Beyin Omurilik Sivisinda (BOS) glukoz 59 mgr/dl, protein 94 gr/dl, mikroskobisinde 3x10 PNL gorildi. Kraniyal
Manyetik Rezonans Goriintiilemesi (MRG) normal, Spinal MRG de spinal kordun diffiiz inflamasyonu, TM olarak
yorumlandi. Olgu 2: 14 yasinda erkek hasta bas agrisi, ates, bulanti, kusma, bacaklarda gti¢stzliik, ylriiyememe
sikayeti ile basvurdu. Hastanin fizik muayenesinde 2. derece sistolik iflirlim tespit edildi. Nérolojik muayenesinde
alt ekstremite tonusu azalmis, kas kuvveti 2/5, derin tendon refleksi, anal refleks alinamiyordu. Bilateral karin cildi
refleksi korunmus, ense sertligi mevcuttu. BOS'da glukoz 62, protein 110, mikroskobisinde 1x10 PNL gordldu.
Kraniyal MRG si normal gelen hastanin spinal MRG de spinal kordun diffiiz inflamasyonu, TM olarak yorumlandi.
Etiyolojiye yoOnelik gonderilen tetkiklerinde ozellik saptanmayan olgulara idiyopatik TM tanisi
konuldu. Her iki olguya da yiksek doz metilprednizolon tedavisi (30 mg/kg/giin, 5 gun) baslandi,
idame tedavisi olarak 4 hafta siire ile 1-2 mg/kg/gin dozunda metilprednizolon oral verildi. Fizik
tedavi programina alinan olgularin izlemin birinci ayinda bagimsiz yuridikleri, izlemin ikinci ayinda
norolojik sekel kalmadigi ve izlemin 6. ayinda spinal MRG tetkiginin normal oldugu go6zlendi.
Sonug olarak, Akut flask paralizi ile gelen bir hastada acil yapilmasi gereken, olasi bir omurilik basisini dislamaktir.
Bu amacgla tercih edilen kontrastli spinal MRG incelemesidir. Transvers miyelit tanisi konan olgularda erken
donemde baslanan steroid tedavisi nérolojik morbidite icin hayati 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Holokord Tutulumu, Spinal Manyetik Rezonans Goriintiileme, Transvers miyelit.

P-104
Yiiksek Doz Levetirasetam Alan iki Olgu: Toksik Sinir Nedir?

Zeynep Oztiirk, Cengiz Havali, Leman Tekin Orgiin, Yilmaz Akbas, Tugba Hirfanoglu, Ayse Serdaroglu
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

GIRIiS: Levetirasetam hem parsiyel hem de jeneralize epilepsi tedavisinde etkili yeni kusak
antiepileptik ilaglardan birisidir. Cocuklarda Onerilen etkin doz araligi 30-60 mg/kg/gin’ dir.
En sik gorilen yan etkileri bas adrisi, bulant, sersemlik, yorgunluk, uykuya egilim ve davranis
degisikligi olarak bildirilmistir. Burada ylksek doz levetirasetam alimi olan 2 vaka sunulmustur.
OLGU 1: Epilepsi nedeniyle izlenen ve karbamazepin kullanan 3 yasinda kiz hastanin tedavisine direncli
dialeptik n6betleri nedeniyle levetirasetam 30 mg/kg/glin dozda eklendi. 1 ay sonra yeniden degerlendirilen
hastanin bu siire icinde levetirasetami 115 mg/kg/giin dozda aldigi 6grenildi. ilac sonrasi nébetleri
tamamen kontrol altina alinan hasta yan etki acisindan sorgulandiginda annesi tarafindan bu siirede
ilac oncesi doneme gore daha hirginlastigi belirtildi. Fizik muayenesinde patolojik bulgu saptanmayan
olgunun tam kan sayimi, bobrek ve karaciger fonksiyon testleri normal olarak degerlendirildi. Yan etkiler
acgisindan izleme alinan hastanin ilaci 2 giin streyle kesilerek sonrasinda 30 mg/kg/giin dozda devam edildi.
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OLGU 2: bir aydir devam eden fokal nobetleri nedeniyle epilepsi tanisi alan 3 aylik kiz hastaya 30 mg/
kg/giin dozda levetirasetam baslandi. Hastanin 1 ay sonraki yeniden degerlendirmesinde ndébetlerinin
oldukca azaldigi fakat bu dénemde levetirasetami 300 mg/kg/giin dozda aldigi 6grenildi. Bu sire icinde
biling durumu, davranis ve diger sistemlerin sorgulanmasinda herhangi bir yakinma bildirilmeyen
hastanin fizik muayenesinde, tam kan sayimi, bobrek ve karaciger fonksiyon testlerinde patolojik
bulgu saptanmadi. Yan etkiler acgisindan izleme alinan hastanin ilaci 2 glin sireyle kesilerek sonrasinda
30mg/kg/giin dozda devam edildi. izleminde ek sikayeti olmayan hasta nébetsiz takip edilmektedir.
CIKARIMLAR: Levetirasetamin etkin doz araliginda kullanimi sirasinda ila¢ uyumunda sorun olusturabilecek
yan etkilere nadiren rastlanir. Daha 6nce bildirilmis ylksek doz alimi olan vakalarda, tedavi dozunda gérilebilen
bas agrisi, bulanti, sersemlik, yorgunluk, uykuya egilim ve davranis dedisikligi gibi yan etkiler gézlenmistir.
Calismamizda yer alan 3 aylik olgu, bilindigi kadariyla yliksek dozda levetirasetam alip ciddi yan etki gézlenmeyen
en kiiclik vakadir.

Anahtar Kelimeler: levetirasetam, yan etki, yliksek doz

P-105
Hatirlatma: Hizla Ortaya Cikar ve Hizla lyilesir. Bickerstaff Beyin
Sapi Ensefaliti

Emine Tekin, Turgay Cokyaman, Haydar Ali Tasdemir, Omer Faruk Aydin, Hamit Ozyiirek
Ondokuzmayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Samsun

GIRIS: Bickerstaff beyin sapi ensefaliti (BBE) oftalmopileji, ataksi, ekstansér planlar yanit ve hipoestezi
bulgulari ile karakterize biling bulanikliginin da eslik ettigi, santral ve periferik sinir sistemini tutan
monofazik postenfeksiyoz klinik bir tablodur.

VAKA: Oniki yasinda kiz hasta agrih goz hareketleri, ¢ift gérme, el ve ayaklarda karincalanma, halsizlik,
ayaklarn Ustiine basamama yakinmalari ile basvurdu. Muayenesinde goézlerde bilateral disa bakis kisithhgs,
midriyazis vardi, 151k refleksi ve fundoskopisi normaldi. Kas glicu st ve altta 4/5, DTR'leri solda Ustte ve altta
artmis, bilateral asil klonusu ve Babinski yaniti vardi. Beyin MRG'si normaldi ve diflizyon kisithhdi saptanmadi.
izleminin 2.giinii deliryum bulgular ile birlikte komplet oftalmopleji, bulber paralizi ve dizartri gelisti. Kas
glict 2/5%e geriledi. Hemogram, CRP ve kan biyokimyasi normaldi. BOS basinci 7 cm-H20, protein 21 mg/dl,
glukoz normaldi, hiicre saptanmadi. Oligoklonal bant negatif ve IgG indeksi normal, viral ve bakteriyel seroloji
negatif, TFT ve tiroid otoantikorlari, immunglobulinleri ve kompleman duzeyleri normaldi. Limbik ensefalit ve
paraneoplastik sendrom paneli negatif, anti-GD1a ve anti-GD1b pozitif ve anti-GQ1b gicli pozitif bulundu.
TARTISMA: BBE nadir gorilen bir GBS klinik varyantidir ve anti-GQ1b gangliozid otoantikorlari sikhkla
saptanmaktadir. Tedavide iViG, plazma degisimi ve steroidin kullanilabilecegi, ancak iViG'in daha hizli iyilesme
sagladigi bildirilmektedir. Hastaya klinik tablonun 4. giiniinde baslanarak 0,4 gr/kg/doz 5 giin siireyle iViG verildi.
Klinigin 7'nci glini ve IVIG tedavisine baslandiginin 3'tincii giiniinde bulber paralizi, dizartri ve ekstremite kas
glicl kaybi diizelmeye basladi fakat birinci motor ndron bulgulari, boyun ve goz kaslari hareket kisithhgr devam
etmekteydi. iVIG sonrasi 10'uncu giinde yiiriimeye basladi. U¢ ay sonra oftalmopleji tamamen diizeldi ve alti
aylik izlemde sekel olmaksizin tamamen iyilesti. Bildirilen BBE vakasinda klinik bulgularin ani ortaya cikisi ve hizli
kétilesme gdstermesi, bunun yanisira iViG tedavisi ile hizla dramatik olarak diizelmesi dikkat cekicidir.

Anahtar Kelimeler: ataksi, ensefalit, oftalmopleji
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P-106
Akut Hemiparezi ile Basvuran Rett Sendromu: Nadir Bir Olgu

Burcu Bursal Duramaz', Ebru Kolsal?, Canan Hasbal Akkug', Lida Bilbil', Ceren Hasanoglu', Sami Hatipoglu'
'Bakirkdy Dr Sadi Konuk Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Klinigi, istanbul
?Bakirkdy Dr Sadi Konuk Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi, istanbul

GIRIS: Rett sendromu X'e bagli baskin gecis gésteren, ézellikle kizlari etkileyen, ilerleyici genetik bir bozukluktur.
Solunum bozukluklari, EEG ve EKG anormallikleri, spastisite, ileri evrelerde kas yikimi ve distoni, periferik motor
bozuklukveskolyozgdriilebilir.Buradatarafimizaakutbaslayanhemiparezitablosuylabasvuranvakayisunmakistedik.
VAKA: 10 yasinda kiz hasta tarafimiza sol kol ve bacakta yeni baslayan gli¢siizlik sikayeti ile basvurdu. Hastanin
oykisiinde normal spontan vaginal yolla, zamaninda,2540 gram dogdugu 6grenildi. Dogum sonrasi yenidogan
yogun bakim unitesinde 22 giin erken sepsis nedeniyle tedavi géren hastanin hastaneye bagska bir yatis dykusu
yoktu. Hasta Rett sendromu nedeniyle cocuk psikiyatri ve genetik polikliniklerinden takipliydi. Aile dykiisiinde
Ozellik saptanmadi. Degerlendirme sirasindaki fizik muayene bulgularinda kilosu: 20 (<3.p) boy:124 cm (<3.p)
olan mental retarde olan hastanin bilinci acik fakat kooperasyon ve oryantasyonu yoktu. Nérolojik muayenesinde
sag kol ve bacakta sterotipik el hareketleri, sol el ve bacakta derin tendon reflekslerinin alinamadigi ve gli¢ kaybi
(1/5) saptandi. Diger sistem muayeneleri olagandi. Laboratuar tetkiklerinde anemi veya koagtilasyon bozuklugu
olmayan hastanin elektrolitleri ve diger parametreleri normal olarak goriildi. Hastanin ¢ekilen EEG'sinde sag tarafta
ritmik 2-3 Hz frekansinda yavas dalga aktivitesi gosteren disfonksiyon olarak degerlendirildi. Mr ve Mr anjiosu
normal olarak gorldii. Hastada mevcut durumun todd parezisi olabilecegi diislinilerek antiepiletik karbamazepin
baslandi. Karbamazepin sonrasi hiponatremi goriilmesi tizerine stoplanarak sodyum valproat tedavisi baslandi.
Hastanin klinik oarak konvulziyonlari go6zlendi. Sodyum valproat diizeyi ayarlandi. Sag hemiparezisinin
diizelmesi, kas gliciniin 5/5 olmasi ve konviilziyonu olmamasi lizerine hasta kontrollere gelmek taburcu edildi.
SONUG: Rett sendromunda %50-80 epilepsi gelistigi bildirilmistir. Rett sendromlu ¢ocuklarda konviilziyonlar
ciddi bir problemdir ve ebeveynlerin yasam kalitesini ve bakim hizmetini olumsuz etkiler. Boyle hastalarin klinik
nobet olmadan da todd parezisi ile basvurabilecedi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Akut hemiparezi, Epilepsi, Rett sendromu,

P-107
Lokal Lidokain Kullanimina Bagh Kardiyak Arrest ve Generalize
Konviilsiyon: Olgu Sunumu

Sedat Oztiirk!, Mehmet Canpolat?, Ayse Kacar Bayram?, Atilla Coruh?, Basak Nur Akyildiz*, Hakan Giimiis?, Hiiseyin Per?, Sefer Kumandas>
'Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Kayseri, Turkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Plastik Rekonstriktif ve Estetik Cerrahi Anabilim Dali, Kayseri, Ttrkiye

*Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Kayseri, Tirkiye

Lidokain lokal anestezik etkisini sinir hiicresi membraninin sodyum ve potasyum iyon gecirgenligini degistirerek
gOsterir. Lidokain ile sistemik yan etki oldukca nadir goriulmektedir. Ancak ylksek miktarda veya yaygin
uygulamalarda hizli absorbsiyona bagli yan etkiler gézlenebilecegi gibi asir duyarlilik, idiyosenkrazi ve tolerans
azalmasi gibi reaksiyonlar da olusturabilir. Bu reaksiyonlar arasinda sinirlilik, bas donmesi, gérme bozukluklari,
tremor ve konvdilsiyonlar sayilabilir. Bu calismada yanik nedeni ile yiizeyel lidokain kullanimina bagh kardiyak
arrest ve generalize konvllsiyon gelisen 18 aylik kiz olgu, nadir goriilmesi ve acik yaralara lidokain kullaniminin
kontrendikasyon oldugunu vurgulamak amaci ile sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, konviilsiyon, lidokain, yanik.
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P-108
Epilepsi Tanili Hastalarin Etyolojik Ve Klinik Degerlendirilmesi

Ozan Kocak', Fiisun Dilara icagasioglu?
'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali
2Cumhuriyet Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

AMAC: Bu calismada; hastanemiz  Cocuk Noroloji  Servisine Ocak 2006 - Aralhk 2010
tarihleri  arasinda  epilepsi  tanisiyla  yatirilarak  tedavi edilen  hastalarin  risk  faktorlerini,
etiyolojilerini,  tedavi planlarint  ve  sosyodemografik  ozelliklerini  arastirmayi hedefledik.
YONTEM: Calismaya Ocak 2006- Aralik 2010 tarihleri arasinda, Cumhuriyet Universitesi Tip Fakiiltesi
Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Cocuk Noroloji Servisi'ne, epilepsi nedeni ile yatirilan 437 hasta
alindi. Olgular cinsiyet, yas, anne-baba akrabalik durumu, ailede konviilziyon 06ykisi, gestasyon yasi,
dogum kilosu, dogum o&ykisl, ek hastalik durumu, konvilziyon tipi-sikligi, antiepileptik ila¢ kullanimi
durumlarina gore degerlendirildi. Ayrica laboratuvar sonuclari, EEG ve gorintileme sonuclari degerlendirildi.
BULGULAR: Olgularin %45,7'si kiz%54,3'l erkek, yas ortalamalari 65,8 + 54,8 (minimum 1-maksimum 195 ay) aydi.
124 (%26,8) olguda febril konviilziyon gecirme dykiisi saptandi. Ebeveyn akrabalik orani %25, ailede konviilziyon
Oykusl orani %26,2 saptandi. En sik ndbet tipi jeneralize tonik-klonik (%61,6) nébetler olup, ikinci sikhkta J.Atonik
(%14,2) nobetler gorildi. Hastalarin 149'u idiyopatik epilepsi iken, 17(%3,9) hastada epileptik sendrom vardi.
CIKARIMLAR: Nobet tipi, ek hastalik oykiisii bulunmasi ve néromotor gelisimin anormal olmasi, EEG'de ve
norogoriintiilemede patoloji saptanmasi hastaligin kontrol altina alinmasinda ve tedaviye direngte 6nemli risk
faktorleri olarak degerlendirilmistir. Ayrica calismamizda epilepsi etyopatogenezinde en énemli parametrenin
ailesel ve genetik faktorler oldugu gordldi.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, konviilziyon, nébet

P-109
Tekrarlayici Nobet ve Hemiparezi Ataklariyla Gelen infant
Donemi Moyamoya Sendromu

Betiil Kili¢', Serdal Giingér', Miijgan Arslan', Mustafa Namik Oztanir?, Esra Kara?, Unsal Ozgen?
'indni Universitesi, Cocuk Néroloji Ana Bilim Dali, Malatya

2inéni Universitesi, Beyin ve Sinir Cerrahisi Ana Bilim Dali, Malatya

3inéni Universitesi, Cocuk Hematoloji Ana Bilim Dali, Malatya

GIRiS: Moyamoya hastaigi (MMH) etyolojisi bilinmeyen ve nadir goériilen bir hastalikti. Ana
serebral arterlerin genellikle bilateral ilerleyici tikanmasi sonrasi kollateral damarlarin gelismesiyle
karakterize  kronik  serebrovaskller hastaliktir.  Hemiparezi, konvulsiyon, subaraknoid kanama
gibi semptomlarla gelebilir. Down sendromu, norofibromatozis, kollajen doku hastaliklarina
ikincil gelistiginde Moyamoya sendromu (MMS) adini alir. Burada, tekrarlayan konvilsiyon ve
hemipareziyle getirilen ve hiperhomosisteinemiyle birliktelik gosteren MMS tanili olgu sunuldu.
OLGU: Dokuz aylik erkek hasta bir metre ylkseklikten diistiikten (¢ glin sonra baslayan generalize tonik vasifta
nobet sikayetiyle getirildi. Beyin tomografisinde bilateral bazal ganglionlarda kalsifikasyon saptanan ve nobetleri
tekrarlayan hastaya levetirasetam tedavisi baslandi. Onlic aylik iken ani baslayan sag hemiparezi ve santral fasiyal
paralizi bulgulanyla tekrar klinige yatirildi. Difflizyon agirlikh manyetik rezonans (MR) goériintiilemesinde sol
frontoparyetal ve sag frontooksipital bélgede iskemik enfarkt lehine difflizyon kisitlanmasi ve MR anjiografide
bilateral orta serebral arter proksimal kesiminde daralma gortildu. Etyoloji acisindan yapilan degerlendirmelerde
heterozigotMTHFR677C-T mutasyonuvehomosisteindiizeyindeartissaptandi.Oralvarfarinbaslananhastailkinme
atagindanikiaysonrasolhemiparezivesolfokalnébetlegetirildi. MR'dasoltemporoparietaldedifflizyonkisitlanmasi
gosteren iskemik alanlar, konvansiyonel anjiyografide bilateral anterior ve orta serebral arterlerin proksimallerinde
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yaklasik %90 darlik, distal dallarda leptomeningeal kolleteraller olan vaskiiler yapi izlendi. Bu bulgularla
moyamoya tanisi alan hastaya indirekt revaskilarizasyon operasyonu yapildi. Hasta halen klinikte izlenmektedir.
SONUC: Cocukluk caginda tekrarlayan inme ile gelen hastalar olduk¢a nadir olan MMH acisindan arastiriimalidir.
Etiyolojide tromboza yatkinlik olusturacak nedenler g6z dniinde bulundurulmaldir.

Anahtar Kelimeler: Moyamoya, hiperhomosisteinemi, hemiparezi, konviilsiyon

P-110
Cocukluk Caginda Posterior Reversible Lokoensefalopati
Sendromu; Olgu Serisi

Serdal Giingér', Betiil Kili¢', Yilmaz Tabel?, Mukadder Ayse Selimoglu?, Unsal Ozgen?, Sezai Yilmaz®, Ahmet Sigirci®
linéni Universitesi Cocuk Néroloji Anabilim Dali, Malatya

2inéni Universitesi Cocuk Nefroloji Anabilim Dali, Malatya

3inéni Universitesi Cocuk Gastroenteroloji Anabilim Dali, Malatya

4inénii Universitesi Cocuk Hematoloji Anabilim Dali, Malatya

Sindni Universitesi Genel Cerrahi Anabilim Dali, Malatya

¢inéni Universitesi Radyoloji Anabilim Dali, Malatya

GIRiS- AMAC: Posterior reversible [6koensefalopati sendromu (PRES) bas agrisi, degisken mental durum, epilepsi,
gorme bozukluklari ve tipik olarak beynin posterior dolasim alanlarindaki gecici degisikliklerle karakterize kliniko-
radyolojik bir sendromdur. Hipertansif ensefalopati disinda immunsupresan kullanimi, akut glomerulonefrit ve
Uremik ensefalopati gibi bir cok neden PRES etyolojisinde rol almaktadir. Tanida néroradyolojik goriintiileme
yontemleri 6nemlidir. Bilgisayarli tomografi (BT) ve/veya manyetik rezonans goriintilemelerde (MRG) bilateral
parietal ve oksipital loblarda daha belirgin olmak (izere yaygin 6dem saptanir. Bu ¢alismada, ¢cocukluk ¢aginda
degisik sebeplerle ortaya ¢ikan 13 PRES olgusunda etyoloji, klinik ve néroradyolojik bulgulari sunmayi amagladik.
YONTEM: Yaslar 4-16 yil arasinda degisen 6 kiz, 7 erkek olmak iizere toplam 13 PRES tanili olgu calismaya
alindi. Olgularda etyoloji, demografik 6zellikler, klinik ve ndroradyolojik goriintiileme bulgularn degerlendirildi.
BULGULAR: Olgularda altta yatan hastaliklar kronik bobrek yetmezligi (3), akut bobrek yetmezligi (2),
maligniteler (3), karaciger nakli (3), sistemik lupus eritematozus (1) ve akut hepatik yetmezlik (1) olarak
saptandi. Tetikleyici faktorlerler hipertansiyon (% 76), immunsupresan (% 23) ve antineoplastik ilaglar
(% 23) seklindeydi. En sik klinik gériinim biling degisikligi (% 100) ve nobet (% 92,3) ve en sik nobet tipi
jeneralize nobet (% 69,2) seklindeydi. Noéroradyolojik goriintiilemede tipik bulgular arasinda oksipital
(%100) ve frontal (%69) etkilenme ile diflizyon gériintiilerde vazojenik 6dem (%100) yer almaktaydi. Atipik
bulgular ise talamus (%7,6), beyin sapi (%7,6) ve bazal ganglion (%23) etkilenmesi ile diflizyon agirlkli
gorintilerde sitotoksik 6dem olarak (%38) saptandi. Kontrol MRG c¢ekilen 7 olguda rezorbsiyon izlendi.
SONUC: PRES cesitli nedenlere bagh olarak genellikle benzer klinik bulgularla ortaya ¢ikan ve radyolojik
gorintileme bulgulariyla taninin desteklendigi bir tablodur. Erken tani ve destek tedavisi ile hastaligin sekel
birakmadan geri donsi saglanabilmektedir. Tipik nororadyolojik bulgular ile birlikte nadir goérilen atipik
gorintileme bulgularinin bilinmesi de tani ve takipte dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: posterior reversible I6koensefalopati, c¢ocukluk c¢adi, hipertansiyon, nébet
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P-111
Sinovendz Tromboz Ve Multipl Kraniyal Sinir Palsisi ile Prezente
Olan Akut Lenfoblastik Losemi Olgusu

Hiiseyin Tan', Mustafa Biiyiikavci?, Zuhal Keskin Yildirnm?, Ozgiir Yériik?, Hayri Ogul*
'Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi B&limii, Erzurum

2Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Onkolojisi Bélimdi, Erzurum

3Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Kulak Burun Bogaz ABD, Erzurum

“Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji ABD, Erzurum

Akut lenfoblastik 16semi cocukluk caginda en sik goériilen hematolojik malign hastaliktir. Hastalar en sik ates,
solukluk, kanama, kilo kaybi, kemik agrilari ve eklem sikayetleri ile miiracaat ederler. Biz 5 yasinda serebral
sinovendz trombozlu ve multipl kraniyal sinir palsisi ile mlracaat eden bir erkek cocuk sunuyoruz. Béyle komplike
bir durumda tani ve muhtemel mekanizmalari tartisiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Akut lenfoblastik I16semi, sinoven6z tromboz, kraniyal sinir paralizisi

P-112
Akut Post Streptokoksik Glomerulonefrit Seyri Sirasinda Papil
Odemi Olmadan Psédotiimér Serebri Gelisen Bir Olgu

Taner Sezer', Ash Kantar?, Esra Baskin?
'Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara
2Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali, Ankara

AMAC: Akut poststreptokoksik glomerulonefrit (APSGN) cocukluk caginda en sik goriilen glomerulonefrit
tipidir. Psodotiimor serebri kafa ici kitle, hidrosefali ya da enfeksiyon olmaksizin kafa ici basincin
artmasidir. Bu yazida APSGN nedeniyle takip edilirken psoédotiimor serebri gelisen bir olgu sunulmustur.
BULGULAR: 15 yasinda erkek olgu 5 glinden beri APSGN nedeniyle takip edilirken gece uykudan uyandiran
siddetli bas agrilan nedeniyle danisildi. Hastanin fizik muayenesinde tansiyon arteriyal normal, g6z
dibi incelemesi dahil noérolojik muayenesi normaldi. Beyin MRG’si normal olan hastanin yapilan lomber
ponsiyonunda BOS basinci 280 mmH20 ve rutin BOS incelemeleri normal saptandi. Hastaya psodotimor
serebri tanisiyla asetazolamid tedavisi baslandiktan 2 glin sonra hastanin bas adrisi sikayetleri kayboldu.
SONUC: Vakamiz APSGN seyri sirasinda psodotimor serebri tablosu gelisen literattirde bildirilen ilk olgu oldugu
ve psodotlimor serebri sirasinda papil 6demi olmayabilecegini belirtmek icin sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Akut Poststreptokoksik Glomerulonefrit, Psédotiimor Serebri
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P-113
Leber’in Herediter Optik Noropatisi ve Psodotiimor Serebri
Birlikteligi Olan Bir Olgu

Taner Sezer
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara

AMACG: Leber'in herediter optik noéropatisi (LHON) oldukca hizl ilerleyerek genellikle geri dénistimsiiz
gorme kaybi ile sonuglanan bir tir optik norittir LHON'nin %70inin mtDNA'daki tek bir mutasyonla
olustugu (G11778A) bildirilmistir. Psodotiimoér serebri BOSda normal hiicre ve protein icerigi, normal
ventrikul bulyilklugu ve pozisyonuyla beraber kafa ici basincinin artmasi sonucu olusan klinik sendromdur.
Bu bildiride psodotliimor serebri nedeniyle takip edilirken HSAN tanisi alan bir olgu sunulmustur.
BULGULAR: 16 yasinda erkek hasta 2 haftadir siiregelen siddetli bas agrisi ve gérmede azalma nedeniyle
basvurdu. Fundoskopik incelemesinde papil 6demi mevcuttu ve norolojik muayenesi normaldi. Beyin
manyetik rezonans goriintilemede patoloji saptanmayan hastaya yapilan lomber ponsiyonda BOS
basinci 230 mmH20 ve rutin BOS incelemeleri normal saptandi. Asetazolamid tedavisine baslandiktan
sonra bas adrilari azalmasina ragmen goérme kaybi artan hastaya 10 gin sonra kontrol LP yapildi ve
BOS basinci 120 mmH20 saptandi. Gérme kaybina yol acabilecek hastaliklar icin yapilan tetkiklerinde
G11778A mutasyonu pozitif saptandi ve LHON tanisi konuldu. Hastaya idebenon tedavisi baslandi.
SONUC: Bu olgu, LHON'un ani gelisen gérme kaybiyla ortaya cikabilecegi ve tabloya psédotiimor serebrinin eslik
edebilecedini vurgulamak icin sunulmustur

Anahtar Kelimeler: Leber'in herediter optik néropatisi, Psédotimor serebri

P-114
Mental Retardasyon ve Epilepsi Tanilariyla Takip Edilen Bir
Olguda Bickerstaff Beyinsapi Ensefaliti

Taner Sezer', Peren Per?
'Baskent Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

AMAG: Bickerstaff beyinsapi ensefaliti (BBE); oftalmopleji, ataksi, biling bozuklugu, extensor
plantar yanit ve hemi-hipoestezinin bulundugu, santral sinir sistemi tutulumu ile birlikte periferik
tutulum da gosterebilen, monofazik post-infeksiyoz bir klinik tablodur. Bu vyazida daha o©nce
mental retardasyon ve epilepsi tanilariyla takip edilirken BBE tanisi alan bir olgu sunulmustur.
BULGULAR: 6 yildir epilepsi ve mental retardasyon tanilariyla takip edilen 12 yasinda erkek hasta ates, 6ksuriik ve
bogazagrisiyakinmalarininbaslangicindan4gtinsonragelisenyuriimedezorlukveuyandirilamanedeniylegetirildi.
Norolojikmuayenesinde suuruletarjikti, oftalmoplejive alt ekstremitelerde simetrik kas zayifligive DTR'lerde azalma
saptandi.Taban derisirefleksisimetrik ekstansérdii. Beyin MRG'de 6ncekigoriintiilemelerinde varolan sag temporal
araknoid kist disinda patoloji saptanmadi. EEG'si ensefalopati ile uyumlu olan hastanin yapilan LP’sinde rutin BOS
incelemeleri, viral incelemeler, Ig G indeksi ve laktat degeri normal saptandi. Oligoklonal bant negatifti. EMG'de
demiyelinizan 6zellikte yaygin sensdrimotor periferik ndropati saptandi. Nérometabolik hastaliklarin ayirici tanisi
icinbakilan kan laktat,amonyak, tandem MS veidrarda organik asit analizleri normaldi. Serum IgG anti-GQ1b pozitif
saptanan hastaya 2 gr/kg kg IVIG verildi ve takiplerde klinik diizelme saptanmamasi tizerine plazmaferez uygulandi.
SONUC:Buolgu, nérolojik problemleri olan ¢ocuklarda Bickerstaff beyinsapi ensefaliti gelisebileceginivurgulamak
icin sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Bickerstaff Beyinsapi Ensefaliti,
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P-115
Cocukluk Caginda Status Epileptikus: Yedi Yillik Genel
Degerlendirme

Elif Esra Sinmaz Sen', Berrak Sarioglu’, Nihal Olga¢ Dundar?, Dilek Cavusodlu?, Nihan Sik'
'Saglik Bakanhgi Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi, izmir
Katip Celebi Universitesi, Cocuk Néroloji Klinigi, izmir

Status epileptikus (SE) cocukluk caginda onemli bir norolojik acildir. Nobet siresi, altta yatan neden,
tedavide kullanilan ilaglar, tetkik, tedavi ve yogun bakim kosullari mortalite ve morbiditeyi etkilemektedir.
Buamacla Ocak 2007-Subat 2014 tarihleri arasinda izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Yogun Bakim
Unitesi’ndeizlenen 1ay-18yasarasi 100olguretrospektifolarakdegerlendirilmistir.Ortalamayas 58.39+5.95ayolan
olgulardaensiketiyolojikneden %22 oranindaserebral palsiolarak bulunmustur. Olgularin % 58'irefrakter SE, %42'si
erken ve yerlesmis SE olarak saptanmistir. Olgularin % 88'i jeneralize SE, %12'si fokal SE olarak degerlendirilmistir.
Olgularin %30'u birinci basamak tedaviye yanit vermistir. %35 olguda genel anestezi midahelesi gerekmistir.
SE nedeniyle izlenen 23 olgu eksitus olmustur ( mortalite %22.8).

Olgularin % 20'sinde epilepsi, %3.5'inde kognitif bozukluk, %5‘inde hemiparezi, %3.5'inde spastik tetraparezi,
%4'tinde mental retardasyon gelismis olup, izlemleri stirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Status epileptikus, cocukluk ¢agi, nobet

P-116

Akut Dissemine Ensefalomiyelitin
Ensefalomiyeloradikulondritis Varyanti ile Basvuran Bir Cocuk
Olgu

Taner Sezer
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk N&rolojisi Bilim Dali, Ankara

AMAC: Akutdissemineensefalomiyelit(ADEM),immiinsisteminrolaldigi, santralsinirsisteminindemiyelinizasyonu
ile seyreden inflamatuar hastaligidir. ADEM'in klinik 6zellikler ve MRG'de lezyon dagilimina gore saf ensefalopatik,
saf miyelit, ensefalomiyelit, miyeloradikulonérit ve ensefalomiyeloradikulonérit olmak Uzere 5 varyanti
tanimlanmistir. Bu bildiride ADEM'in ensefalomiyeloradikulonérit varyanti ile basvuran bir olgu sunulmustur.
BULGULAR: 5 yasinda kizhasta bogaz agrisi ve ates yakinmalarinin baslangicindan 10 glin sonra ylriimede zorluk,
ayaklarda uyusma ve idrarini tutamama yakinmalariyla 6nce baska bir merkeze basvurmus. Burada Guillain-Barre
sendromu On tanisiyla yapilan BOS incelemesinde albumino-sitolojik disosiasyon saptanarak toplam 2 gr/kg
IVIG verilmis ve klinik diizelme saptanmayinca merkezimize sevk edilmis. Basvurusunda nérolojik muayenesinde
seviye veren duyu kaybi mevcuttu, DTR’ler azalmis ve taban derisi refleksi bilateral ekstansérdii. Kas giici Ust
ekstremite distalinde 3/5, alt ekstremite proksimalinde 2/5 ve distalinde 1/5 kas olarak saptandi. Beyin MRG'de
bilateral periventrikiiler bélgede, spinal MRG'de servikal bolgede T2 sekanslarda hiperintens lezyonlari saptandi.
EMG'de bilateral tibial ve common peroneal sinir, sag median ve ulnar sinir F yanitlari elde edilemedi. Serum
IgG anti-GQ1b negatifti. Hastaya yliksek doz IV prednizolon tedavisi verildi ve fizik tedavi propramina alindi.
SONUC: Bu olgu, cocuklarda ADEM'in ensefalomiyeloradikulonérit varyantina dikkat cekmek icin sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Akut Dissemine Ensefalomiyelitin, Ensefalomiyeloradikulondritis
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P-117
Normal Basin¢li Psodotiimor Serebri: Bir Norobehcet Vakasi

Birce Dilge Taskin', Zeynep Selen Karalok', Pelin Teke Kisa?, Alev Giiven', Nilgiin Cakar®, Cahide Yilmaz'

'Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji E.A.H, Noroloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklan Hematoloji Onkoloji E.A.H, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
3Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji E.A.H, Romatoloji Bilim Dali, Ankara

Psodotlimor serebri addlesanlarda yaygin gorilen kafa ici kitle, obstriiktif hidrosefali ve enfeksiyon olmaksizin
kafa ici basing artisi ile seyreden nérolojik bir durumdur. Tanisi modifiye Dandy kriterleri ile konulan hastaligin
semptomlari gorilme sikligina gore; bas adrisi, gegici vizyon kaybi, bulanik gérme ve diplopi seklinde siralanabilir.
Psddotimor serebri, etiyoloji temel alinarak primer (tanimlanmis bir neden bulunamayan) ve sekonder (nedeni
tanimlanan) olarak siniflandiriimaktadir. Sekonder nedenler arasinda vendz drenajda tikanma, endokrin
hastaliklar, ilaglar, enfeksiydz veya postenfeksiydoz durumlar, antifosfolipid antikor sendromu, kraniyosinostoz,
demir eksikligi, uyku apnesi, sarkoidoz, sistemik lupus eritematozus, Turner sendromu sayilabilir. Beh¢et hastaligi
rekilrren aftdz oral ve genital Ulserlerle karakterize goz, deri, eklem, damar, sinir sitemi tutulumuyla giden
multisistemik bir vaskdalittir. Norolojik tutulum Behcet hastaliginda nadir goriilmektedir. Serebral vendz tromboza
ve fokal parankimal lezyonlara bagh komplikasyonlar Behcet hastaliinda en yaygin gériilen santral sinir sistemi
bulgularidir. On dort yasinda kiz hasta, bas agrisi, ¢ift gorme, gérme kaybi sikayeti ile basvurdu. Sistem sorgusunda
agizda tekrarlayan aft, genital aft hikayesi mevcuttu. Fizik muayenesinde abdusens paralizi, bilateral papil 6demi
mevcuttu. Laboratuvar degerleri normal, beyin tomografisi ve kranial MR goriintileri normaldi. Tekrarlayan
lomber ponksiyonlarda BOS basinglari normaldi. Hastaya asetazolamid tedavisi baslandi, disa bakis kisitlilig
geriledi. MR venografisi cekilen hastada kronik transvers sinus trombisi saptandi. Tekrarlayan oral ve genital aft,
gobzde arka segment bulgusu olan hastaya nérobehcet tanisi konularak, steroid, kolsisin ve antikoagiilan tedavi
baslandi. Hastanin takibinde bas agrisi ve papil 6demi geriledi. Biz bu vaka ile psédotiimor serebri klinik bulgulari
bulunan, ancak intrakranial basing artisi olmayan bir hastada, serebral tromboz saptanarak nérobehcet tanisi
konulabilecegini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Behcet Hastaligi, psodotimor serebri, sinlis ven trombozu

P-118
CLN3 Gen Delesyonu Olan Bir Juvenil NCL Vakasi

Aydan Degerliyurt, Cahide Yilmaz, Selen Karalék, Alev Giiven, Omer Bektas
Ankara Cocuk Sagligi-Hastaliklari, Hematoloji-Onkoloji Egitim Arastirma Hastanesi

Noronal seroid lipofusinozis(NCL) baslama vyaslari, 6zel klinik fenotipleri, progresyon hizlari, elektron
mikroskobik Ozellikleri ve etkilenen gene (CLN geni) gore alt gruplara ayrilan, ¢ocukluk déneminde en
stk gorilen noérodejeneratif hastalik grubudur. Bu grup icerisinde juvenil baslangicli (CLN3) hastalik en
stk gorilen formdur. Diger formlardan farkli olarak ilk belirti sinsi fakat hizli ilerleyen gérme kaybidir.
Bucalismadayuriimevekonusmadabozulmasikayetiylebasvuran,nébettariflemeyenbirjuvenilNCLhastasianlatilacaktir.
Ondort yasinda erkek hasta son iki senedir ortaya c¢ikan yiriime ve konusmada bozulma sikayetiyle getirildi.
Hastanin hikayesinden aralarinda ikinci dereceden akrabalik olan saglikli anne ve babadan, sorunsuz bir dogumla
diinyaya geldigi, ylriime ve konusmanin yasitlarina gore hafif geciktigi, 6 yasindayken baslayan ilerleyici gérme
kaybi nedeniyle bir liniversite hastanesinde retinitis pigmentoza tanisiyla takip edildigi, gérme engelliler okuluna
devam ettigi ve hi¢ nébet gecirmedigi 6grenildi. Norodejeneratif hastaliklar agisindan ¢ekilen beyin MRG serebral
kortikal ve iIhmli serebellar atrofiyi gostermekteydi. Rutin tetkikler B12 eksikligi disinda normaldi. Nérometabolik
hastaliklar acisindan bakilan idrar-kan aminoasitleri, Tandem mass, idrar organik asitleri normal, kanda hafif laktat
yuksekligivardi.Kasbiopsisi,uzunzincirliyagasitleri,lizozomaltaramasinormalolanhastaningézbulgulariilebirlikte
norolojik regresyonu olmasi nedeniyle istenen NCL mutasyon ¢alismasi CLN3 geninde 1.02 kb homozigot delesyon
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varligini gostermistir. Hastanin sorgulamasi nébet ve myoklonus acgisindan derinlestirilmesine ragmen kisa sureli
bir ddnem korkmayla birlikte olan ve diizelen sigramalar disinda belirgin nébet ve myoklonus hikayesi alinmadi.
Hasta retinopati ve ilerleyici norolojik bulgularla gelen hastalarda nébet olmasa bile NCL tanisinin hatirlanmasi
amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: NCL, CLN3 delesyonu, Juvenil baslangicli

P-119
Akut Motor Aksonal Noropati Tanisiyla Takip Edilen 2 Olguda
Artmis Derin Tendon Rekleksleri

Taner Sezer
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara

AMACGC: Akut motor aksonal néropati (AMAN), genelde bir enfeksiyonu takiben, motor kdklerde ya da sinirlerde
demiyelinizasyon olmadan, selektif dejenerasyonun oldugu inflamatuar bir durumdur. Norolojik muayenede
duyusal bozukluklar eslik etmedigi ve simetrik kas zayifligi mevcuttur. Tipik olarak derin tendon refleksleri
(DTR) azalmistir ya da normaldir. Bu bildiride, DTR'leri artmis olan ve AMAN tanisi alan iki olgu sunulmustur.
BULGULAR:

OLGU 1. U¢ giindiir yiriimede giicliik sikayeti ile acil servise basvuran 6 yasindaki kiz hastanin dykisiinden
yaklasik on giin 6nce akut gastroenterit gecirdigi 6grenildi. Fizik muayenede alt ekstremitelerde duyu kaybinin
eslik etmedigi simetrik motor kayip vardi ve DTR st ekstremitelerde normal alt ekstremitelerde artmisti.
Hastaya GBS 6n tanisi ile yapilan lomber ponksiyonda BOS proteini yuksek saptandi (89 mg/dl), hiicre gériilmedi
ve oligoklonal bant negatifti. Serum IgG anti-GQ1b negatifti. EMG'de motor lifleri etkileyen yaygin aksonal
polindropatik tutulum saptandi. Beyin ve spinal MRG'de patoloji saptanmadi. Hastaya toplam 2 gr/kg IVIG verildi.
OLGU 2. 16 yasinda erkek hasta grip asisindan 3 giin sonra gelisen yliriimede zorluk nedeniyle getirildi. Nérolojik
muayenesinde kas gugsuzligu ve DTR'lerde artis saptandi. Beyin ve spinal MRG gérintiilemeleri normal olan
hastaya yapilan lomber ponsiyonda albumino-sitolojik disosiasyon saptandi, IgG indeksi normal ve oligoklonal
band negatifti. EMG’si AMAN ile uyumlu olan hastaya toplam 2 gr/kg IVIG verilerek fizik tedavi programina alindi.
SONUCG: Bu 2 olgu, AMAN seyri sirasinda DTR’lerde artis olabilecegine dikkat cekmek amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Akut Motor Aksonal Noéropati, Derin tendon refleksleri

P-120
Anti-Migren Tedavisine Yanitsiz Siklik Kusma Sendromlu iki
Olguda Topiramat’in Etkinligi

Taner Sezer
Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara

AMACG: Siklikl kusma sendromu (SKS) belirli araliklarla tekrarlayan, bulanti;, kusma gibi semptomlarla
karakterize bir hastaliktir. Ataklar arasindaki doénemde semptom yoktur. Gastrodzafagial refliiden
sonra cocuklarda en sik tekrarlayan kusma nedenlerindendir. SKS'nin tedavisinde cesitli anti-
migren  ilaglar  (siproheptadin,  propranolol,  amitriptilin,  simutriptan)  kullanilmaktadir. ~ Bu
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bildiride, anti-migren tedavisine yanitsiz 2 SKS'li olguda topiramat etkinligi sunulmustur.
BULGULAR:

OLGU 1.13 yasinda kiz hasta 2 yildan beri var olan tekrarlayan kusma ataklari yakinmalari nedeniyle getirildi.
Fizik muayenesi normal olan hastanin daha dnce yapilan tam kan sayimi, biyokimyasal degerleri, batin ultrason
ve ndmetabolik hastaliklar icin bakilan serum laktat, amonyak, tandem MS ve idrar organik asit analizleri
normaldi. Kusma atagi sirasinda cekilen EEG'si normal olan hastaya SKS tanisi konularak propranolol tedavisi
basland.. Takiplerde ataklari devam eden hastaya 25 mg/giin tek doz topiramat baslandi ve ataklar kayboldu.
OLGU 2. 1 yildir devam eden kusma ataklari nedeniyle basvuran 15 yasindaki erkek hastanin fizik
muayenesi normaldi. Noérometabolik testler ve atak sirasinda cekilen EEG'si normal saptanan hastaya
SKS tanisi konularak propranolol profilaksisi baslandi. Bu tedaviden fayda gérmeyen hastaya 25 mg/glin
topiramat bagslandi. Ataklari devam eden hastada ilag dozu 50 mg/giin'e cikildiktan sonra ataklar kayboldu.
SONUG: Bu 2 olgu, propranolol tedavisine yanit vermeyen SKS'lu ¢ocuklarda disik doz topiramatin etkili
olabilecegini gostermek icin sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Siklik kusma sendromu, Topiramat

P-121
Longitudinal Olarak Yaygin Transvers Miyelit Tanisi Alan ve
intraven6z immunglobulin ile Tedavi olan 17-Aylik Bir Olgu

Pinar Gengpinar', Kamil Karaaliz, Ozgiir Duman', Senay Haspolat'
'Akdeniz Universitesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Né&roloji Bilim Dali
2Akdeniz Universitesi Radyoloji Anabilim Dali

GIRIiS: Longitudinal olarak yaygin transvers miyelit (longitudinally extensive transverse myelitis=LETM),
omuriligin 3 veya daha fazla vertebra segmentinin tutulmasi olarak tanimlanir. Klinik pratikte,
enfeksiydz olmayan transvers miyelit tedavisinde ilk secenek pulse metilprednizolondur. Bu
yazida, tekrarlayan hipotoni ataklar ile prezente olan, spinal manyetik rezonans goruntilemesinde
panmiyelit saptanan ve intraven6z immunoglobulin ile tedavi olan 17 aylk bir kiz olgu sunulmustur.
OLGU: 17 aylik kiz hasta, jenerelize hipotoni ve gui¢siizlik yakinmasi ile basvurdu. Spinal manyetik
rezonans goriintliilemesinde tiim spinal kordda ve medulla oblangata da T2 hiperintens tutulum saptandi.
Longitudinal olarak yaygin transvers miyelit tanisi dislinllen hastaya intraven6z immunglobulin (IVIg)
tedavisi verildi. Tedaviden bir hafta sonra sonrasinda hastanin bas ve govde kontroliini saglayabildigi, 2
hafta sonra desteksiz oturabildigi ve birkac adim atabildigi gézlendi. izleminde toplam 8 kez paralizi atag
olan hastaya aylik IVIg tedavisi uygulandi. Hasta halen klinigimizde aylik 1VIg tedavisine devam etmektedir.
TARTISMA: Transvers miyelitin ilk basamak tedavisi intravenoz pulse steroid olsa da, enfeksiyoz etiyolojiler s6z
konusuoldugundalVig ve plazmaferezgibidigertedaviseceneklerigdz oniinde bulundurulmaldir.Bizim olgumuz,
tim spinal kord tutulumu olan en kiiclik hastalardan biri olup, paralizi ataklar intraven6z immunoglobulin
tedavisi ile kontrol altina alinmasi acisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Longitudinal olarak yaygin transvers miyelit, cocukluk ¢adi, intraven6z immunglobulin
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P-122
Status Epileptikus ile Basvuran Serebral Venéz Tromboz Olgusu

Zeynep Selen Karal6k', Birce Dilge Taskin', Omer Bektas', Sevgin Taner?, Pamir Isik3, Cahide Yilmaz'

'Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji E.A.H.,Cocuk Noéroloji Bolima, Ankara

2Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Hematoloji Onkoloji E.A.H.,Cocuk Saghgi ve Hastaliklari,Ankara

3Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji E.A.H.,Cocuk Hematoloji ve Onkoloji B6ltimii,Ankara

Sinlis ven trombozu nadir goérilen bir noérolojik hastalik olup insidansi yilda 0.4-0.7/100.000dir. Erken
tani ve tedavi, mortalite ve morbidite icin 6nemlidir. Artan kesitsel goriintlileme yontemleriyle tanisi
artmaktadir. Hastalar bas adrisi, kranial sinir tutulumu, noébet, biling dedisikligi ile basvurabilirler. Okul
oncesi ¢ocuklarda 1/3 oraninda bas, boyun enfeksiyonlari etkendir. Diger nedenler arasinda protrombotik
bozukluklar, dehidratasyon, sistemik enfeksiyonlar ve maligniteler yer almaktadir. Tedavisi semptomatik
olup; enfeksiyon kontroll, antiepileptik, antiodem ve antikoagilan tedavilerinden olusmaktadir
5 yasinda erkek hasta, acil servisimize bilin¢te kapanma ve status epileptikus klinigi ile basvurdu. Basvurudan 6
glin 6nce (st solunum yolu enfeksiyonu tanisiyla oral antibiyotik tedavisi baslanmisti ve 2 glin sonra sikayetlerine
kusma ve bas agrisi eklenmisti. Fizik muayenede genel durumu kéti, glaskow koma skoru 4, pupiller izokorik ve
pupil isik reaksiyonu bilateral alinmaktaydi. Orofarinks hiperemik ve postnazal akinti mevcuttu. Goz cevresi hafif
odemli ve hiperemikti. Derin tendon refleksleri alinamayan hastanin, babinski bilateral pozitifti. Bilateral papil
o0demi vardi.Takipte muayene bulgularina,meningeal irritasyon ve 6. sinir paralizisi eklendi.Akut faz reaktanlari
ve kan biyokimyasi normaldi. Kranial MR'da siiperior sagital, sol transvers-sigmoid sinis proksimalinde, sagda
transvers-sigmoid sinis bileskesinde tiim serilerde hiperintens ve BOS delta isareti mevcut olup subakut tromboz
ile uyumluydu, paranazal sinislerde mukozal kalinlasma ve havalanmada azalma, frontoparietalde cilt alti alanda
0dem mevcuttu. Hastaya sinlizite sekonder sinus ven trombozu tanisi konularak uygun antibiyotik tedavileri,
distuk molekiil agirhkl heparin (DMAH) ve idame fenitoin verildi. Antiddem olarak asetazolamid ve deksametazon
tedavisi baslandi. Takip icin MR venografi cekildi. Artan 6deme yonelik tedaviye taze donmus plazma ve folik
asit eklendi. Semptomlari gerileyen hasta, sekelsiz olarak DMAH ve folik asit tedavisi ile taburcu edildi. 3. ay
kontrollinde kranial venografi normal bulundu ve hastaya DMAH idame dozuna disirilerek devam edilmektedir.
Serebral ven6z trombozun nobetile basvurusu %12-%31.9 arasinda degismektedir. Nobet ile basvuruda mortalite
3 kat kadar artmaktadir.Hastaligin prognozu acisindan erken tani ve tedavisi onemlidir.

Anahtar Kelimeler: serebral ven6z tromboz, nébet, erken tani,tedavi

P-123
Sandifer Sendromu ile Presente Olan Bir Sitriilinemi Tip 1 Vakasi

Mustafa Kili¢', Esma Altinel Acoglu?, Deniz Yiksel?, Meltem Akcaboy? Hiilya Kayilioglu®, Pelin Zorlu?

'Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Ankara
2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

3Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Noroloji Bilim Dali, Ankara

AMAC: Sitrilinemi tip 1 argininosiksinik asit sentaz enzim eksikligi ile giden otozomal resesif
gecisli bir Ure siklus defektidir. Olguda bahsedilen hastanin  kusmanin yani sira tortikollis,
stereotipik  hareketler ve  hipotoni ile  basvurmasi  nedeniyle yazimizda  bahsedilmistir.
BULGULAR: 11 aylik kiz hasta, boynunu sag tarafa egme, ellerde cirpinma hareketi ve kusma sikayetleri ile
getirildi. Dis merkezde Sandifer Sendromu disinilerek tedavi baslandigi, fayda gormedigi ogrenildi. Fizik
muayenede hastanin apatik oldugu, basinin saga dogru egik durdudu, ellerini ¢irpma seklinde sterotipik
hareketlerinin oldugu ve hipotonik oldugu gorildi. Kusma etyolojisine yonelik yapilan tetkikler normal bulundu.
Beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde patoloji saptanmadi. EEG'de epileptik aktivite saptanmadi. Amonyak
dizeyleri 782 mcg/dL, kontrol amonyak degeri 386 mcg/dL (19-60 mcg/dl) gelen hastada kan aminoasit
analizinde sitriilin diizeyi ylksek bulundu. ASS1 geninde ¢.688G>A/c.793C>T mutasyonu saptanan hasta
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Sitrlinemi tip 1 tanisi aldi. Hastanin takibinde kusma ataklari, apati hali ve boynundaki tortikollis pozisyonunda
amonyak diizeyi ile korele artma ve azalmalar gézlendi. Proteinden kisith diyet, Na benzoat ve arginin tedavileri
verilen hastanin amonyak degerlerinin normale dondigiu ve klinik semptomlarinin kayboldugu goéruldu.
SONUCLAR: Sitriilinemi tip 1 oldukga genis bir klinik spektruma sahip olmakla birlikte, tortikollis ve stereotipik
hareketler ile presentasyonuna literatlrde rastlanilmamistir.

Anahtar Kelimeler: hiperamonyemi, kusma, sitriilinemi

P-124
Ses Kisikligi Yakinmasi ile Gelen DYT 1 Geninde D216H
Polimorfizmi Saptanan Laringeal Distonili Bir Cocuk Vaka

Ozan Kocak, Coskun Yarar, Kiirsat Bora Carman, ilhan Isik, Ayten Yakut
Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk N&rolojisi Bilim Dali

GIRIS: Distoni kaslarda kontraksiyon, seyirme, tekrarlayan hareketler ve anormal postiir ile karakterize
norolojik bir hastaliktir. Distoni tip 1 (DYT1) en sik goriilen herediter distoni olup, genellikle erken yaslarda
semptomlar ortaya cikar. Etkilenen kas grubuna gore fokal, segmental, multifokal, hemidistonik veya jeneralize
olabilir. Biz ses kisikligi sikayeti ile basvuran ve DYT1 tanisi koyulan 5 yasinda kiz hastayr sunmayi istedik.
VAKA: 5 yasinda kiz hasta dogumdan itibaren ses kisikhigr olmasi sikayeti ile poliklinigimize getirildi. Hastanin
ses kisikhdginin giin icinde belirli bir saat dilimine uymadan degistigi 6grenildi. Hastanin pre/peri/post natal
oykusinde 6zellik yoktu. 12 aylikken yiriimeye, 24 aylikken ciimle kurmaya basladigi ve ses kisikhgi disinda
sikayetinin olmadigi 6grenildi. Strekli kullandigi bir ila¢ 6ykusu yoktu. Fizik muayenesinde hastanin bazen
normal ses ¢ikarabildigi ancak cogu zaman kisik, boguk sesle fisildama seklinde konustugu, climle yapisinin
normal oldugu gorildi. Baska kas grubunda distoni ya da anormal postiir saptanmadi. Rutin laboratuvar
tetkikleri ve beyin MRG normal idi. KBB ile konsulte edilerek yapilan laringoskopik muayenesinde vokal kordlarda
distoni tespit edildi. Hastaya levodopa tedavisi baslandi, ses kisikligi devam etmekle beraber belirgin diizelme
saptandi. Yapilan genetik calismada DYT1 geninde son dénemlerde tanimlanan D216H polimorfizmisaptandi.
CIKARIM: Laringeal distoni 6zellikle erken yaslarda nadir gorilen bir hastaliktir. Ses kisikhgi ile gelen hastalarin
ayirici tanisinda dusinulmelidir. Erken baslangigli distonilerden en sik DYT1 gorulmektedir. DYT1 de vakalarin
¢ogundaTOR1A genindeki polimorfizmler sorumlu tutulmusken, son ddnemde TOR1A polimorfizmi saptanmayan
hastalarda D216H polimorfizmi tanimlanmstir. Ulkemizde D216H polimorfizm sikligi ile ilgili veri bulunmamakla
beraber vakamizda oldugu gibi erken baslangich distonilerden sorumlu olabilir.

Anahtar Kelimeler: Distoni,ses,larinks
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P-125
Cok Diistik Dogum agirhikh (CDDA) Bebeklerin Uzun Donem
Norogelisimsel Sorunlari

Ayse Tosun', Secil Oktay Edizsoy?, Siar Dursun', Hatice Aksoy?, Yelda Ozsunar Dayanirt, Miinevver Kaynak Tiirkmen®
'Adnan Menderes Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Néroloji Bilim Dali Aydin

2Saglik Bakanligi Cine Devlet Hastanesi Aydin

3Adnan Menderes Universitesi Cocuk Psikiyatri Anabilim Dali Aydin

*Adnan Menderes Universitesi Radyoloji Anabilim Dali

SAdnan Menderes Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Yenidogan Hastaliklari Bilim Dali

AMAC: Bu calismada, c¢ok dusik dogum adirhikh  (CDDA)  bebeklerin  uzun  donem
norogelisimsel  sorunlarini  ve norolojik hastaliga etki eden etmenleri arastirmayr amacladik.
YONTEM: YenidoganYogun Bakim Unitesinde, 2000- 2010 tarihleri arasinda izlenen dogum agirligi <=1500 g
veya <=32 gebelik haftasi olan 169 olgudan, norolojik muayenesi, gelisim testi, kraniyal MRG'si yapilan 66 olgu
calismaya alindi. Alti yas altindaki olgulara Denver Il Gelisimsel Tarama testi (DGTT), alti yas ve lizerindekilere
Wechsler Cocuklar icin Gelistirilmis Zeka Olcegi Formu (WISC-R) uygulandi ve kraniyal MRG'lari cekildi.
BULGULAR: Calismaya 2- 10 yas arasinda, 34’ (i (%51,5) kiz 66 olgu alindi ( Tablo 1). Olgularin 17'sinin (%25,8)
norolojik muayenesi anormaldi, 9 olgudan,7’si (%77,8) spastik diparezik, 2'si (%22,2) spastik tetraparezikti (Tablo
2,3). DGTT'i uygulanan 57 olgudan 42'si (%63,6) yasina gore geri bulundu. WISC-R uygulananlarin tamaminin
zihinsel islevsellik diizeyi ve genel islevselligi iyi normal/parlak bulundu (Tablo 4). Kraniyal MRG bulgulari tablo5'de
verilmistir. Norogelisime olumsuz etkisi saptanan prenatal dénem o6zelliklerinden, polihidroamnios ile anormal
norolojik muayene (p=0,015) ve gelisim testleri arasinda (p=0,046), plasenta previa ile gelisim testleri(p=0,047) ve
kraniyal MRG (p=0,006) bulgulariarasindaanlamliiliskibulundu. Ablasyo plasenta(p=0,023),yardimciiremeteknigi
kullanilmasi (p=0,021), pasif sigara iciciligi (p=0,047), koriyoamnionit (p=0,042), gebelikte idrar yolu enfeksiyonu
gecirme (p=0,043) ile anormal gelisim testleri arasinda anlamliiliski saptandi. Neonatal donem 6zelliklerinden, ileri
evre (Evre 3-4) ROP ile nérolojik muayene (p=0,008) ve kraniyal MRG anormalligi (p=0,020) arasinda anlamli iliski
saptanirken, ileri evre intraventrikller kanama (IVK) ve PVL ile nérolojik muayene (sirasiyla p=0,002; p=<0,001),
gelisim testi (p=0,049; p=0,043) ve kraniyal MRG (p=0,003;p=0,001) anormallikleri arasinda anlaml iliski bulundu.
SONUC: CDDA'll bebeklerde uzun dénem noérogelisimsel prognoz icin saptanan en onemli risk faktorleri,
plasenta previa, ileri evre IVK, PVL ve ROP varligidir. Bunlar ve benzeri prenatal ve neonatal morbiditelerin
prediktif degerinin iyi anlasiimasi, neonatal dénem, erken bebeklik, cocukluk, adélesan ve eriskin yaslardaki 6zel
ihtiyaclarin 6ngorilmesi acisindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: diisik dogum agirlikh bebek, Nérogelisimsel sonug

P-126
Epilepsi ve Fenilketoniirili Cocuklarin Gelisimsel Profili

Didem Ardigll’, Khatuna Makharoblidze?, Cetin Okuyaz?, Birgil Bayoglu', Banu Anlar’
Hacettepe Universitesi, Cocuk Nérolojisi, Ankara
2Mersin Universitesi, Cocuk Nérolojisi, Mersin

AMAC: Erken cocuklukta baslayan norolojik hastaliklarin ¢ogunda gelisimsel gecikme gorilmektedir.
Epilepsi ve fenilketoniiri cocuklarda gelisimsel becerileri olumsuz yonde etkileyen ve uzun donemde
zihinsel ve motor gerilige neden olabilen, ve toplumumuzda goreceli olarak sik goériilen hastalklardir.
Tani siUrecinden itibaren dizenli bir gelisimsel izlem Onerilmektedir. Bu c¢alismada fenilketondiri
(FKU) ve epilepsi tanisiyla izlenen cocuklarin gelisimsel dizeyleri iki farkli testle incelenmistir.
METOD: Mersin Universitesi Cocuk Nérolojsi Bolimii ve Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi'nde FKU ve
epilepsitanisiileizlenen, Denver llve Bayley-3testleriyle gelisimleridegerlendirilen cocuklarele alinmistir. Olgularin
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demografik bilgileri, EEG sonuclari ve tedavi protokolleri kaydedilmistir. Denver Il sonuclari “normal’, “stipheli”,

“anormal” olarak tanimlanmis; Bayley-3 test puanlari “ortalama’, “ortalama alti” ve “sinir” olarak gruplandiriimistir.

SONUCLAR: Yaslari 7 ile 41 ay arasinda degisen 52 olgu degerlendirildi (26 kiz, 26 erkek) Olgularin
ortalama yasi 25.884+9.56 aydi. Cocuklarin %67'si epilepsi (n=35), % 33’4 FKU (n=17) tanisiyla izleniyordu.
Denver |l testi olgularin % 42'sinde “normal’, %44’linde “slipheli’, %14'linde “anormal” bulundu.
Bayley-3 test puanlarn “ortalama” olan olgularin orani bilissel, dil ve motor alt gruplarda sirasiyla % 77,
%69 ve%71 idi. Her iki tani grubu arasinda Denver Il ve Bayley-3 test sonuclarina gore anlamli fark
bulunmadi. Denver |l ile Bayley-3 bilissel alt grubunun Kkarsilastiriimasinda iki test uyumlu bulundu.
CIKARIMLAR: FKU ve epilepsi tanilari gelisim geriligi acisindan risk tasir. Gelisimsel izlemde Denver I testi ile
gelisimsel gecikme riski tespit edilen olgularin ayrintili olarak degerlendirmesiyle erken tani ve tedavi olanagi
sunulabilir.

Anahtar Kelimeler: gelisimsel testler, epilepsi, fenilketoniri, Bayley-3, Denver

P-127
Hafif Fenotipik Bulgularla Seyreden Bir Sanfilippo A Vakasi

Ozlem Ozdemir', Aynur Kiiciikcongar?, Arzu Ekici', Hamide Melek?

'Bursa Sevket Yilmaz Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Bolim{, Bursa
2Bursa Sevket Yilmaz Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma Boélimdi, Bursa
3Bursa Sevket Yilmaz Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji B6limd, Bursa

GIRiS: Mukopolisakkaridozlar, mukopolisakkaridlerin (glikozaminoglikanlar) yikimi icin gerekli olan lizozomal
enzimlerin eksikligine bagh gelisen bir grup hastaliktir. Sanfilippo Sendromu (Mukopolisakkaridoz Tip IlI)
dort farkli enzim eksikligine badli olarak i¢ organlarda heparan silfat birikimi sonucu goérilen klinik tablodur.
Diger mukopolisakkaridozlardan farkh olarak primer olarak norolojik bir bozukluktur. Noérolojik bulgular
daha erken ortaya cikar ve daha baskin iken, kraniofasial, iskelet ve diger somatik bulgular daha hafiftir.
Mental gerilik ana bulgudur. Konusmada gerilik, cevreye ilgisizlik ve uyku bozuklugu diger bulgulardir.
Burada konusmada gerilik nedeni ile basvuran ve Sanfilippo Sendromu tanisi alan olgu sunulmustur.
OLGU: 2 yas 7 aylik kiz hasta konusmada gerilik ve algilamada bozukluk nedeni ile basvurdu. Gebelik ve dogum
Oykist normal idi. Akraba evliligi yoktu. 2 yasinda ylriimeye basladigi ve halen hi¢ konusamadigi 6grenildi.
Yapilan muayenesinde cevre ile ilgisizligi, gbz temasinin olmadigi gozlendi. Makrosefali, hepatomegali ve
hafif kaba ylz goriiniimi tespit edildi. Rutin biyokimyasal ve metabolik tarama testleri normal idi. Kemik
surveyinde hafif diizeyde; spatul kosta, J sella saptandi. idrar heparan sulfat seviyesi nde yiikseklik oldugu
icin ( Total GAG 43,7 mg/mmol (<25)), Sanflippo sendromu icin yapilan enzim analizinde sulfamidaz aktivitesi
0 nmol/mg (normal aralik=3,2-20,4) saptandi ve hastaya hastaya Sanfilippo A (MPS Tip IlIA) tanisi konuldu.
SONUG: Hafif fenotipik bulgular (kraniofasial, iskelet, hepatosplenomegali..) ile birlikte nérolojik bulgularin 6n
planda oldugu durumlarda mukopolisakkaridozlar akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Sanfilippo Sendromu, mukopolisakkaridoz, mental retardasyon
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P-128
Spontan Epidural/Subdural Hematomla Prezente Olan 2-OH
Glutarikasidiiri Vakasi

Aydan Degerliyurt', Selcen Bagci?, Mehmet Gindiiz?

'Ankara Cocuk Saghgi Hastaliklar, Hematoloji-Onkoloji Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Bolim
2Ankara Cocuk Saghgi Hastaliklar, Hematoloji-Onkoloji Egitim Arastirma Hastanesi, Pediatri Bolimii

3Ankara Cocuk Sagligi Hastaliklari, Hematoloji-Onkoloji Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma Bolum(

Sekiz aylik kiz hasta bas kontroliinlin olmayisi ve devamli kusma sikayetiyle getirildi. Birinci derece kuzen
evliliginden, normal yolla, evde dodan bebedin perinatal ve aile hikayesinde ozellik bulunmuyordu.
Gelisim basamaklarinda gecikmesi olan hastanin muayenesinde bas cevresi 97 persentil (zerinde, 6n
fontanel 3*3 cm genislikte, cevreyle ilgili, takibi, objeye uzanmasi, agza goétiirmesi, elden ele gecirmesi
var, fakat bas kontrolii yoktu. Govdesel hipotonisi olan hastanin derin tendon refleksleri hiperaktif olarak
alindi. Hastanin cilt bulgularinda bir anormallige rastlanmadi. Ek bulgular acisindan yapilan kardiyolojik
degerlendirmesinde sistolik disfonksiyon ve dilate kardiomyopati tespit edilerek digoxin tedavisi baslandi.
Rutin tetkikleri B12 eksikligi haricinde normal sonuglandi. Akraba evliligi, kusmalari ve makrosefalisi
nedeniyle oncelikle nérometabolik bir hastalik distnilerek beyin MRG ve metabolik taramasi yapildi. Beyin
MRG'de heriki frontoparietalde sagda en genis ¢api 14 mm, solda en genis capi 17 mm genislikte olan cesitli
evrelerde subdural hematom ve sag frontalde 16*3 mm boyutlarinda epidural hematom izlendi. Hastanin
hikayesi istismar acisindan tekrar irdelendi, fakat destekleyecek bir bulguya rastlanmadi. Retinal hemoraji
acisindan gozdibi muayenesi tekrarlandi ve normal bulundu. Norosirlirji bolimince cerrahi girisime
gerek gorilmedi. Hastanin idrar organik asit tetkikinde normalin 3 kati 2-OH Glutarik asit atilimi saptandi.
Tekrarlanan organik asit incelemesinde de yine normalin 2 kati 2-OH Glutarik asit atihmi tespit edildi.
Hasta 2-OH Glutarik asidlrinin spontan subdural/epidural hematomla prezente olmasi nedeniyle ilgin¢ bulunarak
tartisiimak istendi.

Anahtar Kelimeler: 2-OH Glutarikasidiri, spontan epidural hematom, spontan subdural hematom

P-129
Lyme Hastaligina Bagh Akut Ataksi; iki Olgu Sunumu

Mustafa Kémiir', Tamer Celik’, Giilen Giil Mert?, Umit Celik’
'Adana Numune Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saglhdi ve Hastaliklari Klinigi
2Cukurova Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Néroloji BD

GIRIS: Lyme hastaligi keneler araciligi ile bulasan ve Borrelia burdorferia denilen bir spiroket hastaligidir. Cocukluk
cagindanadirgorilenLymehastaligigenellikleataksiveyuriimeglcliguseklindegozlenir.Buyazidabiri15,digeri17
yasindayuriimegucligivedengesizlikyakinmasiile basvuran ve Lyme hastaligitanisikonulanikiolgusunulmustur.
OLGU-1: 17 yasinda erkek hasta son 10 giindir yirlrken dengesizlik, bas donmesi ve kusma yakinmasi
ile hastanemize basvurdu. Fizik muayenesinde genel durumu iyi suuru acik, kas tonusu ve kas giicii dogal.
DTR’ler normoaktif, patolojik refleks yoktu. Serebellar testlerde ataksik ytriyisu, disdiyadokinezi ve Romberg
testi pozitifdi. Tetkiklerinde hemogram, kan biyokimyasi, lipidleri, Ig'ler ve E vitamini normaldi. Viral panelde
ozellik yoktu. Beyin, Diflizyon ve tim spinal MRG normaldi. BOS'da direkt baki 3x10 lenfosit ve biyokimyasi
normaldi. EEG-EMG normal saptandi. Hastada Borrelia burgdorferia IgM pozitif olarak saptandi ve seftriakson
tedavisi baslandi. 14 gulnlik tedavi sonunda yakinmalarinda diizelme baslayan hasta taburcu edildi.
OLGU-2: 15 yasinda erkek hasta son 1 aydir ylrirken dengesizlik ve bacaklarda gli¢sizliik yakinmasi ile
hastanemize basvurdu. Fizik muayenesinde genel durumu iyi suuru acik, kas tonusu alt ekstremitede bilateral
azalmisti. Kas glicu alt ekstremitede bilateral 4/5 idi. DTR'ler alt ekstremitede alinmiyordu. Serebellar testlerde
ataksik yurlyilsl, disdiyadokinezi ve Romberg testi pozitifdi. Tetkiklerinde hemogram, kan biyokimyasi,
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lipid profili, Ig'ler ve E vit normaldi. Viral panelde &zellik yoktu. Beyin, Diflizyon ve tiim spinal MRG normaldi.
BOS'da direkt baki 1x10 lenfosit, BOS protein 211 mg/dl. EMG: akut aksonal polinéropatiyle uyumluydu.
Yatisinin 3. glini GBS 6n tanisi ile IVIG 0,4 gr/kg (5 glin) uygulandi. Borrelia Burgderferia IgM pozitif saptand..
Seftriakson tedavisi baslandi, sonrasinda ataksinin siddetlenmesi lzerine 1 kir daha IVIG verildi. 2. kir IVIG
ragmen diizelme olmayinca plazmaferez (CUTF) yapildi (5 giin). Plazmaferez sonrasi ataksi hizla diizeldi.
SONUC Lyme hastaligina bagl akut ataksi nadir olarak karsilasilmaktadir. Cocuk noroloji glinliik pratiginde sik
karsilasilan ataksi etyolojisinde Lyme Hastaligi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi, Lyme hastaligi

P-130
Merkezimizdeki Migren Tanil Cocuklarda Klinik Ozellikler

Melikhan Cerci, Mustafa Kémiir, Tamer Celik, Umit Celik
Adana Numune Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Klinigi

AMAC: Bas agrisi cocuklarda yaygin goriilen bir semptomdur. Cocuklarda primer bas agrilan icinde en sik
gorileni migrendir. Migren zonklayici bas agrisi, tek tarafli olma, eslik eden aura (gorsel, duyusal, motor),
abdominal agri, bulanti veya kusma, uyku sonrasi diizelme ve pozitif aile hikayesi gibi semptom ve bulgularin
eslik ettigi, arada semptomlarin tamamen kayboldugu donemlerin oldugu tekrarlayici bas agnsi tipidir.
Hastalar ve YONTEM: Bu calismaya Adana Numune Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghg
ve Hastalklar Klinigi Cocuk Noroloji Poliklinigi'nde 2012-2014 yillari arasinda ICHD Il ve Il tani
kriterlerine gbére migren tanisiyla takip edilen 93 hastanin anamnez, 6z ve soy gecmis Ozelliklerini, agri
ozelliklerini, laboratuvar verilerini ve verilen tedavilerin etkinligi retrospektif olarak degerlendirildi.
BULGULAR:Yasgruplarinagore bakildiginda6-12yasgrubunda 15 (% 38) kizve 25 (% 62) erkek, 13-17 yasgrubunda
45 (% 85) kiz ve 8 (% 15) erkek mevcuttu. Kizlarda yas ortalamasi 13,68+2,43 (min-max: 7-17 yil) yil, erkeklerde
11,03+2,73 (min-max: 6-17 yil) yildi. Kizlarda yas ortalamasi daha yuksekti ve bu istatistiksel olarak anlamhydi
(p<0,001).Hastalarin 89'unda (% 96) zonklayici karakterde agri tespit edildi. Hastalarin %89’'unda agr bilateraldi.En
sikeslikedenauratipigorselauraidi.Hastalarin % 68'inde ailede migren dykiisiivardi.Vitamin B12 degeri 26 hastada
(% 29) dusuk bulundu. Hastalarin hepsi otiroidikti. Manyetik rezonans goriintiileme yapilan hastalarin % 85‘inde
patoloji tespit edilmedi. Profilaktik tedavide en fazla siproheptadin, akut atak tedavisinde en fazla parasetamol
baslandigibelirlendi.Akutve profilaktiktedavibaslananhastalardaataksikhgive siddetindeazalmaoldugusaptandi.
SONUC: Cocukluk cagi migreni yasam kalitesini bozan ancak 6nlenebilir ve kolay tedavi edilebilir bir hastaliktir.
Temelde bir dislama tanisi olan migrenin tanisini koymak icin detayli bir anamnez ve ndérolojik muayene
yeterli olmaktadir. Migren hastalarina B12 eksikligi eslik edebilmekte ve hastalar vitamin desteginden fayda
gormektedirler.

Anahtar Kelimeler: Migren, Cocuk, B12 vitamini
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P-131
Migrenli Hastalarda Aterosklerozun Karotis Intima Media
Kalinhigi Ol¢iimii ile Degerlendirilmesi

Hatice Gamze Poyrazoglu', Umit Erkan Vurdem?, Alev Arslan Kiziltas?, Salih Uytun*
'Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji, Kayseri

2Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji,Kayseri

3Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi,Cocuk Kardiyoloji, Kayseri

“Kayseri Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghg Ve Hastaliklari,Kayseri

GIRiS: Migrenli hastalarda inflamasyon ve kraniyal vaskiiler yapilarda disfonksiyon yaygin bir durumdur.
inflamasyon, aterosklerozun patofizyolojisinde rol oynayan énemli bir faktér olarak bilinmektedir. Migren
ve ateroskleroz arasindaki iliski tam olarak aciklanamamis olmakla birlikte; bircok c¢alismada karotis
intima media kalinhg (iIMK) ile inflamasyonun rol oynadigi erken ateroskleroz arasinda iliski oldugu
ortaya konmustur. Glinimuzde yuksek ¢6zUnUlrliklli ultrason tekniklerinin gelismesi ile birlikte erken
donemde gerceklesen aterosklerotik degisiklikler tespit edilebilmektedir. Bu calismada; migrenli hastalarda
inflamasyonun bir belirteci olan erken aterosklerozun varligini karotis IMK ile degerlendirmeyi amacladik.
METHOD: Uluslararasi basadrisi toplulugunun 2004 kriterlerine gore migren tanisi ile takip edilmekte
olan 5-17 yas arasinda toplam 57 cocuk ve saglam c¢ocuk izlemi icin poliklinigi basvuran ek hastalgi
olmayan ayni yas ve cinsiyette 47 cocuk kontrol grubu olarak alindi. Tim hastalar vaskiler degisiklikleri
etkileyebilen parametreler olarak bilinen cinsiyet, yas, boy, vicut agirhgi, kan basinc, lipid paneli
(trigliserid, kolesterol, LDL kolesterol), tiroit fonksiyon testleri, CRP degerleri bakimindan karsilastirildi.
BULGULAR: Hastalarin yas ortalamasi migrenlilerde 12.31 + 2.9 yil, kontrol grubunda ise 12.20 + 2.57
yil, ortalama CIMK migrenlilerde 0.490 + 0.047 mm kontrol grubunda 0.450 + 0.046 mm (p< 0.001).
SONUC: Migren ateroskleroz olusumunu etkileyebilir ve strok icin bir risk faktori olabilir. Migrenli hastalarda
karotis intima media kalinhdi erken aterosklerozun gostergesi olarak kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: Migren, intima media-kalinligi, ateroskleroz, inflamasyon

P-132
Hallervorden-Spatz Hastaligs; iki Kardes Olgu Sunumu

Mustafa Kémiir, Tamer Celik, Umit Celik
Adana Numune Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklan Klinigi

GIRiS: Hallorverden-Spatz hastaligi, gec cocukluk déneminden itibaren istemli hareketlerde yavaslama,
spastisite, rijidite, distoni, koreoatetoz ve tremor yakinmalari ile karakterize nadir rastlanan ndrodejeneratif
bir hastaliktir. Beyin MRG'nda globus pallidus ve substantia nigrada demir birikime bagl tipik “kaplan g6zi”
goriniimu taniyi destekler. Bu calismada biri 12, digeri 17 yasinda viicutta kasilma, yliriyememe ve konusmada
bozulma yakinmasi ile basvuran ve beyin MRG ile Hallervorden Spatz hastaligi tanisi konulan iki kardes olgu
sunulmustur.

OLGU-1: 12 yasinda erkek hasta son 2 yildir viicutta kasilma, kollarda ice dogru bikilme yakinmalari
olan hasta dismerkezden vyonlendirilmisti. Anne-baba 2. Dereceden akraba idi. Fizik muayenesinde
genel durumu iyi suuru acik, kas tonusu artmis, spatisitesi ve distonik kasilmalari mevcuttu. DTR'ler
canh idi. Tetkiklerinde hemogram, kan biyokimyasi, serum bakir ve seruloplazmin dizeyleri normal
sinirlarda idi. Tandem kitle spektrometrisi ve idrar organik asit normaldi. Yapilan beyin MRG'nda heriki
globus pallidusda simetrik T2A sekanslarda santrali hiperintens periferinde belirgin hipointens rim
bulunan lezyonlar saptandi. MRG'de tanimlanan lezyonlar tipik ‘kaplan g6zl isareti'ni olusturdugu icin
Hallervorden Spatz hastalidi dustnildi. Klonazepam ile distonik kasilmalarinda belirgin diizelme gozlendi.
OLGU-2: 17 yasinda kiz hasta son 5-6 yildir viicutta kasilma, kollarda ice dogru bukilme, son 2 yildir da
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yuriyememe yakinmasi ile basvurdu. Anne baba 2. dereceden akraba idi. Fizik muayenesinde genel durumu
iyi suuru acik, kas tonusu artmis, spastisitesi ve distonik kasilmalari mevcuttu. DTR'ler canh idi. Tetkiklerinde
hemogram, kan biyokimyasi, serum bakir ve seruloplazmin diizeyleri normal sinirlarda idi. Yapilan beyin
MRG'nda heriki globus pallidusda simetrik T2A sekanslarda santrali hiperintens periferinde belirgin hipointens
rim bulunan lezyonlar saptandi. MRG'de tanimlanan lezyonlar tipik ‘kaplan g6zl isareti'ni olusturdugu igin
Hallervorden Spatz hastaligi disundldi. Klonazepam ile distonik kasilmalarinda kismen diizelme gozlendi.
SONUC: Hallervorden Spatz hastaliginadir rastlanan birnérometabolik hastaliktir. Ailevi (OR) veya sporodik vakalar
bildirilmistir. Septomlarin baslangici genelde ge¢ adeldsan donemdedir. Klinik olarak, ilerleyici ekstrapiramidal
semptomlarla basvuran hastalarda Hallervorden Spatz hastalidi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Hallervorden Spatz Hastaligi, MRG

P-133
Nadir Goriilen Bir Norokutanoz Sendrom:
Ensefalokraniokutanoz Lipomatozis

Ozan Kocak', Coskun Yarar', Zafer Yiiksel?, Kiirsat Bora Carman’, ilhan Isik’, Ayten Yakut'
'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali
2Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

AMAC: Ensefalokraniokutan6z lipomatozis (Haberland sendromu, Fishman sendromu) non-herediter
olduk¢a nadir gorilen konjenital noérokutandz bir hastaliktir. Etyolojisi bilinmemekle beraber tek
tarafli serebral malformasyonlar ile ayni tarafta yerlesen cilt ve goz lezyonlari ile karakterizedir. Burada
15 vyasinda ensefalokraniokutandz lipomatozis tanisi koydugumuz bir hastamizi sunmak istedik.
VAKA: Epilepsi, mental retardasyon tanilari ile dis merkezde takip edilen hasta, beyin MRG bulgulari nedeni ile
Sturge Weber sendromu én tanisiile poliklinigimize refere edildi. Oykiisiinde 2.derece kuzen olan anne-babaninilk
¢ocuguolarakmiad gebelik sonucu vakumladogumunun gerceklestigi, 2.glin eve gonderildigi 6grenildi. 5 aylikken
nobet gecirmeye baslayan hastanin bunun disinda dogumdan itibaren sol elini kullandigi, konusmaya 4 yasinda,
yurimeye 5 yasinda basladigi 6grenildi. Hastanin fizik muayenesinde sol frontal fokal 4x5 cm alopesi, sol g6z
kapagindalipodermoidkitle, sol sklerada koristoma saptandi, sag géznormaldi.Sag alt ve tGstekstremitedekas glici
4/5, kas tonusu artmis, sag tarafta DTR hiperaktif ve Babinski pozitif saptandi. Orta derecede mental retardasyonu
olan hastanin beyin MRG'sinde; sol serebral hemisferde pariyetal ve temporal loblarda atrofi, sol lateral ventrikiilde
dilatasyon saptandi. Ayrica sol frontal ve temporal loblarda kalsifikasyon mevcuttu. Arteriyel anjiografisinde,
sol MCA kalibrasyonunda ve dagilim alaninda vaskularitede azalma saptandi. EEG normaldi. Hastaya mevcut
bulgularla Ensefalokraniokutanéz lipomatozis tanisi konuldu. ileri genetik arastirma icin kan érnegi génderildi.
CIKARIM: Ensefalokraniokutandz lipomatozis, simdiye kadar yaklasik 60 civarinda vaka bildirimi yapilan, oldukc¢a
nadir gorilen bir hastaliktir. Unilateral intrakraniyal kalsifikasyonlarla birlikte ayni tarafta cilt ve gz lezyonlari da
bulunan hastalarda ayirici tanida akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Lipomatozis, nérokutanéz, koristoma
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P-134
Sodyum Valproata Bagli Eniirezisli Vakalarin Degerlendirilmesi

Ozan Kocak, Coskun Yarar, Kiirsat Bora Carman, ilhan Isik, Ayten Yakut
Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

AMAC: Sodyum valproat epilepsi tedavisinde sik tercih edilen, genis etki spektrumuna sahip antiepileptik
ilaglardan biridir. Kilo alimi, sa¢ dékilmesi, sedasyon, kusma ve dokiintl nispeten sik gorilen yan etkilerdir.
Bunlarin yani sira renal tiiblilopati sonucu eniirezis sodyum valproat tedavisi sirasinda gelisebilen nadir rastlanan
bir yan etkidir. Biz bu calismada sodyum valproat tedavisi baslandiktan sonra eniirezis gelisen 7 hastayi inceledik.
YONTEM: Poliklinigimizde sodyum valproat baslandiktan sonra eniirezis gelisen 11 hastaincelendi.Bu hastalardan
5yasindankuicuik bir hasta, nébetleridevam eden bir hastave solyum valproatin ek tedaviolarak baslandigiiki hasta
calismadan ¢ikanldi. Calismaya 7 hasta alindi. Hastalarin tam idrar tetkikleri, Griner USG'leri, idrar-kan aminoasitleri,
kan gazi, bobrek-karaciger fonksiyon testleri, ila¢c kan diizeyleri calsildi. Hastalarin sodyum valproat tedavileri
uygun antiepileptik ilaclarla degistirildi. ilac degisikliginden sonra en az 3 ay eniirezis acisindan takipleri yapildi.
BULGULAR: Hastalarin 4'G erkek 3’0 kizdi. 6 hastaya epilepsi, 1 hastaya Sydenham koresi nedeni ile sodyum
valproat tedavisi baslanmisti. Enlirezis tiim hastalarda ilk ay icinde baslamisti. Ortalama kan ilag dizeyi
81,0942 ug/ml idi. Hastalarin IKAA, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri, tam idrar tetkikleri ve Griner USG'leri
normaldi. Sodyum valproat kesildikten sonra hastalarin en az li¢ aylik takiplerinde eniirezis sikayeti olmadi.
CIKARIMLAR: Enlirezis sodyum valproatin az bilinen ve gézden kagan bir yan etkisidir. Bu konuyla ilgili literattr
bilgisi sinirli olmakla birlikte sodyum valproata badl tiibilopati, susama merkezinin etkilenmesine baglh gelisen
polidipsi ve uyku derinliginin artmasi olasi nedenler arasinda bildirilmektedir. Bizim serimizdeki tiim vakalarin
bobrek fonksiyon testleri normaldi. Enlirezis hasta ve ailesinde strese neden olabilecegdi ve tedavi uyumunu
etkileyebileceginden sodyum valproat tedavisi sirasinda bu yan etki g6z 6niinde bulundurulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Sodyum valproat, entirezis, epilepsi

P-135
Ciddi Bir ila¢c Reaksiyonu: Serotonin Sendromu

Ozan Kocak, Coskun Yarar, Kiirsat Bora Carman, ilhan Isik, Ayten Yakut
Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

AMAC: Serotonin  sendromu nadir goriilen, mortalite riski  bulunan  serotonerjik  etkili
ilaclarin tedavi edici dozda veya asirn miktarda alinmasindan ya da serotonerjik etkili iki ilacin
farmakolojik  etkilesiminden  kaynaklanan  bir ila¢  reaksiyonudur. Biz burada serotonerjik
etkili iki ilact kombine kullanan ve serotonin sendromu gelisen bir hastamizi sunmak istedik.
VAKA: 16 yasinda erkek hasta cocuk noroloji poliklinigine jeneralize tonik klonik tarzda ndbet gecirme sikayetiile
basvurdu. Daha 6nce nébet 6ykiisii olmayan hastanin son bir aydir Cocuk Psikiyatrisi tarafindan obsesif kompulsif
bozukluk tanisi ile baslanan fluoksetin, aripiprazol ve imipramin hidroklorir tedavilerini aldigi 6grenildi. Hastanin
tedavi baslandiktan sonra huzursuz oldugu, beklenmedik tepkiler gosterdigi 6grenildi. Fizik muayenesinde
hiperhidrozisi dikkat ceken hastanin hipertansif, hipertermik ve tasikardik oldugu saptandi. Ozellikle alt
extremitelerde tonus artisi ve derin tendon reflekslerinde artis mevcuttu. Tetkiklerinde metabolik asidozu, CK
yuksekligi, saptanan hastanin EKG, EEG ve beyin MRG c¢alismalari normal sonuglandi. Hastada mevcut bulgularla
serotoninsendromudusinuldi.Fluoksetinveimipramintedavilerikesilenhastaninklinigitamamennormaleddnd.
CIKARIM: Serotonerjik etkili ilag alan hastalarda otonom instabilite, mental durum degisiklikleri ve artmis
noromuskuler aktivite varliginda ciddi seyirli olabilen serotonin sendromu g6z éniinde bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Serotonin, fluoksetin, yan etki
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P-136
Tuberosklerozlu 22 Olgunun Degerledirmesi

Ozan Kocak', Coskun Yarar', Sevgi Yimenicioglu?, Kiirsat Bora Carman’, ilhan Isik!, Ayten Yakut'
'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali
2Eskisehir Devlet Hastanesi Cocuk Norolojisi BoIUm

AMAG: Tiberoskleroz (TS) otozomal dominant gegis gOsteren, santral sinir sistemi, g6z, kalp,
bobrek ve cilt gibi organlari etkileyebilen multisistemik bir hastaliktir. Bizde noroloji poliklinigimizde
TS tanisi  koyulan hastalarimizin  yas, cinsiyet, aile o6ykust, tani konulma yasli, ilk sikayet/
semptom, gorintileme bulgular, cilt bulgular gibi genel 6zelliklerini degerlendirmeyi planladik.
YONTEM: Tiiberoskleroz tanisi ile izlenen 22 hasta calismaya alindi. Tim hastalarin ayrintili gebelik ve
dogum o&ykuleri, ebeveyn akrabaligi, gelisim basamaklari, ilk semptom ve/veya sikayetleri, tani yaslar, aile
oykileri, cilt bulgularn, géz muayeneleri ile beyin MRG/CT, renal USG, EKO sonuclari degerlendirildi. Hastalarin
motor gelisimleri kaba motor indeksi ile ve bilissel fonksiyonlari yaslarina uygun testlerle degerlendirildi.
BULGULAR: Hastalarin 13’0 erkek, 9'u kizdi. Ortalama tani yasi 51.3 ayd. Bir hastada aile 6ykuisu ardi. 19 hastanin
baslangi¢c semptomu nébet gecirme iken bir hasta hipopigmente cilt lezyonu, bir hasta ytizde anjiofibrom ve
bir hastada USYE sikayeti ile basvurdugu hekim tarafindan cilt lezyonlarinin saptanmasi ile tani almisti. Tum
hastalarda hipopigmente lezyonlar mevcut iken 2. siklikta anjiofiorom saptandi. 8 hastada bébrek tutulumu,
4 hastada kardiyak tutulum mevcuttu. Hastalarin birinde serebral dev hiicreli astrositom, 2 hastada kortikal
displazi, bir hastada retinal astrositom saptandi. Sadece bir hastanin néromotor gelisim basamaklari normaldi.
CIKARIMLAR: Tlberoskleroz kronik, yliksek morbidite oranlarina sahip multisistemik bir hastaliktir. Bizim
calismamizda da ilk semptom ndbet gecirme olmasina ragmen cilt bulgularinin muayenede gézden kactigini,
bu nedenle tani yasinin geciktigini disinmekteyiz. Ayrica diger organ ve doku tutulumu daha ileri yagslarda
saptanirken, kardiyak tutulum saptanan hastalarin hepsi siit cocugu déneminde tani alan hastalardi.

Anahtar Kelimeler: Tiiberoskleroz, hipopigmente, rabdomiyom

P-137
Array-CGH ile Tani Alan Global Gelisme Geriligi Olgusu

Bahadir Konuskan', Didem Ardicli’, Dilek Aktag?, Mehmet Alikasifoglu?, Meral Topgu'

"Hacettepe Universitesi, Cocuk Saghdr ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Néroloji Unitesi, Ankara
?Hacettepe Universitesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Ankara

3Damagen Genetik Tani Merkezi, Ankara

GIRiS: Molekiiler sitogenetik tekniklerin gelisimi ile kromozomal mikrodelesyon ve duplikasyonlarin
sayisinda hizh bir artis gorilmustir. Array-CGH analizi, genom (zerinde ayni anda binlerce noktanin
analizine olanak saglayan bir yontemdir. Klasik yontemlerle tani konulamayan zihinsel gerilik ve/
veya c¢oklu dogumsal anomalilerdeki kromozomal anomalilerin belirlenmesine olanak sadlar.
OLGU: Global gelisme geriligi nedeniyle izlenen, anne ve baba arasinda akrabalik bulunmayan 8 yasinda
kiz olgu komplikasyonsuz bir gebelik sonucu disik dogum agirhkli (2060 gr) dogmus, 2 aylikken nesne
izleminin olmadigi farkedilmis. Gelisim basamaklari sorgulandiginda 4 yasinda bas kontrolinii sagladig,
4,5 yasinda desteksiz oturdugu, 5 yasinda yardimsiz yuarudiagid, anlamh 2-3 kelimesinin oldugu ancak
cimle kuramadigi ogrenildi. Fiziksel incelemede; brakisefali, belirgin alin, malar hipoplazi, uzun filtrum,
ince Ust dudak, prognatizm ve global gelisme geriligi vardi. Kraniyal magnetik rezonans gorintilemede
(MRG) vermian hipoplazi ve korpus kallosum hipoplazisi saptandi. Ayrintii metabolik incelemelerinde
patolojiye rastlanmadi. Kromozom analizi normal bulundu. Array-CGH analizinde 19. kromozomun kisa
kolunda (19p13.2-p13.12) yaklasik 823 kb'lik delesyon (chr19:13442042-14265773 bp) saptandi. Bu bolgede;
CACNA1A, CC2D1A, PODNL1, DCAF15, RFX1, RLN3, IL27RA ve PALM3 genlerinin kayip oldugu goruldu.
TARTISMA: 19.kromozomun kisa kolundaki delesyonlarin klasik sitogenetik tekniklerle saptanmasi zordur. Bu
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bolgedeki gen yogunlugunun yiiksek olmasi nedeniyle delesyonlar agir fenotipik bulgulara yol acmaktadir.
19p13.2-13.12 bolgesini iceren delesyonlarda epilepsi ile iliskili kalsiyum kanal alfa1l (CACNA1A) geninde kayip
ve febril nobetlerle giden olgular bildirilmistir. Bu delesyon bdélgesinde CC2D1A, PODNL1, DCAF15, RFX1,
RLN3, IL27RA, PALM3 genleri de yer almaktadir. Bildirilen vakalarda zihinsel yetersizlik, motor ve dil alanlarinda
gelisme geriligi, hiperaktivite, isitme kaybi, disik dogum agirigi, mikrosefali, makrosefali, konjenital kalp
defektleri, brakisefali, frontal cikiklik, antevert burun delikleri, kulak anomalileri tanimlanmistir. Hastamizdaki
fenotipik 6zellikler, gelisme geriligi dnceden bildirilen olgularla benzerlik gdstermektedir. Array-CGH gibi yliksek
¢6zUnUrlikli modern tekniklerin uygulanmasi gelisme geriligi ile izlenen hastalarda kromozomal patolojilerin
saptanmasi, yeni olgularin tanimlanmasi, genetik danisma verilmesi ve izlem acisindan biyiik 6nem tasiyacaktir.

Anahtar Kelimeler: Array-CGH, gelisme geriligi, 19p13.2-13.12 delesyonu

P-138
Topiramat ile Tam Diizelen Gilles De La Tourette’li (TS) Bir Olgu

Nezir Ozgiin
Diyarbakir Cocuk Hastanesi, Cocuk Norolojisi

GIRIS: Gilles de la Tourette sendromu istemsiz ses ve/veya motor tiklerle karakterize bir sendromdur.
Okul cocuklarinin %1-2'sini etkiler ve ¢ocukluk yas grubunun en sik gorilen hareket bozuklugudur (1).
Hastaligin spontan diizelme orani yuksektir ancak diizelmeyen ve sosyal problem gelisen hastalarda tedavi
ihtiyaci dodar. Bircok farmakolojik tedavi semptomatik dlizelme saglar ancak hi¢ biri kiir saglamaz (2).
Burada daha o©nce cesitli tedavilerden fayda gormemis, tikleri yUzinden okula gitmek
istemeyen ve topiramat ile dramatik dizelme saglanan 11 vyasinda kiz olgu sunulmustur.
OLGU: 11 yasinda kiz hasta, dort yildir, boynunu saga biikme, saga dogru reverans benzeri egilme ve buna eslik
eden tiz sesle bagirma sikayeti var. Gittigi tic farkh psikiyatrist tarafindan belirtilen sira ve stirelerle; risperidon (1yil),
risperidon+fluoxetine (6 ay), pimozide (3 ay) veamisulperid (3ay)ilaclarinikullanmisti. Sikayetleridiizelmeyen hasta
merkezimize geldiginde ila¢ kullanmiyordu, daha dnce ¢ekilen EEG ve Beyin MR normal ¢ikmisti. EEG tekrarlandi
ve normal bulundu. Hastaya topiramat baslandi. ikinci haftadan itibaren hasta ilaci 2 mg/kg/giinden kullaniyorken
sikayetleri tamamen diizeldi. Hasta 5 aydir izlenmekte, tedavinin 2 haftasindan itibaren hig tik gézlenmedi.
TARTISMA: TS'nun patofizyolojisi heniiz net anlasilamamistir. Tedavide en sik kullanilan 6nemli tedavi ajanlari
tipik narkoleptikler (haloperidol, pimozide), atipik narkoleptikler (risperidon,aripiprazole, quetiapine,ziprasidone),
alfa adrenerjik agonistler (clonidine,guanfasin), benzamidler (sulpiride, tiapride), selektif noradrenalin gerialim
inhibitori (atomoxetine) ve okskarbazepinedir (2). Cesitli nedenlere bagli olarak tedavisi konusunda bir guideline
olusturulamamustir. Literattirde yeterli kontrolli ¢calisma yoktur. Bildirilen oneriler daha ¢ok uzmanlarin kendi
deneyimvetercihleriniicermektedir (2). Topiramat az sayida hastada kullanilmis ve tikleri azalttigi bildirilmistir (3,4).
Bu olgu bilinen ve sik kullanilan klasik farmakoterapilere yanit vermeyen TS hastalarda topiramatin bir tedavi
secenegdi olabilecegini vurgulamak icin yayinlamaya deger bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: Gilles de la Tourette, Topiramat
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P-139
Akut Distonik Reaksiyonu Olan Cocuklarin Degerlendirilmesi

Emel Atas Berksoy', Tanju Celik!, Unsal Yilmaz', Rahmi Ozdemir', Selcuk Yazici?, Ozlem Bekem Soylu’
'Dr.Beh¢et Uz Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Cocuk Cerrahi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Acil Servis /iZMIR
2Balikesir Universitesi Hastanesi, Acil Servis, Balikesir, Tiirkiye

AMAC: Bu calismada ila¢ kullanimina bagh akut distonik reaksiyon gelisen olgularin acil tnitesinde klinik
degerlendirilmesi ve 6zellikle risperidon kullanimina bagh gelisen akut distonilere dikkat cekmeyi amacladik.
YONTEMLER: Ocak-Aralik 2013 tarih araliginda hastanemiz acil Unitesinde akut distonik
reaksiyon  tanisi  alan  dokuz  hastanin  dosyalari  geriye  donik olarak  degerlendirildi.
BULGULAR: Hastalarin 5‘inderisperidon kullanimi, 1'inde intihar amacli 3 adet metoklopramide tablet alimi, 1'inde
1 adet klorfeniramin maleat tablet alimi ve 1'inde de disarida buldugu bilmedigi bir ot yeme 6ykist vardi.
Ot yeme 0ykisii olan olgu konviilziyon ve ensefalit 6ntanilar ile sevk edilmisti. Risperidon kullanan olgularin
birinde de konviilziyon 6n tanisi disiinilmustl. Hastalarin tamami fizik muayene bulgulari ile distonik reaksiyon
tanisi aldi. Tim hastalara parenteral biperidon laktat uygulandi ve 30-45 dakika icinde tiim bulgular geriledi.
SONUCG: Distonik reaksiyon ¢ocuk hastalarda nadir gorilen klinik durum olup konvilziyon,ensefalit ve tetani
gibi farkh klinik durumlarla kansabilmektedir. Antipsikotik ila¢ grubundan risperidon cocuk psikiyatri alaninda
sik kullanilan bir ilactir. Metaklopramid gibi soguk alginhgr ilaglar da toplumda yaygin olarak kullanilmaktadir. Bu
ilaclar alim 6ykisu olan ve hareket bozuklugu gelisen hastalarda akut distonik reaksiyon akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Akut distoni, cocuk, ilag

P-140
Cocukluk Yas Grubunda idiyopatik intrakraniyal Hipertansiyon:
Klinik ve Norogoriintiileme Bulgularinin Degerlendirilmesi

ibrahim Oncel', Onur Akca?, Mesut Giingér', Bahadir Konuskan', Kader Karli Oguz?, Géknur Haliloglu'
Hacettepe Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
?Hacettepe Universitesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

AMAC: idiyopatik intrakraniyal hipertansiyon (iiH) kafa icerisinde yer kaplayan lezyon veya hidrosefali olmaksizin
kafa ici basincin arttigi, ancak beyin omurilik sivisi (BOS) iceriginin normal oldugu, etiyolojide nedenin
gOsterilemedigi primer, veya vendz sinus trombozu, enfeksiyon, ilaglar, sistemik hastaliklar gibi farkli nedenlerle
sekonder olarak siniflanan klinik tablodur. Bu calismada amac, iiH tanisi alan hastalarin gdézden gecirilen yeni tani
kriterlerigdzonlinealinarak, demografik, klinik, laboratuvarve nérogériintiilemebulgularinindegerlendirilmesidir.
YONTEM: Mayis 2013- Mayis 2014 arasinda Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi Pediatrik Noroloji Bilim
Dali'nda izlenen hastalar klinik, laboratuvar, etiyolojik ve nordgoérintileme bulgular ile siniflandiriimistir.
BULGULAR:iH tanisi alan 10 hastanin 6'si erkek, 4'ti kizdi. Ortalama yas kizlarda 11.7 (10.1-14 yas), erkeklerde 10.5
idi(2.2-16.6yas).En sikbasvuru sikayeti basagrisi (n=10), daha sonra gérmede azalma (n=2), bulanti-kusma (n=2) ve
uykuyameyil(n=1)idi.Papilodem(8/10),optikatrofi(1/10),gérmealanidefekti(2/10)eslikedenbulgularidi.Ortalama
BOS acilis basinci 290 mmH20 (150-450 mmH20) idi. Etiyolojik neden saptanamayan 6 hasta primer iiH grubunu
olustururken, sekonder iiH dagilimi sinovendz tromboz (3/10) ve demir eksikligi anemisi (1/10) idi. Beyin manyetik
rezonans goruntiileme (MRG) ve MR venografiincelemesinde optik sinir kompleksinde dilatasyon, optik diskte ters
canaklasmaveparsiyelbossella3hastadaekolaraktanimlandi.Tedavideilksecenekasetazolamid(8/10) vesinovendz
trombuzu olan 3 hastada disiik molekiler agirlikli heparin idi. Hastalardan birinde ek olarak topiramat tedavisi
kullanildi. izlem siiresi boyunca hastalardan birisinde optik atrofiye sekonder kalici kismi gérme kaybi gerceklesti.
SONUCG: Cocukluk caginda iiH'nin erken taninmasi ve tedavisi ile kalici gérme kaybi énlenebilir. Radyolojik
gériintileme sekonder nedenlerin saptanmasi disinda, iiH ile iliskili bulgularin taninmasina olanak saglayarak
tamamlayici bir rol Ustlenebilir.

Anahtar Kelimeler: idiyopatik intrakraniyal hipertansiyon
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P-141
Cocukluk Cagi PRES Olgularinin Degerlendirilmesi

Didem Ardicli', ibrahim Oncel', Onur Akca?, Bahadir Konuskan', Selman Kesici?, Benan Bayrakgr?, Kader Karli Oguz?, Dilek Yalnizoglu'
"Hacettepe Universitesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Nérolojisi, Ankara

?Hacettepe Universitesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Yogun Bakimi, Ankara

AMAC: Posterior geri donlsimli ensefalopati sendromu (PRES); bas adnsi, biling degisikligi,
nobet, gérme bozukluklari gibi klinik bulgular ve beynin posterior dolasim alaninda gecici tipik
radyolojik dedgisikliklerle karakterize bir sendromdur. Etiyolojide hipertansiyon, otoimmin ve kollajen
vaskuiler hastaliklar, hemolitik Gremik sendrom, trombotik trombositopenik purpura gibi durumlar,
transplantasyon, sitotoksik ve immiinsupresif ajanlar yer almaktadir. Bu c¢alismada PRES tanisiyla
hastanemizde izlenen c¢ocuklarin klinik ve radyolojik o&zelliklerinin  dederlendirilmesi amaclandi.
YONTEM: Temmuz 2006 - Nisan 2014 arasinda PRES tanisiyla izlenen olgularin hastane
dosyalari geriye donlik olarak incelendi. Olgularin yasi, cinsiyeti, birincil tanilari,  PRES
olusumunu kolaylastirici  faktorler, tani  anindaki  klinik ve radyolojik bulgulan degerlendirildi.
BULGULAR: Yaslari 8 ay ile 18 yas arasinda degisen 18 PRES olgusu degerlendirildi (13 erkek, 5 kiz). Ortalama tani
yasl 11.5 idi. Olgularin 10’u (%55) hematolojik ve onkolojik, 5'i (%28) renal hastaliklar, 3'U (%17) diger tanilarla
izleniyordu. Hastalarin %44'tinde hipertansiyon, %44'linde sitotoksik ilag, %17'sinde imm{iinsupresif ilag kullanimi,
%17'sinde hemodiyaliz 6ykusi vardi. Tani aninda olgularin timiinde ndbet gozlenirken, %78'inde ndbete eslik
eden biling degisikligi, %28'inde goérsel bozulma, %22'sinde bas adrisi, %11'inde hemiparezi vardi. Kraniyal
tomografisi olan 13 olgudan 9>unda PRES’le uyumlu beyaz cevherde hipodansite izlendi. Beyin magnetik rezonans
gorintiilemesi (MRG) olan 18 hastanin 7'sinde frontal, parietal ve parieto-oksipital kortikal ve beyaz cevher
tutulumuvardi, 5 hastada digerzonlarla beraber serebellar tutulumizlendi. Kontrast tutulumu gosteren lezyonlarin
hepsinde difiizyon kisitlanmasi saptandi. U¢ olgu birincil hastaligina bagh komplikasyonlar nedeniyle kaybedildi.
TARTISMA: PRES'e bagh klinik bulgular genellikle gecici ve geri dénisiimli olmasina ragmen, geg tani alan,
hipertansiyonun kontrol edilemedidi, uzun stiren nobetlerle giden ve uygun tedavi edilmeyen olgularda kalici
norolojik hasar gelisebilecedi icin erken tani ve tedavi 6nemlidir. Bas agrisi, biling degisikligi, konvilziyon ile
basvuran olgularda PRES akla gelmeli, beyin MRG ile tani dogrulanmaldir.

Anahtar Kelimeler: cocukluk ¢agi, PRES, ensefalopati

P-142
Kafa Travmasi Sonrasi Gelisen Jeneralize Tetanoz Olgusunun
Takip ve Tedavisi

Yasemin Topcu', Mustafa Karatas', Ozlem Ozgiir Giindeslioglu?
'Diyarbakir Cocuk Hastaliklari Hastanesi
2Mersin Tip Fakultesi Cocuk Saglhigi ve Hastaliklari Bilim Dali Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali

Tetanoz Clostridium tetani'nin salgiladigi toksinle olusan kaslarda yaygin tonus artisi, paroksismal kas
spazmlari ve sempatik aktivite artisi ile seyreden mortalitesi ¢ok yiksek bir hastaliktir. Asi ile 6nlenebilir bir
hastalik olmasina ve (lkemizde ki asilama oranlarina ragmen tetanoz hastaligi maalesef halen (lkemizde
gorulmektedir. Tetanozun ayiricl tanisi zor olabilir ve sag kalim, tedavinin erken baslanmasina, yeterli destek
tedaviye baghdir. Biz bu sunumda tetanoz asisi olmayan, kafa travmasi sonrasinda uygun profilaksi énlemleri
alinmayan ve takiben agir jeneralize tetanoz gelisen 2 yasinda erkek hastanin takip ve tedavi siirecini sunduk.
Daha 6nceden saglkl 2 yasinda erkek hastanin Oykiisinden merdivenden diisme sonrasi kafa travmasi
nedeniyle acil servise basvurdugu, sag paryetal bélgede 6x6 cm lik acik yarasi mevcut olan hastanin yarasinin
metalik sttlrle kapatildigi, acil serviste tetanoz asisi yapilmadigi 6grenildi. Kafa travmasindan 8 glin sonra agzini
acmada zorlanma ve beslenmede isteksizlik yakinmasinin basladigi, 12 sonra ise kasilma ve solunum sikintisinin
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ortaya c¢iktigi 6grenildi. Hastanemiz yogun bakim servisine yatirilan hastanin bilinci acik, ajite gértiniimde idi.
Kooperasyonu yok idi. Sa¢li deride sag paryetal bolgede 6x6 cm lik metalik sttlrle kapatilmis yarasi mevcut
idi. Opustotonus postiriinde idi. Trismus, risus sardonikus, boyun retraksiyonu ve yaygin kas spazmi mevcuttu.
Oykdi, klinik bulgular ile hastada jeneralize tetanoz diistiniildii. 3000 tinite insan kaynakli tetanoz immiinglobulini
intramuskuler yapildi, kristalize penisilin ve metronidazole tedavisi baslandi. Solunum gli¢liigi nedeniyle hastaya
mekanik ventilator destedi baslandi. Jeneralize spazmlar nedeniyle diazepam, fentanil, midazolam, pentobarbital
ve vekuronyum tedavileri verildi. Hastanin spazmlari izlemin 3. haftasinda tamamen kontrol altina alindi. Olgu
izlemin 32. gliniinde ekstiibe edildi. izlemin 53. giiniinde bilinci acik, etrafa ilgisi az ve aksiyal hipotonisitesi
mevcut olan olgu, spontan solunumu yeterli, hemodinamisi stabil,oral beslenebilecek durumda taburcu edildi.
Ozellikle travma hastalarinda hastanin asilama durumunun sorgulanmali, gerekli koruyucu dnlemler alinmali,
Ulkemiz gibi gelismekte olan (ilkelerde ayirici tanida tetanoz mutlaka akilda tutulmali ve erken donemde tedaviye
baslanmalidir.

Anahtar Kelimeler: tetanoz, cocuk, yogun bakim izlemi
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wight: 2.5

SERVICE GATE

TVH NIVINE

Nutricia 7 Nutricia 11 Sanofi Aventis
Sanovel 8 Abdi ibrahim 12 Cartha Genetics
UCB 9 Actelion

Shire 10 Abbott

THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014) & 16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI

223



SPONSORS/SPONSORLAR

NUTRICIA
UCB PHARMA
SANOVEL
ABDI IBRAHIM
ACTELION
SHIRE ILAC
SANOFI
GENZYME
ABBOTT

CARTHAGENETICS SARL

CONTRIBUTIONS.-

224 THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014) & 16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI



A

Abdulfettah Tiumtiirk 178
Abdulhakim Cogkun 169

Abu Musa 26

Adem Dursun 188

Adem Kogak 147

Adi Karabeg 25,70

Adnan Deniz 161

Ahmed Mohamed El Khatib 30
Ahmet Bolat 148

Ahmet Kagan Ozkaya 140, 141
Ahmet Okay Caglayan 66
Ahmet Sami Gliven 191, 192
Ahmet Sigirc1 202

Akihisa Okumura 31, 57
Akiko Takeshita 69

Alev Arslan Kiziltag 40, 41, 52, 55, 61, 77, 172, 174, 186, 187, 215

Alev Guven 129, 143, 150, 155, 156, 157, 162, 206
Ali Baykan 55, 184

Ali Cansu 193,195

Ali Kanik 125, 128

Ali Kaya 191, 192

Ali Kurtsoy 55,78, 178

Ali Unal 194

Alkim Oden Akman 155, 156, 157
Alper Dai 31, 171

Alper Ozcan 40, 52, 186, 187
Altan Glines 155

Andrezj Furman 145

Anri Hayashi 48

A. Okay Caglayan 38, 42, 67
Arushi Gahlot Saini 46

Arvid Suls 24

Arzu Ekici 42, 54, 83, 188, 212
Arzu Yilmaz 130

Asiye Giingormiis 114

Aslihan Abbasoglu 84

Ash Kantar 203

Asma Begiim Shilpi 50
Athanasios Covanis 17

Atilla Coruh 200

Atsuo Fukuda 10

Atsushi Ishii 57, 66

Aycan Unalp 62, 75, 164

Aydan Degerliyurt 129, 143, 155, 156, 157, 190, 206
Aydin Esen 198

Ayfer Akgay 112

Ayhan Dursun 191, 192

Ayla Aysev 130

Aylin Yaman 182

Aynur Kigiikgongar 42, 113, 212
Ayse Akinci 168

Ayse Aksoy 66, 114, 124

Ayse Aysima Ozgelik 171

Ayse Berna Anil 72,128, 159
Ayse Betiil Ergiil 40, 186

Ayse Ecevit 84

Ayse Erbay 134

Ayse Ipek Polat 49, 120, 126, 151

Ayse Kagar Bayram 34, 37, 38, 42, 51, 52, 67, 73, 75, 78, 135, 166, 169, 172,

176, 178, 179, 180, 181, 184, 187, 198, 200
Ayse Kartal 112,113, 154
Ayse Kaya Ozgora 55
Aysel Oztiirk 164
Aysen Aydogan 145
Ayse Nurcan Cebeci 167
Aysenur Pac Kisaarslan 77
Ayse Oren 83
Ayse Serdaroglu 112, 119, 133, 170, 173, 184, 185, 198
Ayse Tosun 149, 153, 211
Ayten Yakut 210, 216, 217, 218
Aytil Noyan 132
Ayuko Igarashi 31
Azad X Chowdhury 50

INDEX/ALFABETIK DiziN

B

Bahadir Konugkan 45, 85, 145, 161, 180, 218, 220, 221
Bahattin Saymbatur 145, 180

Banu Anlar 15, 45, 140, 145, 161, 180, 211
Banu Cakir 140

Banu Giizel Nur 195

Banu Kaya 121

Baris Ekici 167

Basak Nur Akyildiz 73, 200

Benan Bayrake 45, 221

Berfin Temelli 76

Berrak Sarioglu 72, 125, 128, 159, 205
Betiil Kilig 154, 201, 202

Betiil Orhaner 188

Binnaz Celik 41

Birce Dilge Taskin 129, 143, 150, 155, 156, 157, 162, 163, 20,6 209

Birgiil Bayoglu 211

Biserka Resic 25, 64,70
Buket Dogrusoz 128

Biilent Kara 95, 114, 122, 143, 144, 145, 161
Biilent Koca 126

Biilent Miingen 138

Biilent Unay 63, 146, 147, 148
Biinyamin Isik 140

Burgak Bilginer 74

Burgin fscan 49

Burcu Aslan 55

Burcu Bursal Duramaz 200

C

Cagatay Andig 139

Cagatay Ugur 130

Cahide Yilmaz 129, 143, 150, 155, 156, 157, 162, 163, 206, 209
Canan Hasbal Akkug 200

Caner Alparslan 72

Caner Fevzi Demir 138

Cansu Demirel 41

Carla Marini 24

Carukshi Arambepola 27

Cavit Boz 195

Celal Varan 31

Cem Call1 119

Cengiz Canpolat 137

Cengiz Dilber 112, 113, 135, 140, 141, 142
Cengiz Havali 119, 170, 173, 174, 184, 185, 198
Ceren Giinbey 73

Ceren Hasanoglu 200

Cetin Okuyaz 211

Charlotte Dravet 16

Choong Yi Fong 50

Christel Depienne 24

Christelle Moufawad El Achkar 64
Cigdem Geng Sel 124

Cihan Meral 24, 137

Cornelius Boerkoel 182

Coskun Yarar 108, 210, 216, 217, 218

D

Damla Gegkalan Soysal 197

Demet Ofluoglu 104

Deniz Tekin 163

Deniz Yiiksel 105, 114, 209

Dervis Gokdogan 153

Derya Cevizli 142

Didem Ardigh 145, 161, 211, 218, 221
Didem Behice Oztop 34

Dilara X Begiim 50

Dilek Akkurt 197

Dilek Aktas 62,218

Dilek Cavusoglu 72, 79, 125, 159, 205
Dilek Yalnizoglu 45, 73, 74, 85, 124, 221

THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014) & 16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI

225



INDEX/ALFABETIK DiziN

Dilsad Tiirkdogan 24, 37 Filip Duma 86
Dinmukhamed Ayaganov 32 Filiz Afrashi 119
Duran Arslan 52, 73, 181 Filiz Hazan 59
Duygu Hacithamdioglu 137 Filiz Kiirkgti Ekici 77
Duygu $ahan 133 E Miijjgan Sonmez 62

Fulya Kamit Can 72
Fulya Tahan 78
Fumihito Nozaki 48

E Funda Bastug 61, 174
Funda Kurt Citak 163
Ebru Arhan 133 Furkat N Samadov 69
Ebru Kolsal 200 Fisun Alehan 79, 100, 131
Ebru Petek Arhan 157 Fiisun Dilara I¢agasioglu 191, 192, 193, 201
Ebru Yilmaz 75
Eda Ozaydin 77 G

Edina Karabeg 25, 70 . .
Ediz Yesilkaya 147 Gamze Hatice Poyrazoglu 41, 52, 55, 61, 77, 186

Eiji Nakagawa 26 Gf:)kqen Diizgiin 161

Eindrini Mohundirum 27 Gokeen Oz Albayrak 158

Eishi Asano 22 G?kqen Oz Tul}ger 58,157

Elif Demirkilig Biler 119 Goknur Haliloglu 45, 97, 124, 220

Elif Esra Stnmaz Sen 205 Gonca Kog 55

Elif Inang Giirer 195 Gl:llbaharvKurt 193
Elif Kog 192 Giilberat Ince 159

Elif Oguz 126 Giilbin Gékgay 145

Elif Tepe 140 Giilgin Akinc1 62, 164

Eli M. Mizrahi 11 Gl Demet Kaya Ozgora 51, 55, 67, 78, 135, 169, 179, 180, 184
Emek Uyur Yalgin 114, 122, 143, 144, 161 Giilden Diniz 164

Emel Atas Berksoy 178, 220 Giulen Gul Mert 61, 160, 165, 213

Emilija Spritova 57 Gl:llhis Deda 40, 58, 130, 152, 157, 158, 163

Emine Akkuzu 155, 162 Giilsah Kaya 196

Emine Suskan 163 Giilsen Kose 77, 129

Emine Tekin 68, 175, 189, 199 Giil Serdaroglu 38, 59,71, 112, 119, 127, 189

Emin Karaca 59 Giilser $enses Ding 190

Emre Sanr1 156 Giilten Thomas 37

Enes Karabeg 25, 70 Glrkan Gurbiiz 62, 75, 164

Enver Sancakdar 191, 192 Giirsel Biberoglu 112

Ercan Demir 174 Guzide Turanh 45, 73, 74, 124

Ercan Sivash 171

Erdal Yilmaz 168

Erhan Bayram 115

Eri Nakahara 31 H

Erkan Sar1 147

Erol Comart 54, 188
Esen Gumugla 145
Eser Aynaci 148
Eser Catal 182
Esma Altinel Agoglu 209
Esra Baskin 203
Esra Dag $eker 155
Esra Doger 119

Esra Gliney 190
Esra Guirkag 113, 129
Esra Kara 201

Esra Serdaroglu 45
Eugenija Marusic 64
Eytip Uctepe 62
Ezgi Kiran 62

Habibe Kog¢ 133

Hakan Giimiis 34, 37, 38, 42, 51, 52, 55, 61, 67, 73, 75, 78, 135, 166, 169, 172,
174,176,177, 178, 179, 180, 181, 184, 187, 198, 200

Hakan Oztiirk 173

Hakan Tekgii¢ 194

Hakki Dogan 67, 78

Halil Dénmez 34, 187

Halil Ibrahim Aydin 146

Halil Onde 85

Halit Istk 186

Haluk Topaloglu 45, 85

Hamide Melek 212

Hamit Ozyiirek 28, 68, 175, 189, 199

Handan Alp 197

Handan Bilen 197

Handan Giileryiiz 72, 182, 183

Hande Caglayan 24, 63, 146

Hande Tekin 38, 59, 71, 112, 127, 189

F Harumi Yoshinaga 82
Hasan Akgiil 191
Fadel Mohamed Ali 30 Hasan Dursun 132

Hasan Tekgul 11, 38, 59, 71, 112, 127, 189

Hatice Aksoy 211

Hatice Eke Giling6ér 126

Hatice Gamze Poyrazoglu 40, 169, 172, 174, 187, 215
Haydar Ali Tagdemir 28, 68, 175, 189, 199

Hayri Ogul 203

Faik Sarialioglu 134

Faruk Incecik 61,94, 133, 148, 160, 165

Fatih Karaokur 142

Fatih Kardas 34, 37, 38,42, 172,177, 179, 184
Fatih Mehmet Mutlu 147

Fatma Aydin 62, 140 . .
Fatma Belgin Atac 131 H'epsen Mine Serin 76, 138, 168
Fatma Miijgan Sénmez 140 H}an Tat Ong 47

Feride iffet Sahin 63, 149 Hilal Topgu Gavas 192

Feriha Hadzagic Catibusic 56 H?rofumi Komaki 26
Feyza Esen 186 Hirokazu Arakawa 85

Figen Baydan 125,128 Hirokazu Oguni 18, 69

Figen Soylemezoglu 74 Hiroki Takano 82
Hiromi Toshikawa 53

226 THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014) & 16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI



Hiroyuki Kidokoro 57
Hiroyuki Moriuchi 66
Hoon-Chul Kang 20
Huei Shyong Wang 13
Hiilya Ince 28,68
Hiilya Kayilioglu 209

Hﬁlya Maras Geng 114, 122, 143, 144, 145, 161

Hiilya Yildirim 164
Humaira X Muslima 50
Hiimeyra Aslaner 77, 172, 186

Hiiseyin Per 34, 37, 38, 42, 51, 52, 55, 61, 67, 73, 75, 78, 135, 166, 169, 172,
174,176, 177,178, 179, 180, 181, 184, 187, 188, 198, 200

Hiiseyin Tan 190, 191, 197, 203
Hussein Aly Motaweh 30

I-i

Tkuko Hiejima 48

Ingrid Scheffer 14, 17

Ingo Helbig 24

Ibrahim Oncel 145, 220, 221
ilhan Isik 210, 216,217,218
ilker Giiney 153

flknur Celik 181

ilknur Erol 32, 35, 54, 63, 106, 118, 123, 128, 131, 132, 134, 139, 149, 165,

166, 197
Ipek Polat 35, 72,182, 183
fsa Osmani 86
fsmail Akkar 192
Ismail Polat 190
Ismail Sen 54, 83

J

Jainn Jim Lin 13

Jasminka Resic 25

Jeannie En Ping Chiam 47
Jitendra Kumar Sahu 46
Jithangi Wanigasinghe 27, 39
Johannes Lemke 24

Judith Helen Cross 21

Jun Ichi Takanashi 30

K

Kader Karli Oguz 19, 73, 74, 124, 220, 221
Kamil Karaali 36, 195, 208
Kaoru Imai 69

Karen Joo Li Lim 47

Katalin Sterbova 24

Katerina Vasileva Dimovska 86
Katsuhiro Kobayashi 15
Kaya Bilguvar 66

Kay1 Eliagik 125

Kazuhiko Hashimoto 66
Kazuhiro Muramatsu 85
Keiko Saito 80

Keiko Tomita 85

Keiko Yanagihara 53

Kenan Dogan 114

Kenji Sugai 26

Khamraev Naimjon 69
Khatuna Makharoblidze 211
Kivileim Giiciiyener 12
Kiyoko Watanabe 66

Kwang Celikkalkan 128
Kivileim Giiciiyener 133, 174
Kuang Lin Lin 13

Kiibra Celegen 75

Kuniaki Iyoda 82

Kuniko Ida 85

THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014) & 16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI

INDEX/ALFABETIK DiziN

Kiirsad Aydin 112, 113, 119, 121, 133, 141, 170, 173, 184, 185

Kiirsat Bora Carman 210, 216, 217, 218
Kyoko Hazama 85
Kyoko Hirasawa 69

L

Lejla Kapur Pojskic 56

Leman Tekin Orgiin 119, 133, 170, 174, 184, 185, 198

Lesley Gunarathne 39
Levent Cinar 78
Leyla Tamer 97

Lida Bulbial 200
Lung Chang Lin 44

M

Mahmoud Reza Ashrafi 81
Mahmutcan Serbetgi 40
Mahmut Coker 99

Maja Tomasovic 64

Makiko Osawa 57, 69
Marzhan Lepessova 32
Masafumi Morimoto 65
Masako Sakauchi 57
Masanori Takeoka 19, 64
Masatoshi Nakata 80

Masaya Kubota 30

Masayuki Sasaki 26

Mehbare Ozkan 114
Mehmet Agin 148

Mehmet Akif Ozdemir 75, 184
Mehmet Ali Habesoglu 128
Mehmet Alikasifoglu 62, 218
Mehmet Bognak 171
Mehmet Bozkurt 128

Mehmet Canpolat 34, 37, 38, 42, 51, 52, 55, 67, 73, 75, 78, 135, 166, 169, 172,
174,176,177, 178, 179, 180, 181, 184, 187, 188, 198, 200

Mehmet Celegen 75

Mehmet Giindiiz 155

Mehmet Haydar Atalar 192
Mehmet Helvac1 125

Mehmet Kirnap 180

Mehmet Kose 177, 178
Mehmet Oytun Hastirk 79, 172
Mehmet Yalaz 119

Mehpare Ozkan 66

Melahat Yeni 188

Melikhan Cergi 214

Meltem Akgaboy 209

Meral Topgu 45, 73, 74, 85, 124, 218
Mertcan Altintag 180

Mesut Giingoér 220

Mihriban Ozlem Hergiiner 148
Mika Nakazawa 31

Minako Ide 80

Ming Chou Chiang 13

Minoru Shibata 48

Mioko Mori 48

Mio Watanabe 30

Mio Yamashita 66

Mithat Oner 180

Mitsuhiro Kato 30

Mitsuru Ikeno 31

M. Kurthan Mert 165
Mohammadkazem Bakhshandeh Bali 81

Mige Ayanoglu 35, 49, 72, 120, 126, 151, 182, 183
Muhammet Giiltekin Kutluk 40, 58, 77, 152, 157, 158, 163

Mijgan Arslan 154, 201
Mukadder Ayse Selimoglu 202
Minevver Kaynak Tiirkmen 211
Munis Diindar 135, 176

Murat Aldan 188

Murat Alemdar 161

227



INDEX/ALFABETIK DiziN

Murat Amil 125 Ozden Aksu 143

Murat Arslan 195 Ozge Baba 195

Murat Atmaca 168 Ozge Meral 41, 52

Murat Derbent 149 Ozge Pamukgu 55

Murat Génen 138 Ozgl’ir Ceylan 169, 181, 188

Murat Kocaoglu 147, 148 Ozgiir Cogulu 59

Murat Ozkale 35 Ozgiir Duman 36, 194, 195, 196, 208
Murat Zinnuroglu 173 Ozgiir Oztekin 159

Mustafa Biiyiikaver 203 Ozgiir Yorik 203

Mustafa Calik 126 Ozlem Alkan 118,123, 134, 139, 166, 197
Mustafa Karakoyun 196 Ozlem Bag 164

Mustafa Karatas 221 Ozlem Bekem Soylu 220

Mustafa Kendirci 37, 172 Ozlem Hekim Bozkurt 190

Mustafa Kilig 209 Ozlem Hergiiner 61, 133, 160, 165
Mustafa Komiir 213,214, 215 Ozlem Ozdemir 42, 54, 83, 188, 212
Mustafa Namik Oztanir 201 Ozlem Ozgiir Giindeslioglu 221
Mustafa X Mahbub 50 Ozlem Sireli 130

Mutluay Arslan 24, 63, 146, 147, 148
Mutsuki Shioda 57
Mutsuki Shiota 69

P
Pakize Karaoglu 35, 49, 72, 115, 120, 126, 151, 182, 183
N Pamir Isik 209
Parvaneh Karimzadeh 81
Nagehan Katipoglu 178 Pasquale Striano 24
Nagihan Erdog $ahin 177 Pelin Demirkaynak Albayrak 40, 58, 152, 157, 158
Naila Zaman Khan 50 Pelin Teke Kisa 206
Naila Z Khan 26 Pelin Zorlu 209
Nalan Yazic1 134 Pembe Soylu Ustkoyuncu 37
Nana Geladze 48 Peren Perk 171,204
Nana Kapanadze 48 Peter De Jonghe 24
Nana Khachapuridze 48 Phillip L. Pear] 14
Natalija Angelkova 86 Pinar Gengpinar 36, 194, 195, 196, 208
Naveen Divakar 60 Pinar Hepduman 149, 153
Naveen Sankhyan 46 Pinar Tektiirk 24
Nejat Akalan 74 Po Ching Chou 44
Neslihan Karacabey 52 Prasanajali Jayasinghe 27
Neslihan Mungan 165, 186 Pratibha Singhi 46
Nevin Kili¢ 188
Nezir Ozgiin 219
Nihal Olgag¢ Diindar 72, 79, 103, 159, 205
Nihan $ik 205 R
Nihan Tufan 186 .
Nilay Etiler 145 Radenka Dada Kuzmanic Samija 64
Nilgiin Cakar 206 Radenka Kuzmanic Samija 25
Nilgiin Erkek 114 Rahmi Ozdemir 178, 220
Niliifer Eldes Hacifazhioglu 37 Raman Sankar 20
Nishiki Makioka 85 Rei Cheng Yang 44
Noriko Sawaura 85 Renzo Guerrini 12
Norimitsu Inoue 65 Reyhan Deveci 164
Nur Arslan 28, 46 Ridvan Akin 63, 146, 147
Nuray Duman 49 Riiksan Biiyiikoglan 67, 135
Nurcan Cengiz 132 Rumiko Takayama 82
Nurettin Bayram 67
Nurten Aksoy 126
S
0] Sabri Cem Agikbas 195
Sadami Kimura 53
Oguz Cataltepe 21 Saeyoon Kim 82
Oguz Dursun 194 Sahar Ebeid Abo Neima 30
Oguzhan Bahadir 176 Said Berilgen 138
Oguzhan Kalkanli 137 Sajra Uzicanin 56
Oksan Derinoz 121 Sakiko Izumi 30
Olcay Giingor 135, 140, 141, 142 Sakir Altunbagak 61, 133, 148, 160, 165
Olivera Lekovska 86 Salih Uytun 61, 215
Omer Bektas 40, 58, 77, 129, 130, 143, 152, 155, 156, 157, 163, 206, 209 Samanmali Sumanasena 27
Omer Faruk Aydin 28, 68, 175, 189, 199 Sami Hatipoglu 200
Omer Takes 182 Samil Hizli 170
Onur Akga 220, 221 Sanem Yilmaz 38,59, 71, 112, 119, 127, 189
Orkide Giizel 28, 46, 59, 62, 164 Sarah Weckhuysen 24
Osman Mermi 168 Sarenur Gokben 112,119, 127, 189
Oya Kirker Koyl 135, 140 Satoru Nagata 69
Ozan Kogak 193,201, 210, 216, 217, 218 Sebahattin Cirak 151
Ozcan Kocatiirk 126 Sebahattin Vurucu 63, 146, 147, 148

Segil Oktay Edizsoy 211

228 THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014) & 16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI



Sedat Isikay 168, 170

Sedat Oztiirk 200

Sefer Kumandas 34, 37, 38, 42, 51, 52, 55, 61, 67, 73, 78, 135, 166, 169, 172,
176,177,178, 179, 181, 184, 187, 198, 200

Sehriban Yesiloglu 125

Selami Stileymanoglu 137

Selguk Yazic1 220

Selen Karalok 206

Selim Doganay 38, 78, 166, 178, 181, 188, 198

Selina H Banu 26

Selma Gokahmetoglu 34

Selman Kesici 45, 221

Sema Akman 196

Sema Tanriverdi 119

Semra Ayse Hiz 35, 49, 72, 115, 120, 126, 151, 182, 183

Semra Sayg1 32, 35, 54, 63, 118, 123, 128, 131, 132, 134, 139, 149, 165, 166

Serap Teber 130, 190

Serap Tiras Teber 40, 58, 152, 157, 158

Serap Uysal 142

Serdal Giingor 101, 154, 201, 202

Serdar Ceylaner 61, 113, 165

Serdar Saritag 159

Serkan Tiirkugar 176

Sevda Ismailogullar1 51

Sevda Sekerci 134, 197

Sevgin Taner 209

Sevgi Ozmen 34

Sevgi Yimenicioglu 83

Sevgi Yimenicioglu 218

Sevim Sahin 193, 195

Sevim Unal 155

Seyda Besen 148

Sezai Yilmaz 202

Shalini Sriranganathan 27

S. Hande Caglayan 24

Shinichi Hiros 57

Shinichi Hirose 16, 66

Shino Shimada 57

Shinpei Abe 31

Shipra Rani 26

Shota Yuasa 26

Siar Dursun 149, 153, 211

Simon Harvey 50

Sinem Agilkaya 115

Smail Zubcevic 56

Solomon Leon Moshe 10

Songiil Gokay 37,172

Sophia Bakhtadze 48

Soraya Abdel Fatah Sabry 30

Sultana Asani 86

Sultan Cingoz 115

Sumito Dateki 66

Suna Sarikaya 126

Sunay Usluer 24

Siireyya Burcu Gorkem 67, 73, 184

Susumu Sugihara 30

Suzan Zorludemir 179

$

Senay Demir 134
Senay Haspolat 36, 112, 194, 195, 196, 208
Senol Kéroglu 180

T

Tae Tkeda 53

Taeko Miyake 30
Tahir Dalkiran 135
Taisuke Otsuki 26
Takashi Saito 26
Takashi Shiihara 30

THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014) & 16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI

INDEX/ALFABETIK DiziN

Takeo Kato 80

Takeshi Yoshida 80
Tamer Celik 213,214, 215
Tamer Giines 37

Taner Sezer 79, 83, 84, 203, 204, 205, 207
Tania Djémié 24

Tanju Celik 220

Tansel Calik 28, 46
Taroh Kinoshita 65
Tastuharu Sato 66
Tatsuya Fujii 48

Tatsuya Fukasawa 33
Tetsuo Hattori 33
Tetsuo Kubota 33

Teuta Jakupi 86

Timur Mese 178
Tiziana Granata 18
Tolga Uniivar 153
Tomohiro Chiyonobu 65
Tomohiro Kumada 48
Tomokazu Kimizu 53
Tomomi Ogta 85
Tomonari Awaya 80
Toshiaki Shimizu 31, 57
Toshihiko Shirakawa 66
Toshino Motojima 85
Toshio Heike 80
Toshiyuki Takahashi 31
Toshiyuki Yamamoto 57
Tuba Dag 178

Tugba Hirfanoglu 112, 119, 141, 170, 173, 184, 185, 198

Tiillay Kamagak 193, 195
Tiilay Oztiirk 72, 182, 183
Tiilay Tos 66

Tiilin Hakan Demirkan 150
Tiilin Revide $ayl1 150, 163
Tilin Savag 32, 54, 63

Tilin Savas 32, 54, 63, 118, 123, 128, 132, 134, 139, 149, 165, 197

Tiliin Tilin 166
Turgay Cokyaman 68, 175, 189, 199
Tiirkan Patiroglu 34, 78

U

Ugur Istk 137
Ulkuhan Kaya 74

Ulug Yis 24, 35, 49, 72, 102, 115, 120, 126, 151, 182, 183

oo

U

Ummiigiilsiim Giimiis 40

Unal Paltac1 32

Unsal Ozgen 201, 202

Unsal Yilmaz 28, 46, 59, 62, 75, 178, 220
Umit Celik 213,214, 215

Umit Erkan Vurdem 215

A%

Vesna Sabolic Avramovska 86
Veysel Nijat Bas 174
Veysel Nijat Bag 61

w

Wei Shuhao 44
Wei Shu Hao 43
Wong Shi Bing 43, 44

229



INDEX/ALFABETIK DiziN

Y

Yasemin Altuner Torun 40, 41, 61, 77, 187
Yasemin Durum 149
Yasemin Ozkale 35, 54
Yasemin $en 24

Yasemin Tas¢1 Yildiz 114
Yasemin Topgu 115, 221
Yasuhiro Suzuki 53
Yasushi Ito 69

Yelda Ozsunar Dayanir 211
Yesim Ozdemir 173

Yildiz Keles 119

Yilmaz Akbas 170, 174, 184, 185, 198
Yilmaz Tabel 202

Yoko Ohtsuka 82

Yoko Yoshikawa 69

Yonca Anik 122, 161
Yoshiaki Saito 26

Yoshiaki Watanabe 66
Yoshiko Murakami 65
Yuichi Kato 33

Yuichiro Yamashiro 31
Yukiko Thara 66

Yukiko Mogami 53
Yukiyoshi Shirasaka 82
Yumiko Nakashima 66

Z

Zafer Yiiksel 216

Zehra Pinar Kog 76

Zeki Odabag: 148

Zeliha Haytoglu 118

Zeliha Yanginlar Brohi 129

Zeynep Akisin 28, 46

Zeynep Bryikli Gengtiirk 130

Zeynep Gog 72

Zeynep Goker 190

Zeynep Kiibra Giircan 155, 156, 157
Zeynep Oztiirk 119, 170, 174, 184, 185, 198
Zeynep Selen Karalok 129, 143, 150, 162, 163, 206, 209
Zhanna Medetbekova 32

Ziibeyde Giindiiz 34, 188

Zuhal Keskin Yildirim 203

230 THE 16™ ANNUAL MEETING OF THE INFANTILE SEIZURE SOCIETY (ISES 2014) & 16. ULUSAL COCUK NOROLOJiSi KONGRESI






Insana verdigi degeri yenilikgilik ile
birlestirerek daha iyi bir yagam icin caligir.




