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Noronal Seroid Lipofuksinoz Tip 2 (CLN2): Tedavi Altinda izlenen Hastalarda Tiirkiye Verisi

Salih Akbas', Pinar Yavuz?, Fitnat Ulug®, Aysima Aktiirk*, Olcay Giing®rs, Asli inci, Esra Serdaroglu’, Tugba Hirfanoglu’,
Serhat Giiler®, Sema Saltik?, Fatih Siiheyl Ezgii®, Goknur Haliloglu?, Ebru Arhan’

'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&roloji Bilim Dali, Ankara
3Cerrahpasa Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali, istanbul
“Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&roloji Bilim Dali, Gaziantep
SPamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Noroloji Bilim Dali, Denizli

5Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Ankara

Amag: Ulkemizde intraserebroventrikiiler enzim replasman tedavisi(ERT) alan CLN2 hastalarinin klinik bulgular, tanisal
incelemeler ve tedavi altinda uzun donem izlem sonuglarini degerlendirmektir.

Yontem: Calismaya 6 merkezden toplam 11(7 erkek, 4 kiz) hasta dahil edilmistir. Dosya kayitlarindan; klinik, genetik ve
gériintiileme sonuclar, ERT sayis, tedavi oncesi ve izlemde CLN2 Klinik Derecelendirme Olgegi Motor-Dil (CLN2-ML),
Kaba Motor Fonksiyonel(KMFS), Weill-Cornell ve Ataksi Degerlendirme ve Derecelendirme Skalalari (SARA), tedavi siire-
cinde goriilen yan etkiler degerlendirilmigtir.

Bulgular: Tani aninda ortalama yas 52 ay (3-86 ay), CLN2-ML skoru 3.4(2-5) idi. ilk bagvurudan ortalama 23 ay (2-84 ay)
sonra tani konulmus ve ortalama 14 ay(3-43 ay) sonra tedavi baglanmisti. Tedavi baslangicinda ortalama yas 6016 ay
ve CLN2-ML skoru 3 (2-3.5) idi. Tani sonrasinda hastalar 16-51 ay takip edildi ve ERT sayisi 6-57 arasindaydi. Tiim has-
talarin ilk bagvuru sikayeti nobetti. Ug hastada tedavi 6ncesi retinal sinir dejenerasyonu vardi. iki hastada ERT diizenli
uygulanmig ve bulgularin stabil oldugu goriilmiistiir. Tedaviye ara verilen hastalarda(4-11 ay) CLN2 -ML skorunda diisiis
olmustur. Bir hastada allerjik reaksiyon nedeniyle tedavi sonlandirimistir. Dort hastanin ERT dncesi beslenme sorunu
varken, 3 hastanin tedavi sonrasinda sikayetlerinde diizelme goriilmustiir.

Sonug: CLN2 hastaliginda intraserebroventrikiiler ERT tedavisi hastalik dogal seyrini degistirmektedir. Tedavi altinda
izlem protokollerimizin ulusal uzlasi raporlan esliginde standart olmasi ve kayit sistemi 6nemlidir.
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