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27 EKiM 2021, GARSAMBA

Ketojenik Diyet Kursu

Oturum Baskanlan: Dr. Serdal Giing6r

13.30-14.00 | Ketojenik diyet etki mekanizmalari Dr. Ebru Arhan
14.00-14.30 |Ketojenik diyet oncesi dederlendirme Dr. Biilent Unay
14.30-15.00 | Ketojenik diyet tedauvi tiirleri, planlama ve uygulama Dyt. Zeynep Akisin

15.00-15.30

KAHVE ARASI

Oturum Baskanlari: Dr. Ayse Aksoy, Dr. Erhan Bayram

15.30-16.00

Ketojenik diyet olgu sunumlari-Epilepsi

Dr. Giilten Oztiirk

16.00-16.30

Ketojenik diyet olgu sunumlari-Metabolik

Dr. Ipek Kalafatgilar

16.30-17.00

Ketojenik diyet tedavisinde uzun siireli izlem

Dr. Aycan Unalp

28 EKIM 2021, PERSEMBE

08.15-08.30

AGILIS

Epilepsiye Tarihsel Bakig

08.30-09.00

Gegmisten Gelecege, Nobetten Sendroma Epilepsi Tedavisi
Dr. Ayse Serdaroglu

Prof. Dr. Yavuz Renda Oturumu
Olgularla Konviilzif Status Epileptikus
Oturum Baskanlan: Dr. Giizide Turanli, Dr. Sefer Kumandas

09.00-09.30

Klinik - Elektrofizyolojik Tani ve Etyoloji
Dr. Mehmet Canpolat

09.30-10.00

Status Epileptikus Tedavi Protokolleri ve Prognoz
Dr. Ayse Tosun

10.00-10.30 KAHVE ARASI
Prof. Dr. Sabiha Aysun Oturumu
Genetik Geligmeler Isiginda Noromuskiiler Hastaliklara Yaklagim
Oturum Baskani: Dr. Haluk Topaloglu
: Degisen tanisal yaklagimlar
10.30-11.00 Dr. Ulug Yis
i Degisen tedavi yaklagimlari
11.0011.30 Dr. Sema Saltik
UYDU SEMPOZYUMU - ABBOT
Norolojik Sorunlu Gocuklarda Beslenmeye Giincel Yaklagim
Oturum Bagkani: Dr. Hasan Tekgiil
Barsak-Beyin Aksi ve Dogru Beslenmenin Norolojik Duruma Etkisi
11.30-12.15 N
Dr. Sema AydogGdu
12.15-12.30|Soru-Tartisma
12.30-13.30| OGLE YEMEGI
UYDU SEMPOZYUMU - JANSSEN
Niemann-Pick Tip C Hastaligi ve Miglustat Tedavisi
Oturum Baskanlan: Dr. Kiirsad Aydin
13.30-14.00 NPC Hastaliginda Miglustat Tedavisi
Dr. Meral Topgu
i Diinyada ve Tiirkiyede NPC Kayit Caligmalari
LRI Dr. Didem Ardigl
Uzman Goriisleri-1
Rolandik Epilepsi: Tartismali Durumlar ve Tedavi
Oturum Baskanlari: Dr. Giilsen Kose, Dr. Biilent Unay
14.30-15.00 | Benign mi? Dedil mi?: Dr. ilknur Erol
15.00-15.30|Ne Zaman ve Hangi Antiepileptik?: Dr. Ali Cansu
15.30-16.00 KAHVE ARASI

Spinal Miiskiiler Atrofinin Degisen Yiizii
Oturum Baskanlari: Dr. Ercan Demir

16.00-16.45

Zorluklar ve Goziimler
Dr. Goknur Haliloglu

16.45-17.00

Soru-Tartigma

17.00-18.00

SOZLU SUNUMLAR

Oturum Bagkanlari: Dr. Cihan Meral, Dr. Sanem Keskin Yilmaz
§-1,5-2, §-3, 5-4, §-5, §-6, -7, §-8, 5-9, §-10

18.00-19.00

POSTER SUNUMLARI )
Oturum Bagkanlar:: Dr.Ahmet Sami Giiven, Dr. Mehpare Ozkan,
Dr. Semra Saygi, Dr. Akgiin Olmez, Dr. Elif Acar Aslan

P-001, P-002, P-003, P-004, P-005, P-006, P-007, P-008, P-009, P-010, P-011, P-012, P-013, P-014, P-015, P-016, P-017,P-018, P-019, P-020, P-021, P-022, P-023, P-024, P-025,

P-026, P-027, P-028, P-029,P-030, P-031, P-032, P-033, P-034, P-035, P-036, P-037, P-038, P-039,P-040, P-041, P-042, P-043, P-044, P-045, P-046, P-047,P-048, P-049, P-050,P-051,
P-052,P-053, P-054, P-055, P-056, P-057, P-058, P-059, P-060, P-061, P-062, P-063,P-064, P-065, P-066, P-067, P-068, P-069, P-070, P-071, P-072, P-073, P-074, P-075, P-076, P-077,
P-078, P-079, P-080, P-081, P-082, P-083, P-084, P-085, P-086, P-087, P-088, P-089, P-090, P-091, P-092, P-093, P-094, P-095, P-096, P-097, P-098, P-099, P-100, P-101, P-102, P-103,

P-104, P-105, P-106, P-107, P-108, P-109, P-110, P-111

:
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29 EKiM 2021, CUMA

Otoimmiinite ve Epilepsi
Oturum Baskanlan: Dr. Giilhis Deda, Dr. Coskun Yarar

Patojenez
Dr. Edibe Pembegiil Yildiz

Tani ve ayirici tani
Dr. Omer Bektas

Tedavi

Dr. Muzaffer Polat

10.00-10.30 KAHVE ARASI
Spinal Miiskiiler Atrofide Yeni Tedavi Yaklagimlari

Oturum Baskanlan: Dr. Dilara Icagasioglu

Gen Temelli Tedaviler
Dr. Adnan Yiiksel

11.15-11.30|Soru-Tartigma

Demiyelinizan Hastaliklarda Olgu Temelli Tedavi Yaklagimlari
Oturum Baskanlan: Dr. Banu Anlar, Dr. Unsal Yilmaz

Multipl Skleroz Olgulari
Dr. Olcay Giingdr, Dr. Habibe Kog

MS disi demyelinizan hastalik olgulari - MOG antikor hastaligi
Dr. Arzu Yilmaz,

AQP4 antikor hastaligi

Dr. ibrahim Gncel

12.30-13.30 OGLE YEMEGI
Tedavi Edilebilir Bir Gocukluk Mirasi: 19 Yil Gok Geg!
Oturum Baskanlari: Dr. Deniz Yiiksel

Serebrotendinoz Ksantomatozis
Dr. Tanyel Ziibarioglu

14.15-14.30|Soru-Tartisma

Uzman Goriigleri-2
Jiivenil Miyoklonik Epilepsi: Tartigmali Durumlar ve Tedavi
Oturum Baskanlari: Dr. Sarenur Gékben, Dr. Hiiseyin Per

Ne Zaman Levetirasetam?
Dr. Senay Haspolat

Ne Zaman Valproik Asit?
Dr. Cetin Okuyaz

15.30-16.00 KAHVE ARASI

AADC Deficiency: A Disorder With Multiple Signs And Symptoms
Oturum Baskanlari: Dr. Miryam Carecchio, Dr. Olcay Unver

16.00-16.30|Dr. Miryam Carecchio
16.30-17.00|Dr. Antonella Riva

08.30-09.00

09.00-09.30

09.30-10.00

10.30-11.15

11.30-12.00

12.00-12.30

13.30-14.15

14.30-15.00

15.00-15.30

SOZLU SUNUMLAR

17.00-18.00 | Oturum Baskanlari: Dr. Mustafa Komiir, Dr. Yasemin Topgu
$-11, §-12, $-13, $-14, 815, §-16, $-17, 5-18, $-19, $-20

POSTER SUNUMLARI

Oturum Bagkanlari: Dr. Sedat Isikay, Dr. Gamze Poyrazoglu,

Dr. Tugige Aksu Uzunhan, Dr. Elif Yiiksel Karatoprak,

Dr. Ibrahim Turan

18.00-19.00 P-112,P-113, P-114, P-115, P-116, P-117, P-118, P-119, P-120, P-121, P-122, P-123, P-124, P-125, P-126, P-127, P-128, P-129, P-130, P-131, P-132, P-133, P-134, P-135, P-136, P-137,
P-138, P-139, P-140, P-141, P-142, P-143, P-144, P-145, P-146, P-147, P-148, P-149, P-150, P-151, P-152, P-153, P-154, P-155, P-156, P-157, P-158, P-159, P-160, P-161, P-162, P-163,
P-164, P-165, P-166, P-167, P-168, P-169, P-170, P-171, P-172, P-173,P-174, P-175, P-176, P-177, P-178, P-179, P-180, P-181, P-182, P-183, P-184, P-185, P-186, P-187, P-188, P-189,
P-190, P-191, P-192, P-193, P-194, P-195, P-196, P-197, P-198, P-199, P-200, P-201, P-202, P-203, P-204, P-205, P-206, P-207, P-208, P-209, P-210, P-211, P-212, P-213, P-214, P-215,
P-216, P-217, P-218, P-219, P-220
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30 EKiM 2021, CUMARTESI

Epilepside Belirtegler
Oturum Baskanlan: Dr. Giil Aktan

Genetik-biyokimyasal

08.30-09.00 " ra Giirkas

Elektrofizyolojik

09.00-09.30 Dr. Tugba Hirfanoglu

Ndroradyolojik

09.30-10.00| " vank Fraslan

10.00-10.30 KAHVE ARASI

Video Session
Oturum Baskanlan: Dr. Hasan Tekgiil

Movement disorders in children, clinical and treatment clues

10301115 b Mohammad Shekeep

Case presentation with DBS

.1511.30) 5 rora Serdaroglu

Norolojik Hastaliklarin Patogenezinin Anlagiimasi ve Tedavisinde Yeni Donem: Beyin Organoidleri
Oturum Bagskanlari: Dr. Dilsat Tiirkdogan, Dr. Biilent Kara

Norogelisim Mekanizmalarindan Santral Sinir Sistemi Hastalik Modellerine

11.30-12.00) " somra Hiz Kurul

Hassas Tipta Beyin Organoidleri

12.00-12.30( 5 "y vz Oktay

12.30-13.30 OGLE YEMEGI

CLN2 Hastaliginda Erken Tani, Tedavi ve Takip Deneyimleri
Oturum Baskanlarn: Dr. Serap Uysal, Dr. Cengiz Dilber

Erken Tanida Klinik ve Goriintiileme ipuglan

13.30-14.00/ 5, Kiirsad Aydin

Tedavi ve Takip Deneyimleri

14.00-14.30\ " r 1 Arhan

UYDU SEMPOZYUMU - NUTRICIA

Norolojik Hastaligi Olan Gocuklarda Erken Tani
Bulgulari ve Beslenme Degerlendirmesi
Oturum Baskani: Dr. Hasan Tekgiil

14.30-15.00|Dr. Kiirsat Bora Carman

15.00-15.30|Dr. Yesim Oztiirk

15.30-16.00 KAHVE ARASI

Mukopolisakkaridozlara genel bakig ve tedavi yaklagimi
Oturum Baskanlani: Dr. Akin Iscan, Dr. Serap Teber

Nérolojik Farkindalik ve Klinik Ipuglari

16.00-16.30 b " roruk incecik

Mukopolisakkaridozlarda Tani ve Tedavi

16.30-17.00) b "k pahmut Coker

SOZLU SUNUMLAR

17.00-18.30 |Oturum Baskanlari: Dr. Pinar Gengpinar
§-21, 8-22, $-23, S-24, $-25, $-26, S-27, S-28, S-29, S-30, S-31, S-32, §-33, $-34, §-35

31 EKIiM 2021, PAZAR

Akut Ensefalopatiler
Oturum Bagskanlari: Dr. F. Miijgan Sénmez, Dr. K. Bora Garman

Toksik

09.00-09.30/p, Tiilay Kamasak

Metabolik

09.30-10.00| ") eman Tekin Orgun

Enfeksiyoz

10.00-10.30| 5 "4ine Hepsen Serin

10.30-11.00 KAHVE ARASI

Covid-19 ve Norolojik Hastaliklar
Oturum Baskanlari: Dr. Nese Citak Kurt, Dr. Hakan Giimiis

Covid-19 iliskili ndrolojik sorunlar

11.00-11.30| b, peniz Viimaz

Norolojik sorunlu gocuklarda Covid-19 asilama

11.30-12.00 Dr. Niliifer Eldes Hacifazlioglu

Norolojik sorunlu gocuklarda Covid-19 disi asilama

12.00-12.30 " Nesrin Senbil

Noroloji disi ilaglarin akiler kullanimi

12.30-13.00| o, "Nihal 0 Diindar

13.00  |KAPANIS
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SOZEL SUNUMLAR
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S-01

COVID-19 iligkili Farkli Norolojik Tutulumlari Olan Olgularin Kisa Donem Prognozu: Tek Merkez Galisma-
sl

Adnan Deniz', Defne Alikilig’, Merve Oztiirk', Omer Karaca', Mesut Giingdr’, Biilent Kara'

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali

Amag: Viral enfeksiyonlarla iliskili norolojik tutulum tablolari iyi bilinmektedir. SARS-CoV-2 virlistiniin de di-
ger virtslerdekine benzer, genis spektrumda norolojik tutuluma neden olabildigi zaman i¢inde anlagiimis-
tir. Bu calismada viral PCR ve/veya serolojik incelemelerle COVID-19 hastalgi tanisi konan ve es zamanl
norolojik tutulum saptanan olgularda klinik, radyolojik, laboratuvar ve kisa dénem nérolojik prognozlarin
tartisiimasi amaglanmistir.

Yontem: Aralik 2020-Eyliil 2021 tarihleri arasinda Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim
Dali tarafindan COVID-19 iligkili nérolojik tutulum diistiniilen olgular dederlendirmeye alind.

Bulgular: Calisma siirecinde toplam 10 olguda COVID-19 iliskili norolojik tutulum disinildi. Bes olgu
MIS-C, bir olgu psodotiimor serebri, bir olgu ensefalit, bir olgu hemorajik ensefalit, bir olgu geri dontisimli
splenial lezyon sendromu (RESLES), bir olgu akut dissemine ensefalomiyelit (ADEM) tanisi aldi. Olgularin
sosyo-demografik 6zellikleri, bagvuru sikayetleri, muayene ve nérogoriintiileme bulgular, laboratuvar so-
nugclari, tedavileri ve kisa donem noérolojik prognozlari sunulacaktir.

Sonug: Calismadaki COVID-19 iliskili norolojik tutulumu olan tiim olgular sekelsiz iyilesmekle birlikte, CO-
VID-19 iliskili norolojik tutulumun uzun dénem prognoz tzerine etkileri bilinmemektedir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, SARS-CoV-2, nérolojik tutulum, prognoz
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S-02

Cocuklarda Epilepsi ve Rezilyans iligkisi

Mutluay Arslan’, Ayse Nur Coskun’, Canan Ustiin', Ozgen Hiir", Biilent Unay’

'Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Tip Fakiiltesi, Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk
Norolojisi Bilim Dali

Amag: Cocuklarda epilepsi hastaliginin rezilyans ile iliskisini ve epilepsi hastaligi olan ¢gocuklarda ilk nébet
yasinin, nobet tipinin ve verilen antiepileptik tedavilerin rezilyans ile iliskisini degerlendirmek amaglandi.

Yontem: Calisma, SBU Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Néroloji Polikliniginde 10-18 yas ara-
si gocuklarda kesitsel ¢caligma olarak yapildi. Mini Mental Durum Testine gore zihinsel yetersizlik stiphesi
olmayan (>23/30) nobetleri kontrol altinda olan 57 epilepsi hastasi ve 46 saglikli kontrol olmak Uizere top-
lam 103 gocuk galismaya dahil edildi. Connor Davidson Dayaniklilik Skalasi (Connor-Davidson Resilience
Scale, CD-RISC) ile rezilyans ve rezilyansin bilesenleri (dayaniklilik, esneklik, basa ¢ikma, amag, iyimserlik,
0z yeterlilik, duygu ve biligin diizenlenmesi) dederlendirildi.

Bulgular: Yas ve cinsiyet dagihmlari benzer olan epilepsi hastalari ile saghkli kontrol grubunun CD-RISC
skorlari ve rezilyans bilesenleri arasinda anlamli fark bulunmadi (p: 0,97). Valproik asit tedavisi alan has-
talarin CD-RISC skoru ortalamasi (59,5 +17,5) ile levetirasetam alanlarinki (58,7 +13,5) benzer iken karba-
mezepin tedavisi alanlarin ortalamasi (68,7 +17,6) daha yiiksekti fakat bu farklilik anlamh degildi (p: 0,45).

Sonug: Yas, cinsiyet, ndbet baslangi¢ yasi ve nébet tipinden bagimsiz olarak epilepsi hastalarinin nébetleri
kontrol altinda ise, ila¢ tedavisine ragmen rezilyansta herhangi bir anlamli etkilenme beklenmemektedir.
Nobetleri kontrol altinda olmayan ve ¢oklu ila¢ tedavisi alan epilepsi hastalari igin yeni caligsmalar gerekli-
dir.

Anahtar Kelimeler: ¢cocuk, dayaniklilik, epilepsi, rezilyans
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S-03

Siganlarda kronik topiramat, lamotrijin, levetirasetam, lakozamid, klobazam ve zonisamid kullaniminin
kemik yapisi iizerine etkisi

Beril Dilber’, Seren Giilsen Giirgen', Ugur Yazar', Giilnur Eseniilkii’, Pinar Ozkan Kart', Nihal Yildiz', Ali Sa-
met Topsakal’, Hayrunnisa Yesil Sarsmaz’, sait al’, Ali Cansu’

"Karadeniz Teknik Universitesi

Amag: Topiramat (TPM), lamotrijin (LTG), levetirasetam (LEV), lakozamid (LCM), klobazam (CLB) ve zoni-
samidin (ZNS) sican kemigi tizerindeki histolojik etkilerini arastirmak.

Yontem: 74 Wistar-Albino sigani (21-24 giinliik, 46.4-55.3 g), her birinde 10 sigan bulunan 7 deney grubuna
ayrildi: (i) Kontrol grubu, (i) TPM grubu (40 mg/kg/giin). ), (iii) LTG grubu (10 mg/kg/gin), (iv) LEV grubu
(200 mg/kg/giin), (v) LCM grubu (30 mg/kg/giin), (vi) CLB grubu ( 50 mg/kg/giin) ve (vii) ZNS grubu (100
mg/kg/giin). ilaglar 90 giin boyunca uygulandi. Ornekler apoptoz (TUNEL) ve immiinohistokimyasal boya-
ma kullanilarak analiz edildi.

Bulgular: TPM, LTG, LEV, LCM, CLB ve ZNS gruplarinda osteoblast sayisi ve femoral kompakt kemik ka-
inhig1 6nemli lglide azaldi. Osteoblastlarda TPM, LEV ve LCM gruplarinda lokal atrofi, LTG, CLB ve ZNS
gruplarinda ise yogun atrofi gozlendi. Tim deney gruplarinda Havers ve Volkmann kanallarinda anormal
derecede belirgin genislemeler vardi. TUNEL pozitif hiicre sayisiI tim deney gruplarinda kontrol grubuna
gore daha fazlaydi ve bu fark CLB ve ZNS gruplarinda istatistiksel olarak anlamliydi. HSCORE, C-3, C-9 ve
BAX immiinohistokimyasal boyama i¢in 6nemli dlglide artti ve TPM, LTG, LEV, LCM, CLB ve ZNS gruplarin-
da 6nemli Olglide artti (p<0,001).

Sonug: Biyiime periyodunda TPM, LTG, LEV, LCM, CLB ve ZNS ile uzun siireli tedavi apoptoza ve si¢an
kemik yapisi lizerinde olumsuz etkileri vardir.
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Fgure 1

Hematoksilen-eozin ile boyanmig femoral diyafiz gizgilerinde osteoblast sayisi ve femoral kompakt kemik
kalinligi.

.
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Figure 2

Kompakt kemik, osteosit ve Havers ve Volkmann kanallarinin osteoblastlarinda TUNEL pozitif hiicreler
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Osteoblastlarda, osteositlerde ve Havers ve Volkmann kanallarinda C-3, C-9 ve BAX immiinoreaktivitesinin
yogunlugu

Anahtar Kelimeler: Topiramat, lamotrijin, levetirasetam, lakozamid, klobazam, zonisamid
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S-04

Epilepsili Cocuklarda Serum Biyobelirteglerinin Tani ve Prognozda Etkinliginin Degerlendirilmesi

Celil Yilmaz', Muzaffer Polat’, Halil Ural Aksoy?, Asli Kiibra Atasever’
'Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji Ana Bilim Dall

2Sivas Numune Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi

Amag: Biyobelirtegler; fizyolojik ve patolojik bir biyolojik stire¢ hakkinda ¢ogunlukla ana 6zgi giivenilir
bilgi saglayan, nesnel olarak o6lgulebilir degiskenler olarak tanimlanir. Biyobelirtecler; bir hastaligi tespit
etmek veya dogrulamak igin ve bir hastanin tedaviye yanitinin gostergesi olarakta kullanilan yontemlerdir.
Biyobelirtecler; serolojik, nérogoriintiileme elektrofizyolojik ve davranigsal/bilissel degiskenleri icermek-
tedir.GUnumuzde noronal veya astroglial hasar sonrasinda serum veya beyin omurilik sivisinda saptanan
biyobelirtecler; akut veya kronik norolojik hastaliklarin tanisinda ve prognozlarinin degerlendirilmesinde
giderek artan siklikla kullaniimaktadir. Epilepsili gocuklarin tani ve prognuzunda biyobelirteglerin etkinligini
arastirmayi planladik.

Yontem: Etik kurul izni alinarak, 16 kontrol grubu, 22 direngli epilepsi, 18 idiopatik epilepsi, 11 tane ilk
nobetle acil servise bagvuran hasta grubu ve 13 tane elektrofizyolojik olarak uykuda siirekli diken dalgali
epileptik ensefalopati (ESES; 8 idiopatik ve 5 CSWS) hastalar ¢aligmaya alindi. Bu olgularin serum érnekleri
alindi. Uygun kosullardaki serum orneklerinde; Glial Fibriler Asidik Protein (GFAP), serum s-100b, serum
ubiquitin c-terminal hidrolaz ¢alisildi.

Bulgular: Ozellikle GFAP diizeylerini, direncli epilepsili, idiopatik epilepsili ve ESES'li hasta gruplarinda kont-
rol gruplarina gore istatistiksel olarak yliksek saptadik. Ayrica; serum s-100b, serum ubiquitin c-terminal
hidrolaz diizeylerininde ESES ve direncli epilepsi grubunda kontrol grubuna gore yiiksek saptadik.

Sonug: Ozellikle GFAP basta olmak lizere diger serum biyobelirteclerinin epilepsili cocuklarin tanisinda,
prognozunun takibinde ve kronik bir hasarin izlemininde faydali olabilecegi kanisina vardik.

Anahtar Kelimeler: Biyobelirteg, glial fibriler asidik protein, s100 b, serum ubiquitin c-terminal hidrolaz,
prognoz
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S-05

infantil spazm sendromunda etiyoloji ve tedavi modaliteleri karsilastirimasi: hormonoterapi, vigabatrin
ve kombine tedaviler

Cemile Biisra Olciili', Seda Kanmaz', Tugce ince’, Ozlem Yilmaz’, Dilara Ece Toprak’, Hepsen Mine Serin’,
Sanem Yilmaz', Hasan Tekgil’

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir

Amag: infantil spazm sendromunda (iSS) etiyolojik tanimlamalar ve tedavi modaliteleri (hormonoterapi,
vigabatrin ve kombine tedaviler) etkinlik karsilastirmasi yapmak amaclanmistir.

Yontem: Ege iiniversitesi Gocuk Norolojisi polikliniginde 2010-2020 yillari arasinda iSS tanili 280 olgu ret-
rospektif olarak dederlendirildi. Olgular etiyolojik agidan ILAE siniflamasina gére gruplandinidi: (1) yapisal,
(2) genetik, (3) immiin-enfeksiy6z, (4) metabolik ve (5) bilinmeyen. Tedavi modaliteleri ise farmakoterapi
(vigabatrin), hormonoterapi (adrenokortikotropin hormon/oral prednisolon) ve kombine tedavi olarak grup-
landirildi. Gruplar arasinda spazm kontrol siiresi (<14 giin, 14-42 giin, >42 giin), hipsaritmi diizelme zamani
(<1 ay, 1-3 ay, >3 ay), relaps ve farkl epileptik sendromlara evrim karsilastirildi.

Bulgular: Etiyolojik gruplarin dagilimi; yapisal (n:135, %48,2), genetik (n:24, %8,6), metabolik (n:13, %4,6),
immun-enfeksiyoz (n:10, %3,6) ve bilinmeyen (n:98, %35) seklindeydi. Olgularin 129 (%46,1)'unda farmako-
terapi, 73 (%26,1)'inde hormonoterapi, 78 (%27,9)'inde ise kombine tedavi kullaniimisti. immun-enfeksiyoz
grupta nobet kontrol siiresi uzun olup (p=0,041) genetik grupta diger epileptik sendromlara evrilme en
sikti (p=0,017). Etiyolojik subgruplarinin analizlerinde tedavi modaliteleri karsilastiriidiginda nébet kontrol
suresi, elektrofizyolojik diizelme, relaps ve farkli epileptik sendromlara donligsiim acisindan anlamli fark
saptanmadi.

Sonug: iSS'de tedavi modaliteleri (hormonoterapi, vigabatrin ve kombine tedavi) etiyolojik subgruplarda
degerlendirildiginde tedavi etkinligi agisindan benzer basari oranlari gostermistir.

Anahtar Kelimeler: hormonoterapi, vigabatrin, infantil spazm sendromu
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S-06

Video EEG Monitorizasyon Yapilan Hastalarda Epileptik El Postiirleri ve Laterizasyon-Lokalizasyon De-
gerleri

Deniz Menderes’, Esra Serdaroglu’, Ebru Arhan', Tugba Hirfanoglu', Ayse Serdaroglu’

'Gazi Universitesi Gocuk N&roloji Bilim Dali

Amag: Epilepsili cocuk hastalarin 1/3'U direngli olarak seyretmektedir. Direngli epilepsi hastalarinda an-
tiepileptik tedavilere ek olarak epilepsi cerrahisi, ketojenik diyet ve fonsiyonel cerrahi segenekleri de kul-
lanilmaktadir. Hastalarin epilepsi cerrahisine uygunlugunun degerlendirilmesi i¢in uzun sireli video EEG
monitorizasyonu (VEM) yapilmaktadir. VEM'daki asil amag epileptojenik zonu belirleyebilmektedir. Nébet
sirasindaki hareket artefaktlari, desarjlarin her iki hemisfere gok hizli yayiimasi epileptojenik zonun (EZ)
tam olarak belirlenememesine neden olabilir. Hastalarin nébet sirasinda el ve kollarin aldidi postiirler, oto-
matizmalar vb. EZ belirlerken yol gdstericidir. Gazi Universitesi Cocuk Noroloji Bilim Dal’'nda video EEG
monitorizasyon yapilan jeneralize veya fokal epilepsili hastalarin iktal aktivite sirasinda el postiirlerinin ve
bu posturlerin epileptojenik zonla iligkisi degerlendirilmistir.

Yontem: 2013-2021 yillar arasinda VEM Unitesinde yatirilan hastalarin iktal el posturleri incelenmis ve bu
el postirleri 6 alt grupta siniflandinimistir. Epileptik el postiirleri Resim 1'de goriilmektedir.

Resim 1

iktal aktivite sirasindaki el postiirleri

Bulgular: VEM (nitesinde monitorize edilmis 523 hasta taranmistir, bu hastalardan 67 tanesinde iktal akti-
vite kaydedilememistir. Kalan hastalardan 56 hastanin iktal aktivite sirasindaki el postiirii degerlendirmeye
alinmigtir. El postdrleri 3 farkli arastirmaci tarafindan farkli zamanlarda ve birbirlerinden bagimsiz olarak
degerlendirilmistir. Hastalarda epileptik el postiirl olarak en sik “yumruk” ve “politikact yumrugu” izlenmis-
tir.

Sonug: Yumruk, politikact yumrugu ve ekstansiye el kontralateral; kiskag, isaret eden el ve kupa postirleri
ipsilateral lateralize edici bulgu olarak degerlendirilmistir.

Anahtar Kelimeler: epilepsi, epilepsi cerrahisi, video EEG monitorizasyon, iktal el postiri
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S-07

Genetikteki gelismelere dayali olarak epileptik ensefalopatilere genel bir bakis: bir kohort ¢alismasi

Betiil Kili¢", Esra Ozpinar’, Yasemin Topgu’, Akif Ayaz?, ismail Kaytan', Kiirgad Aydin’
Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, istanbul

2Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dall, istanbul

Amag: Epileptik ensefalopatiler, cogunlukla genetik temelli, elektroensefalografik ve biligsel bozukluklarla
karakterize, ilaca direngli hastaliklardir. Fenotipik/genotipik heterojenite ve ¢ok sayida gen nedeniyle tani
orani disuktir. Glinimiizde, gen panelleri ve tiim ekzom incelemelerle(WES) tani ve tedavi imkanlari art-
mistir. Burada, epileptik ensefalopatili olgularimizda gen panelleri ve WES'in 6zgiin tanisal degeri saptan-
maya c¢alisiimistir.

Yontem: Poliklinigimizde Kasim 2017 ile Agustos 2021 arasinda izlenen 2897 olgunun kayitlar incelendi.
Epileptik ensefalopati olarak degerlendirilen, True Sight One panel (130 olgu) ve WES yapilan (303 olgu)
olgular degerlendirildi.

Bulgular: WES yapilan 303 olgunun 105'inde (%34,6) anlamli patojenik degisim saptandi.True Sight One
panel galigilan 130 olgunun 25'inde (%19,2) 6zgiin tani konuldu.Toplam 433 hastanin 130’unda anlaml
mutasyon (%30) saptandi.En sik SCN1A (n=13), CDKL5 (n=7) ve STXBP1(n=5) genlerinde; sonrasinda si-
raslyla MECP2 (n=3), TREX1 (n=3), CACNATH (n=3), PRUNE1 (n=3), CLP1 (n=3), PNKP (n=3), TPP1 (n=3),
KCTD7 (n=3), CLN6 (n=2), CLN8 (n=2), GRIN2A (n=2), SLC2A1 (n=2), FLNA (n=2), SCN8A (n=2), SCN9A
(n=2), UBE3A (n=2), WWOX (n=2), KCNQ2 (n=2),PRICKLE2 (n=2) genlerinde anlamli patojenik degisimler
saptandi.

Sonug: Direngli epilepsiyle iligkili genlerin sayisinin artmasina ragmenklinik benzerlik tani koymayi zor-
lagmaktadir.Bu galisma, epileptik ensefalopatide 6zellikle tim ekzom dizi analizinin 6zgiin tani koyma
oranini énemli dlgtide artirdigini saptamakla birlikte,bdlgemizdeki sik genetik degisimleri belirlememizi
de saglamistir.Genetik tani,gereksiz tetkiklerden kaginma,tedavi secgimi ve genetik danismanlik agisindan
onemlidir.

Anahtar Kelimeler: Epileptik ensefalopatiler, True Sight One panel, Tim ekzom dizi analizi
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S-08

Yenidogan nobetlerinde siniflama, etiyoloji ve prognozun degerlendirilmesi

Mahmut Celebi’, Betiil Kilig?, Esra Ozpinar? Yasemin Topgu?, Ayhan Tastekin?, Kiirsad Aydin2
"Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, istanbul

2MedipolUniversitesiTipFakiiltesi,CocukSaglhgiveHastaliklariAnabilimDali, GocukNérolojiBilimDal,istanbul
3Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali, is-
tanbul

Amag: Yenidogan nobetleri, yenidogan doneminde en sik karsilagilan norolojik problemdir. Erken tani ve
uygun tedavi, prognoz izerine olumlu etki saglayabilmektedir. Calismamizda yenidodan nobetlerinde etiyo-
lojik nedenlerin, tani ve tedavinin ve norogelisimsel prognoza etkilerinin degerlendiriimesi amaclanmistir.

Yontem: istanbul Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi yenidogan yogun bakim iinitesine Temmuz 2012-
Temmuz 2020 tarihleri arasinda yatirilan 8134 hastanin verileri incelendi ve ndbeti olan 217 yenidogan
degerlendirildi.

Bulgular: Calismamizda nobet insidansi %2,6 olarak saptanmistir. Olgularin %49,3'U preterm, %50,7’si
termdi. Olgularda, ILAE yenidogan nobet siniflamasina gére motor otomatizmalar %24,9, klonik tip %21,7,
ardisik nobetler %19,8, tonik tip %11,5, myoklonik tip %8,8, non-motor otonom nébetler %1,8 siklikta olup,
%11,5'inde nébet tipi belirlenemedi. intrakranial kanama en sik (%30) etiyolojik neden olup, hipoksik iske-
mik ensefalopati (HIE)%18 ile ikinci siklikta saptandi. Yapisal etiyoloji bulunan olgularin %62,4'li preterm,
HIE olgularinin ise %64,1'i term bebeklerdi. Etiyolojik nedenler ile gestasyonel hafta arasindaki iliski anlamli
bulundu (p<0,001). Olgularin %92,2'sine antiepileptik tedavi baslandi.En ¢ok tercih edilen ilag fenobarbi-
tal(%86,6) idi.Taburculuk sirasinda %38,7'sinde anormal nérolojik muayene saptandi.

Sonug: Calismamizda preterm olgularin diger calismalara gorece fazlaligi nedeniyle en sik etiyolojik neden
olarak intrakranial kanama saptanmistir. HIE ise term bebeklerde en sik etiyolojik neden olarak bulunmus-
tur. Yenidogan nobetlerinde klinik stiphe yonlendirici olsa da, subklinik ndbetlerin varligi akilda tutulmahdir.
Nobet varligi ve tedavisi prognoz agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Yenidogan nobetleri, ILAE yenidogan ndbet siniflamasi, Yenidogan nobet etiyolojisi




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

S-09

Pediyatrik epilepsi cerrahisi vakalarinin preoperatif ve postoperatif EEG bulgulari ile nobet sikhginin kar-
silagtirmasi: tek merkez deneyimi

Yasemin Topcu’, Esra Ozpinar’, Betiil Kili¢", Nejat Akalan? Kiirsad Aydin’
Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, istanbul

2Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin ve Sinir Cerrahisi Ana Bilim Dal, istanbul

Amag: Epilepsi cerrahisi,ilaca direngli epilepsili ve epileptojenik lezyonlu ¢ocuklarda uygun olgularda etki-
li tedavi yontemlerindendir.Bu ¢alismada,klinigimizde direngli epilepsiyle cerrahisi yapilan farkli etiyolojik
gruptaki cocuklarin demografik bilgileri,preoperatif/postoperatif EEG bulgular ile nébet sikliginin karsilas-
tinlmasi amaclandi.

Yontem: Bu retrospektif degerlendirmede klinigimizde2016—2021 arasinda farkl etiyolojilerle cerrahi uy-
gunan 39 ¢ocuk hasta dahil edilmistir.Yas,cinsiyet,n0betin baslama yasi,sikligi,nobet baslangici ile ameli-
yat arasindaki zaman,epilepsi cerrahisi tipi,preoperatif ve postoperatif ilk bir yilhk EEG bulgulari ile cerrahi
sonrasi nobet sikligi degerlendirilmistir.

Bulgular: Hastalarin 21'i(%54)erkek,18'i(%46)kizd1.NObet baslama ortalama43 ay(3 glin—15 yil),operasyon
ortalama 8 yasti(10 ay—17 yil).Nobet baslangici ile operasyon arasindaki siire ortalama 53 aydi(1 ay-16
yil).Hastalarin4’inde febril konviilziyon/status mevcuttu.Kortikal gelisim malformasyonlar%66.6,timoral
kitleler %28.2,sekonder nedenler%5.1saptandi.Yedi hastada fokal muayene bulgusu mevcuttu.Cerrahi ola-
rak lobektomi(%48.7),lezyonektomi(%41),hemisferotomi/hemisferektomi(3hasta),diskonneksiyon(1has-
ta)ve kombinasyonlari uygulandi.Temporal lobektomi ile amigdalohipokampektomi operasyonu hastala-
rnn%33.3'inde tercih edildi.Komplikasyon olarak bir hastada santral fasyal paralizi gelisti.Preoperatif ve
postoperatif EEG monitdrizasyonu%91.8(34) oraninda yapildi.Preoperatif EEG monitdrizasyon degderlen-
dirmesinde hastalarin%55.8'inde iktal epileptik aktivite saptandi.iktal kayitlarin% 94.1'inde lateralizasyon,%
76.4'inde lokalizasyon elde edildi. Kontralateral EEG bulgusu hastalarin %17.6'sinde saptandi.Postope-
ratif ilk 6 ayda cekilen EEG'de(34 hasta)%55.8 interiktal,%14.7 iktal epileptik aktivite gozlendi.Hastala-
rn%91.1'inde nobetsizlik,nobet siklijinda yaridan fazla azalma sagdlandi.Postoperatif 6-12 ay arasi ¢ekilen
EEG'de(26 hasta)%19.2 iktal anormallik saptandi ve %84.6 oraninda nobetsizlik,n6bet sikh§inda yaridan
fazla azalma belirlendi.

Sonug: Epilepsi cerrahisi,gocuklukta farkli etiyolojilere bagli epilepsi hastalarinda,EEG monitorizasyonu ile
belirlenen uygun adaylarin nébet kontroliinde uygulanabilecek giivenli,etkili tedavi segeneklerindendir.

Anahtar Kelimeler: EEG monitdrizasyonu, pediatrik epilepsi cerrahisi
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S-10

SMA Hastalarinda Tedavi Yanitini Belirleyen Cevresel ve Genetik Faktorlerin Degerlendirilmesi

Giilten Oztiirk', Olcay Unver’, Giilcan Akyiiz', Hakki Akbeyaz', Sermin Ozcan', Burcu Karakayall’, Evrim Ka-
radag Saygi?, Almala Pinar Ergenekon?, Dilsad Tiirkdogan'

'Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Aragtirma Hastanesi Cocuk Norolojisi

2Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastrma Hastanesi Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon
3Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Gégiis Hastaliklar

Amagc: SMA (Spinal Muskuler Atrofi) hastaliginda Nusinersen tedavisinin motor fonksiyonlar ve hastali-
gin prognozu Uzerine olumlu katkisi gosterilmis olmakla birlikte tedavi yaniti agisindan farkliliklar dikkat
cekmektedir. Bu galismada merkezimizde Nusinersen tedavisi almakta olan hastalarin tedavi yanitlarinin
karsilastiriimasi ve farkliliklara sebep olabilecek muhtemel etkenlerin belirlenmesi hedeflenmektedir.

Yontem: Klinigimizde Nusinersen tedavisi almis olan tim SMA hastalarinin kayitlar retrospektif olarak
incelendi. Caligmaya toplam 101 hasta dabhil edildi (Tip1:71 hasta;Tip 2:18 hasta; Tip 3:12 hasta). Hasta-
lar tedavi baglama yasina gore 5 gruba ayrildi(Grup1:0-3 ay arasi;Grup 2:3-6 ay arasi;Grup 3:6-9 ay arasi;
Grup 4:9-12 ay arasl; Grup 5 :12 aydan sonra). SMA'nin klinik tipi, SMN2 kopya sayisi, tedaviye baslangic
yasl, beslenme ve solunum durumu, tedavi baslangici ve dozlar sonrasi motor fonksiyon degerlendirme-
si (CHOP-INTEND,HFMS) skorlari karsilastirildi. Hastalar fizyoterapiye erigim ve tedavi seyrinde geligen
komplikasyonlar agisindan sorgulandi.

Bulgular: Grup 1 ve 2 de hastanin bazal beslenme ve solunum durumu daha belirleyici iken daha buylk
gruplarda etkin fizyoterapiye erisim imkani ve skolyoz derecesi ile iligki saptandi. Tip 2 ve 3 hastalarda
SMN2 kopya sayisinin tedavi yanitinda belirleyici etkisi gosterilemedi. Tim kosullari benzer olmasina rag-
men tedavi yanitlari farkli olan hastalar dikkat ¢ekti.

Sonug: SMA'da tanida kullanilan genetik 6zellikler ve gevresel faktorler haricinde ek genetik belirteglerin
saptanmasi tedavi prognozunu éngoérmekte katki saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: SMA, tedavi yaniti, prognoz
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ILACA DIRENGLI EPILEPSILi GOCUK HASTALARDA CERRAHI ONCESIi FAZ 1 DEGERLENDIRME SONUG-
LARIMIZ ve CERRAHIYE KATKISI

ilknur Cankurt’, Recep Kamil Kili¢', Ayse Serdaroglu’, Tugba Hirfanoglu', Ebru Arhan’

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: Epilepsi cerrahisi ilaca direngli epilepsili cocuklarda énemli bir tedavi segenegidir. Cerrahi adayi
olan hastalarin preoperatif degerlendirmesi; invaziv olmayan Faz 1 dederlendirme ve gerektiginde invaziv
degerlendirmelerin eklendigi Faz 2 ¢aligmalardan olusur. Faz 1 degerlendirmede; uzun-sireli skalp video
EEG monitorizasyon (USVEM) ve beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRG) yapilir. 3. Basamak Epilepsi
Cerrahi Merkezi olan Video EEG Monitorizasyon Unitemizde direncli epilepsili cocuk hastalarda yapilan
Faz 1 de@erlendirme sonuglari ve prognozu etkileyen degiskenleri belirlemeyi amacladik.

Yontem: 2013-2021 arasinda Video EEG monitorizasyonda izlenen; cerrahi dncesi degerlendirme yapilan
tim direngli epilepsili hastalar retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Uzun siireli monitorize(USVEM) edilen 523 hasta verileri retrospektif tarandi; direngli epilepsi
tanisi alan ve epilepsi cerrahisi dncesi degerlendirme yapilan 476 hastanin gortintileme ve iktal epileptik
EEG kayitlari degerlendirildi. 73 hastada ( %15.3) MRG'si normaldi. 403 hastanin ( %84.6) MRG'de patolo-
jik, 163 hastada (% 34.2) lokalize lezyon mevcuttu. USVEM sonucunda hastalarin 330 (%69.3'si) lateralize
ve lokalize idi ve 146 (% 30.6) jeneralize/multifokal idi. Epilepsi Cerrahi Konseyinde degerlendirilen 185
(%38.8) hastaya cerrahi karari alindi. Bu hastalarin 123 (%25.8) rezeksiyon cerrahisi yapildi. 62 hastaya
(%13) ise callosotomi uygulandi. Cerrahiye uygun bulunmayan 148(%31) hastaya ise VNS karari alindi.

Sonug: Faz1'de lezyon lokalizasyonu yliksek oranda miimkiin olabilmis ve %38 hastaya cerrahi karari ali-
nabilmigtir.

Anahtar Kelimeler: direncli epilepsi cerrahi Faz1
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S-12
ALDH7A1 gen mutasyonu iligkili pridoksin bagimli epilepsi: Tek merkez deneyimi

Leman Tekin Orgun’, ilknur Erol', Elif Perihan Oncel’, Seyda Besen’, Sevcan Tug Bozdogan?

Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Néro-
loji Ana Bilim Dali, Adana

2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Adana

Amagc: ALDH7A1 genindeki mutasyonlar sonucu olusan pridoksin bagimli epilepsi (PBE) hayatin ilk aylarin-
da baslayan, antiepileptiklere cevapsiz ancak pridoksin tedavisine dramatik yanith nobetlerle karakterize
oldukga nadir bir metabolik epilepsidir. Klinigimizde ALDH7A1 iligkili PBE tanisi ile izlenen olgular, akraba
evliliginin yaygin oldugu tlkemizde ALDH7AT1 iligkili PBE'nin tahminimizden daha sik olabileceg@ine dikkat
¢ekmek amaci ile sunulmustur.

Yontem: Kasim 2010- Eyliil 2021 tarihleri arasinda Baskent Universitesi Adana Hastanesi Cocuk Nérolojisi
Klinigi'nde PBE tanisi konulan ve ALDH7A1 gen mutasyonu saptanan olgularin demografik, klinik ve labo-
ratuvar ozellikleri retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Ortanca yasi 6,3 yil ( 4 ay-11,9 yil) olan 6 kiz, 6 erkek toplam 12 olgu dederlendirildi. N6bet bas-
langi¢ yasi 1-7 giinler arasindaydi. Bes hastamizda ise infantil donemde nobetleri baglayan ve kaybedilen
kardes oykisu vardi. Hastalarin PBE tanisi alma yasi 15 gin ile 4 yil arasinda degismekte olup, u¢ hasta
hastanemize daha ilk bagvurusunda tani almisti. Olgularin hepsinde ALDH7A1 geninde homozigot mutas-
yon varligi gosterildi ve tedavi ile nobet kontrolli saglandi. Klinik takip sirecinde alti hastada aralikh olarak
tedavilerini kestikleri ddnemde ndbetlerinin tekrarladigi goruldu.

Sonug: Hastalarimiz gibi erken baslangigh ve antiepileptik tedavilere direncli nobetleri olan hastalarda PBE
mutlaka akla gelmelidir. Tedavinin erkenden baglanmasi hem ndbet kontrolliniin saglanmasi, hem de has-
talarin norolojik gelisimlerinin olumlu etkilenmesi agisindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, piridoksin, infantil nébet, ALDH7A1 geni
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S-13

Ratlarda olusturulan siyatik sinir hasarinin tedavisinde rapamisin ve gabapentin tedavi yontemlerinin
etkinliginin kargilagtiriimasi

Mehmet Canpolat’, Halis Ali Golpak®, Dilek Giinay Canpolat5, Gozde Ozge Onder4, Mehmet Fatih Yetkin?
Arzu Hanim Yay*, Gozde Ertiirk Zararsiz®, Sefer Kumandas'

'Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk N&roloji Bilim Dall,
Kayseri

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Néroloji Anabilim Dali, Kayseri

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Biyoistatistik Anabilim Dali, Kayseri

“Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Histoloji ve Embriyoloji Anabilim Dali, Kayseri

SErciyes Universitesi, Dis Hekimligi Fakiiltesi, Agiz Dis Ve Cene Cerrahisi Anabilim Dali, Anesteziyoloji ve
Reanimasyon Uzmani, Kayseri

sAlanya Alaaddin Keykubat Universitesi, Dis Hekimligi Fakiiltesi, Agiz Dis Ve Gene Cerrahisi Anabilim Dal,
Antalya

Amag: Calismamizda ratlarda olusturulan siyatik sinir hasar modelinde farkli dozlarda rapamisin ve gaba-
pentinin tedavi edici etkilerini karsilastirmayi amagladik.

Yontem: Calisma gruplari; kontrol grubu, sham grubu Rapamisin yiiksek doz (RAPA-Y), Rapamisin disiik
doz (RAPA-D) ve Gabapentin (GBP) olacak sekilde planlandi. Ayrica ilaglarin hazirlanmasinda kullanilan
¢Oziictiniin (DMSO) sinir hasarindaki etkisini incelemek tizere DMSO grubu ve DMSO+sinir hasari grubu
olusturuldu. Siyatik sinir hasarindan sonra 30 glin boyunca medikal tedaviler intraperitoneal olarak uygu-
landi. 31.glin ratlarda sinir hasarini degerlendirmek icin elektrofizyolojik testleri yapildi ve hemen ardindan
sakrifiye edilerek siyatik sinir ornekleri alindi ve histomorfometrik incelemeler yapildi.

Bulgular: Akson ¢api, akson sayimlari, NF ve S100 immunyogunluguna gore gruplar arasinda yapilan kar-
silagtirma sonuglarina gére anlamli bir farklik saptandi (p<0.001).Tedavi gruplari arasinda kontrol gru-
buna yakin en yiiksek akson ¢api degerleri RAPA-D grubunda elde edildi. Akson sayimi agisindan kontrol
grubuna yakin en iyi deger tedavi gruplari icinde GBP grubunda elde edildi. RAPA-D grubunun NF ve S100
immunyogunluklarinin GBP grubuna benzer oldugu saptandi. RAPA-D grubunda S100 immunyogunlugu
kontrol grubuna daha yakin bir deder olarak saptandi. Tedavi gruplarinda en yiiksek iletim hizi ve kontrol
grubuna en yakin distal latans degerleri RAPA-D grubunda saptandi.

Sonug: Elektrofizyolojik ve histolojik bulgular siyatik sinir hasari olusturulan ratlarda diistik doz rapamisin
tedavisininin umut vadeden ve gabapentin tedavisine alternatif oldugunu gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: sinir hasari, gabapentin, rapamisin, rejenerasyon
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S-14

On fontaneli erken kapanan saglikli gocuklarin nérogelisimsel izlem sonuglari: Normalin varyasyonu mu?

Meltem Cobanogullari Direk’, Khatuna Makharoblidze', Asena Ayca Ozdemir?, Burgin Goniillii Polat?, Cetin
Okuyaz’

MersinUniversitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Sagli§ive Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk Néroloji Bilim Dali, Mersin
2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Biyoistatistik ve Tibbi Bilisim Anabilim Dali, Mersin

Amag: Fontaneli erken kapanan saglikli gocuklarin nérogelisimsel durumlarini degerlendirmek.

Yontem: Vakalarin retrospektif olarak segildigi bu gézlemsel ¢alismaya 2015-2019 tarihleri arasinda Mer-
sin Universitesi Gocuk Néroloji Poliklinigine fontanelin erken kapanmasi sikayetiyle bagvuran 40 (20 M,
20 F) ¢ocuk dahil edildi. Dismorfik bulgular, mikrosefalisi, kranisinoztosis, hipoksik iskemi, enfeksiyon,
metabolik disorders, intrakranial hemoraji, epilepsi, endokrin problemler, ek konjenital anomalileri, IUGR,
prematirite ya da postmatiirite dykiisu olan ¢ocuklar ¢alisma digi birakildi. Dahil edilme ve diglanma kriter-
lerimizi kargilayan 40 fontaneli erken kapanan, yas, cinsiyet ve sosyokiiltiirel diizeyleri benzer 40 fontaneli
zamaninda kapanan ¢gocuga Bayley Ill testleri uygulandi, sonugclari karsilastinidi.

Bulgular: Calisma grubumuzda kontrol grubuna gore Bayley lll ile biligsel (p=0,030) ve motor alanlarda
(p=0,007) geri oldudu tespit edildi. Ayrica Bayley Il tanimlayici skor dagilimlarina baktigimizda hig bir alan-
da galisma grubu ¢ok diisiik skor olmamasina ragmen motor alanda anlamli gerilik sagtandi (p=0,005).
Fontanelin 1-3 ay veya 4-6 ay arasinda kapanmasinin test sonugclarini etkilemedigi bulundu.

Sonug: Calismamiz literatiirdeki fontaneli erken kapanan normalin varyasyonu oldugunu diigiiniilen hasta
grubuyla Bayley Il kullanilarak yapilan ilk caligsmadir. Bulgulanimiz bu ¢ocuklarda 6zellikle motor alan ol-
mak uzere biligsel geriliginde gelisebilecegini isaret etmektedir. Sonuglarimiza gore fontaneli erken kapa-
nan ¢ocuklar norobiligsel ve gelisimsel yonden takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: anterior fontanel, erken kapanma, Bayley Ill, nérogeligim
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Cocukluk ¢cagi kanserlerinde takip ve tedavi sirasinda olusan norolojik komplikasyonlarin prospektif ola-
rak degerlendirilmesi

Meral Karadag’', Giilnar Azimova?, Ridvan Selen’, Bilge Ozgér?, Serdal Giingor’

'inénii Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, Malatya
2indnii Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Malatya

Amag: Bu calismadaki amacimiz ¢ocukluk ¢agi kanserlerinde tedavi siiresince olusan norolojik komplikas-
yonlarin arastirilmasidir.

Yontem: Ocak 2018-Haziran 2020 tarihleri arasinda inénii Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji-On-
koloji boélimiinde tani alan, takip ve tedavi edilen 108 kanserli gocukta norolojik komplikasyonlar ve pre-
dispozan faktorler prospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi 8,615,1 yil, 59'u (%54,6) erkek, 49'u (%45,6) kizdi. Calismaya dahil edi-
len 34 hastada (%31,4) toplam 57 nérolojik komplikasyon saptandi. En sik goriilen norolojik komplikas-
yonlar: motor anormallik, biling degisiklikleri, konvilziyon, duyu bozuklugu, gérme bozuklugu, bas agrisi
ve psikiyatrik sorunlardir. Akut lenfoblastik I6semili (ALL) hastalarda en sik motor anormallik, biling bula-
nikhidi, duyu bozuklugu ve konviilziyon, lenfomali hastalarda depresyon, biling bulanikhgi, bas agrisi, gor-
me bozuklugu saptandi. En sik nedenleri kemoterapdtik ilaclar, elektrolit bozukluklari ve serebrovaskiiler
olaylardi. Norolojik komplikasyonlarla mortalite arasinda anlamli iliski saptanmadi. Serebrovaskdiler olay,
fasiyal paralizi, SSS enfeksiyonu, Posterior Reversibl Ensefalopati Sendromu (PRES) mortalite igin dnemli
risk faktorleri arasinda yer aldi.

Sonug: GCocukluk ¢agi kanserlerinde; primer hastaligin kendisine ya da uygulanan tedavilere bagh olarak
norolojik komplikasyonlar sik gelismektedir. Antineoplastik ilaglarin norolojik yan etkileri g6z 6niinde bu-
lundurularak doz ayarinin dogru yapilmasi, elektrolit bozukluklarinin ve sitopenilerin dikkatli incelenmesi
norolojik komplikasyon olusma riskini azaltmaktadir.

Anahtar Kelimeler: “Cocukluk ¢agi kanserleri”, “Norolojik komplikasyon”, “Prognoz”
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On Yillik Donemde Kesin/Olasi Otoimmiin Ensefalit Tanisi Alan Hastalarin Degerlendirmesi

Merve Oztiirk’, Omer Karaca', Adnan Deniz', Defne Alikilic', Mesut Giingér', Biilent Kara’

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali

Amag: Otoimmiin ensefalit subakut baglangi¢li bellek bozukludu, konfiizyon ve sik ndbetlerle karakterize
paraneoplastik ya da imminolojik etyolojili bir hastalik grubudur. Bu ¢galismada otoimmiin ensefalit tanisiy-
la izlenen olgularimizin etyolojik, klinik, radyolojik, elektrofizyolojik ve prognostik 6zelliklerinin tartigiimasi
amaclanmistir.

Yontem: Calismaya Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Klinigi'nde 2011-2021 yillari arasin-
da izlenen, kesin veya olasi otoimmiin ensefalit tanisi alan olgular alinmistir. Olgularin klinik, laboratuvar,
norogorintileme, elektroensefalogram bulgular, tedavide kullanilan ilaglar, tedavi yanitlar ve erken/ge¢
donem norolojik prognozlari sunulacaktir.

Bulgular: Yas ortalamasi 9,7 olan toplam 28 olgu (10 kiz, 18 erkek) kesin/olasi otoimmiin ensefalit tanisi
aldi. En sik basvuru nedenleri nobet, biling degisikligi ve hafiza sorunlariydi. Dort olguda anti-NMDA pozitif,
anti-NMDA pozitifligi olan olgulardan birinde anti-Hu pozitif, bir olguda anti-GAD pozitif bulundu, diger olgu-
lar seronegatifti. Bir olguya Hashimoto ensefalopatisi tanisi kondu. Yedi hastanin beyin MR incelemesinde
otoimmun ensefalitle iligkili olabilecek tutulum vardi. Ug olgunun MR bulgulari limbik ensefalitle uyumluy-
du. Klinik izlemde en sik devam eden sikayet epileptik ndbetler ve 6grenme guglugiydu.

Sonug: Otoimmiin ensefalit tanili hasta grubumuzu agirlikh olarak seronegatif, olasi tani kriterlerini tagiyan
olgularnn olusturdugu dikkati ¢cekmis olup, tanida gecikmenin norolojik prognozu olumsuz etkileme riski
dikkate alindiginda, erken tani igin yiiksek klinik sliphenin 6nemi gorilmektedir.

Anahtar Kelimeler: otoimmiin ensefalit, anti-NMDA, limbik ensefalit
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Epilepsili olgularda TARC, CX3CL1, sICAMS5, IRF5, and Septin 7 diizeylerinin ve levetirasetamin bu mole-
kiiller iizerine olan etkilerinin incelenmesi

Miige Ayanoglu’, Ozge Gevik? Omer Erdogan? Ayse Tosun'

1Aydin Adnan Menderes Universitesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali
2Aydin Adnan Menderes Universitesi, Biyokimya Anabilim Dali

Amag: i)Cocuklarda epilepsi ve inflamasyon arasindaki iliskiyi TARC, sICAMS5, CX3CL1, IRF5 diizeylerinin
analizi ile, ii)epilepsinin sinaptogenezde rol oynayan septin 7 diizeyleri tizerine olan etkilerini, iii) levetirase-
tamin bu molekiiller tizerine etkilerini incelemek

Yontem: Calismaya epilepsi tanili (tek ilagla kontrol altina alinmis ve direngli epilepsili) ve sadlkl bireyler
dahil edildi. Demografik 6zellikler, hastalik sireleri ve tedaviler not edildi. Epilepsi tanili olgular levetirase-
tam alip almamalarina gore iki alt gruba daha ayrildi.

Bulgular: Tek ilagla kontrol altina alinmis epilepsi 23, direngli epilepsi 20 ve saglikli kontrol grubu 21 olgu-
dan olugsmaktaydi. TARC seviyeleri saglikli kontrol grubunda her iki epilepsi grubu ile karsilastinidiginda
anlamli olarak daha dusukti. Levetirasetam kullanmayan grupta TARC seviyeleri, hem saglikli hem de leve-
tirasetam kullanan gruba gore anlamli olarak daha diisuiktl. Septin 7 seviyeleri direngli epilepsi grubunda
tek ila¢ kullanan gruba gore anlamli olarak daha diistiktli. Hastalik siiresi, ortalama nobet stiresi ve septin
7 seviyeleri arasinda negatif korelasyon saptandi. CX3XL1 seviyeleri levetirasetam almayan grupta saglikli
kontrol grubuna gore anlamli olarak daha diisuktu.

Epileptik cocuklar ve saglikh kontrol grubundaki TARC dizeylerine iliskin ROC edrisi

ROC Curve

Sensitivity

44

T 1
o4 (L] ' L]

1 - Specificity
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Tek ilagla kontrol altina alinmis epilepsi, direngli epilepsi ve saglikli kontrol grubunda demografik verilerin,
sitokin ve kemokin seviyelerinin karsilastiriimasi

(Sna=gzll1k)|l kontrol Tek ilagla kontrol altina alinmisg epilepsi (n=23) (Dzi[)e)n(;li epilepsi p-degeri
Yas 141.50 (64.00) | 146.00 (70.00) 92.00 (100.50) | 0.087
Kiz 13 (61.9%) 11 (47.8%) 12 (60.0%) 0.501
Erkek 8(38.1%) 12 (52.2%) 8 (40.0%)
Hastalik siresi (ay) |0 36.00 (36.00) 68.00 (72.50) 0.009
CX3CL1* (pg/mL) 158.94 + 60.69 118.31 £65.03 121.78 £ 58.57 0.066
TARC* (pg/mL) 0.44+0.17 0.75+0.30 0.88+0.19 <0.0001
SICAMS5** (ng/mL) | 412.90 (478.41) |328.68 (250.21) 523.67 (297.09) | 0.272
Septin7** (ng/mL) | 0.83 (0.26) 0.92 (0.48) 0.73(0.19) 0.011
IRF5** (ng/mL) 0.51 (0.05) 0.50 (0.11) 0.48 (0.14) 0.298

TARC seviyeleri her iki epilepsi grubunda da saglkli kontrol grubuna gére anlaml olarak daha disiik sap-
tandi. Septin 7 seviyeleri direngli epilepsi grubunda tek ilagla kontrol altina alinmig epilepsi grubuna gore
anlamli olarak daha disuk saptandi.

Levetirasetam alan epilepsi, levetirasetam almayan epilepsi ve ve saglikli kontrol grubunda demografik

verilerin, sitokin ve kemokin seviyelerinin karsilastirnimasi

Saglikli kontrol grubu (n=21) I(.:ﬁéi)rasetam almayan epilepsi grubu I(_rt]ellcze;i)rasetam alan epilepsi grubu p-degeri
Yas (ay) 143.28 +42.34 126.81 £ 49.77 125.29 + 54.23 0.900
Kiz 13(61.9%) 10 (62.5 %) 13 (48.1 %) 0536
Erkek 8(36.1%) 6 (37.5%) 14 (51.9%)
Hastalik suresi 0 63.00 (99.75) 45.00 (36.00) <0.0001
Cx3XL1** (pg/mL) | 164.29 (115.03) 111.71 (65.80) 129.31 (96.87) 0.040
TARC * (pg/mL) 0.44 +0.17 0.94+0.19 0.72+0.27 <0.0001
sICAM5** (ng/mL) |412.90 (478.41) 416.81 (341.98) 425.87 (470.98) 0.386
Septin7** (ng/mL) | 0.83 (0.26) 0.87 (0.29) 0.81(0.42) 0.980
IRF5** (ng/mL) 0.51 (0.05) 0.48 (0.04) 0.50 (0.25) 0.145

TARC seviyeleri levetirasetam almayan grupta, levetirasetam alan gruba ve saglikh kontrol grubuna gore

anlamli olarak daha yiiksekti.

TARC seviyeleri ile klinik ve laboratuvar parametreleri arasindaki iliski

n Spearman korelasyon katsayisi | p-degeri
Yas 43 |-0.122 0.435
Hastalik baslangig yasi (ay) 43 10.514 0.428
Hastalik siresi (ay) 43 10.102 0.716
Ayda ortalama nobet sayisi 20 |-0.178 0.452
Ortalama nobet siiresi 20 ]0.076 0.749
Ayda ortalama nobet sayisi x Ortalama nobet siiresi x hastalik siresi | 20 0.169 0.279
CX3XL1 (pg/mL) 43 |-0.002 0.989
sICAM5 (ng/mL) 43  10.270 0.080
Septin 7 (ng/mL) 43 |-0.037 0.812
IRF5 (ng/mL) 43 |-0.013 0.933

TARC seviyeleri ile demografik veriler ve laboratuvar parametreleri arasinda anlaml korelasyon saptanma-

di
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Cx3CL1 seviyeleri ile demografik veriler ve laboratuvar parametreleri arasindaki iliski

n Speraman korelasyon katsayisi | p- degeri
Yas (ay) 43 10.187 0.230
Hastalik baslangig yasi (ay) 43 |0.195 0.210
Hastalik suresi (ay) 43 |0.102 0.716
Ayda ortalama nobet sayisi 20 |-0.365 0.164
Ortalama nobet siiresi 20 |-0.146 0.539
Ayda ortalama nobet sayisi x Ortalama nobet siiresi x Hastalik siiresi |20 |0.021 0.894
TARC (pg/mL)* 43 |-0.002 0.989
sICAMS5 (ng/mL)** 43 |0.722 <0.0001
Septin 7 (ng/mL)** 43 |0.293 0.057
IRF5 (ng/mL)** 43 |0.423 0.005

CX3CL1 seviyeleriile IRF5 ve sICAMS5 diizeyleri arasinda pozitif korelasyon saptandi.

Septin 7 seviyeleri ile demografik veriler ve laboratuvar parametreleri arasindaki iliski

n Spearman korelasyon katsayisi | p-degeri
Yas (ay) 43 | -0.52 0.739
Hastalik baslangic yasi (ay) 43 |0.287 0.062
Hastalik siresi (ay) 43 |-0.576 <0.0001
Ayda ortalama nobet sayisi 20 |0.218 0.356
Ortalama nobet siiresi (saniye) 20 |-0.514 0.020
Ayda ortalama nobet sayisi x Ortalama nobet siiresi x hastalik siiresi 20 |-0.449 0.003
CX3XL1** mg/dL 43 |0.293 0.057
-rl;%};glt 43 |-0.037 0.812
sICAM5** mg/dL 43 |0.109 0.456
Irsg/s(:;: 43 10.369 0.015

Septin 7 seviyeleri ile hastalik ve ndbet sireleri arasinda negatif korelasyon saptandi.

Epileptik cocuklar ve saglikh kontrol grubundaki TARC dizeylerine iliskin ROC analiz sonuglar

AUC Giiven araligi Alt sinir | Giiven araligi Ust sinir p-degeri
TARC (pg/mL) | 0.841 |0.740 0.942 <0.0001
0.58 pg/ml tzerindeki TARC seviyeleri %81.8 duyarllik ve %84.0 6zgdllikle epilepsiye isaret eder

Sonug: i)TARC'In epilepsi patogenezinde rol oynadigini, ii)ilaca direnglilik, uzun hastalik siiresi ve uzun
nobet siiresinin septin 7 seviyelerinde disiklige yol actigini, iii)levetirasetamin TARC ve CX3CL1 seviye-
lerini etkiledigini saptadik. TARC, CX3XL1 ve levetirasetam arasindaki bu etkilesim levetirasetamin bilinen
anti-inflamatuvar ve noroprotektif etkilerini agiklamaya katki saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, TARC, sICAM5, CX3CL1, IRF5, Septin 7

.



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

S-18

Pediyatrik hastalarda COVID-19 iliskili norolojik semptomlarin degerlendiriimesi:tek merkez deneyimi

Olgay Bildik’, Nihal Olgag¢ Diindar?, Atilla Ersen’, Glince Basarir', Sema Bozkaya Yilmaz', Fatma Kusgoz',
Aslihan Sahin3, Dilek Yilmaz Ciftdogan*, Pinar Gengpinar?

SBU Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, izmir

2jzmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Noroloji Ana Bilim Dali, izmir

3SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Enfeksiyon Hastaliklari Klinigi, izmir

4izmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Ana Bilim Dall, izmir

Amag: Cin'in Wuhan kentinde baslayan COVID-19 salgini giinimizde tim dinyayi etkileyen bir pandemi
olarak goriilmektedir.COVID-19 pandemisinin basinda pediatrik popiilasyonun asemptomatik veya hafif
semptomatik oldugu bildirilmisti,ancak virtisiin yeni varyasyonlarinin ortaya ¢gikmasiyla pediyatrik hastalar
; solunumsal,gastrointestinal , nérolojik ve multisistem inflamatuar sendrom (MIS-C) gibi multisistemik
ciddi komplikasyonlar ile karsimiza gikmaktadir(1). Pediyatrik yas grubunda COVID-19 enfeksiyonuna bag-
I olarak bas agrisi, tad ve koku kaybi, miyalji,periferik fasyal paralizi,konvulsiyon,epileptik nobet sikliginda
artig,bas donmesi(vertigo), guillain barre sendromu(GBS), gibi nérolojik semptomlar gériilebilmektedir(2).

Yontem: SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi'nde Mart2020-Mart2021 tarihleri arasinda COVID
pozitif olan 0-18 yas arasi toplam 925 hasta incelendi

Bulgular: Nérolojik semptomlar 524 hastada(%56,6) goriildi.En sik goriilen semptomlar tat ve/veya koku
kaybi %24 (n=222), basagrisi %16,5 (n=118) idi. 93 hastada (%10) birden fazla semptom gézlendi. Febril
enfeksiyonla iliskili epilepsi sendromu(FIRES) 1 hastada(%0,001), akut motor ve sensorial aksonal néro-
pati (AMSAN) 1 hastada (%0,001),les kokusu(parozmi) 1 hastada (%0,001) ve (MIS-C) 1 hastada (%0,001)
saptandi.

Sonug: COVID-19 enfeksiyonu gegiren pediyatrik hastalarda norolojik semptomlarin sik goriilmesi hasta-
larin klinik takip ve izleminde dikkatli olunmasi agisindan 6nemlidir.Calismamiz literatiirde bildirilen ¢alig-
malar yaninda tlkemizde bildirilen genis vaka serisi olmasi ile 5nem tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, nérolojik tutulum, Febril enfeksiyonla iliskili epilepsi sendromu(FIRES), akut
motor ve sensorial aksonal noropati (AMSAN), Cocuklarda multisistem inflamatuar sendrom(MIS-C)
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S-19

Rolandik Epilepsili Hastalarda Korpus Kallozum Kalinhginin Prognoza Etkisi

Ozge Dedeoglu’, Hilal Altas’, Deniz Yilmaz', Esra Giirkas', Basak Giilleroglu?, Secil Eksioglu?, Nese Citak
Kurt!

TAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Bolimu, Ankara, Turkiye
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji, Ankara, Tirkiye

Amag: Rolandik epilepsili hastalarda biligsel gelisim Uzerinde olumsuz etki ve tedaviye koti yanitla sey-
reden grubun erken teshisi, alternatif tedavileri planlamak ve prognozu éngorebilmek i¢in 6nemlidir. Bu
calismada korpus kallozum boyutlarinin, rolandik epilepsi prognozunu tahmin etmek igin potansiyel bir
biyobelirte¢ olarak kullanilabilme olasiligini arastirdik.

Yontem: Yontem: 4 - 12 yas arasinda rolandik epilepsi tanisi alan 68 hasta ve nonspesifik nedenlerle beyin
MRG gekilen ayni yas grubunda 42 kontrol hasta ¢alismaya alindi. 6 ay icinde ikiden fazla nébet gegirenler
tedaviye yanitsiz olarak degerlendirildi. Korpus kallozum uzunlugu ve kalinligi él¢ildi; EEG bulgularn ve
tedavi yanitina gore karsilastinidi.

Bulgular: Epilepsi hastalarinin demografik ve klinik verileri Tablo 1’ de 6zetlenmistir. Hasta ve kontrol grubu
arasinda korpus kallozum uzunlugu agisindan istatistiksel olarak anlamli farklilik bulunmamistir (p=0.058).
Epilepsi hastalarinda genu ve isthmusun daha ince oldugu saptanmistir (p=0.023, p<0.001). Tedaviye koti
yanitl olan hastalarda ise isthmus ve spleniumun tedaviye iyi yanitli veya nobet gecirmeyen hastalara gore
daha ince oldugu tespit edilmistir (p=0.005, p<0.001). ESES olan ve olmayan hastalar arasinda korpus kal-
lozum uzunluk ve kalinlklari arasinda fark saptanmamistir.

Tablo 1.Hastalarin demografik ve klinik verileri

Toplam(n=68)
Yas (ay) 78.3+21.5
Cinsiyet §
Erkek 42 (61.8)
Kiz 26 (38.2)
Nobet sikhdi (/6 ay) §
<2 42 (61.8)
22 26 (38.2)
EEG bulgular §
Normal EEG 17 (25.0)
Fokal epileptik aktivite 29 (42.6)
Bilateral epileptiform desarjlar 5(7.4)
Jeneralize epileptik aktivite 2(2.9)
Uykuda elektriksel status epileptikus 15(22.1)
Antiepileptik Sayisi#
<28 50 (73.5)
228 18 (26.5)

*: ortalama t standard deviasyon, §: n (%), ¥: median [min-max]

Sonug: Fokal epilepsili hastalarin nérogoriintiileme incelemesinde fokal baglantidaki artigla birlikte azal-
mis network baglantilarin oldugu tespit edilmistir. Korpus kallozumun 6zel bélgelerinde kalinhdindaki in-
celme rolandik epilepsili hastalarda tedaviye yanitta yol gosterici olabilir.

Anahtar Kelimeler: Rolandik epilepsi, Korpus kallozum, Biyobelirte¢

-
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Edinsel Demiyelinizan Hastaliklar: Tek Merkez Deneyimi

Pembe Giiltutan’, Deniz Yilmaz', Esra Giirkas', Ayse Ozdemir Gokce?, Ayse Secil Eksioglu?, Pinar Nalca-
cloglu Memig?, Aysegiil Nese Citak Kurt'

'Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi
2Ankara Sehir Hastanesi Radyoloji Klinigi
3Ankara Sehir Hastanesi Goz Hastaliklari Klinigi

Amag: Edinsel demiyelinizan hastaliklar, merkezi sinir sisteminin monofazik ya da ataklarla seyreden inf-
lamatuvar hastaliklaridir. Bu retrospektif calismada, edinsel demiyelinizan hastalik tanisi alan hastalarin
klinik, laboratuvar ve gortintiileme bulgulari ile aldiklari tedaviyi ve izlem sonuglarini belirlemeyi amacladik.

Yontem: Ocak 2020- Eylul 2021 tarihleri arasinda Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Noroloji Bolimi'ne bas-
vuran ayaktan ve yatan hastalar dahil edilmistir.

Bulgular: Calismaya 45 hasta dahil edildi. Hastalarin 31'i kiz (%69), 14'i erkek (%31); ortalama yasl 14
11,1 yildi. Hastalarin en sik bagvuru yakinmalari sirasiyla parestezi, gorme problemleri ve gigsizliikta.
11 hastada en az bir relaps gortldi. Yirmidokuz hasta multiple skleroz, bes hasta optik norit, dort hasta
MOG antikor iligkili demiyelinizan hastalik, li¢ hasta radyolojik izole sendrom, ti¢ hasta transvers miyelit, bir
hasta akut dissemine ensefalomiyelit tanilar ile takip edildi. IgG indeksi 36 hastada bakilmis olup %80,5
‘inde(n=29) yiiksek bulundu. Oligoklonal Bant (OKB) pozitifli§i %57,1( 20/35) saptandi. Hastalarin takip
sliresi ortalama 1.5 yil idi (1 ay-8 yil). Cogu hastamizin izlem sonuglari iyi olsa da transvers miyelit tanisi
alan 3 hastanin sekel norolojik bulgusu mevcuttu.

Sonug: Demiyelinizan hastaliklar gocukluk ¢aginda giderek artan siklikta tanimlanan, hizli tani ve tedavi
gerektiren norolojik hastaliklardir. Bu hastalarin uzun sireli takipleri taninin netlestirilmesi ve tedavinin
planlanmasi agisindan 6nem tasir.

Anahtar Kelimeler: demiyelinizan hastalik, cocuk, multiple skleroz, optik norit
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Prepubertal non-epileptik ratlarda zonizamid, sultiam, lakozamid, klobazam ve rufinamid antiepileptik
ilaglarin kronik kullaniminin over dokusunda folikiilogenezis iizerine olan etkilerinin incelenmesi

Pinar Ozkan Kart', Seren Giilsen Giirgen?, Giilnur Eseniilkii’, Beril Dilber?, Nihal Yildiz', Ugur Yazar?, Elif
Acar Arslan’, Tilay Kamasak', Sevim Sahin', Hayrunnisa Yesil?, Ali Samet Topsakal?, Ali Cansu’

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Trabzon
2Celal Bayar Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Histoloji Embriyoloji B6limii, Manisa
3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin ve Sinir Cerrahisi Ana Bilim Dali, Trabzon

Amag: Epilepsili hastalarda epileptik aktivite ve antiepileptik ilaglar (AEi) ndéroendokrin sistemi etkilemek-
tedir. AEi'lar seks steroid hormonlarinin metabolizmasini degistirerek gonadal toksisiteye yol acabilmekte,
reprodiktif ve psikiyatrik/psikososyal bozukluklara neden olabilmektedir. Calismamizda yeni ve eski nesil
AEI'In prepubertal non-epileptik ratlarda kullaniminin over dokusu iizerinde apoptotik ve immiinohistokim-
yasal hasarlanmayi incelemeyi hedefledik.

Yontem: Deneysel ¢alismamizda 21-24 ginlik prepubertal Wistar siganlari kullanildi. Onarli gruplar halin-
de alti grup belirlendi. Doksan giin boyunca 12 saat arayla AEi'lar ve kontrol soliisyonu gavajla uygulandi.
Higbir sigan ¢alisma disi birakilmadi. Ostrus siklusundaki ratlar, sakrifiye edildi, over dokulari formalin so-
lisyonuna yerlestirildi. immiinohistokimyasal ve apoptoz (TUNEL) protokolleri uygulandi.

Bulgular: Kontrol grubunun saglikh folikiil sayisi anlamli yliksek saptanirken, korpus luteum sayisi 6nemli
derecede diisiik bulundu (p<0,001;Tablo 1;Sekil-1 ve 2). TUNEL pozitif apoptotik folikiil sayisi zonisamid,
sultiam, klobazam gruplarinda istatistiksel olarak anlaml yiiksekti (p<0,001) Tablo 1). TUNEL pozitif gra-
niiloza hiicreleri, AEi grubunda anlamli yiiksek bulundu (p<0,001). GDF-9 (Biiyiime Farklilasma Faktorii-9),
EGF (Epidermal biiylime faktori), IGF-1 (insiilin benzeri biylime faktdrii-1) immunohistokimyasal etiket-
leme igin kontrol grubunun ovaryum multilaminar primer follikil graniiloza hiicrelerinde oldukga kuvvetli
immunoreaksiyon izlenirken ve AEIi gruplarinda zayiftan ortaya degisen immiinoreaksiyon izlendi ((p <
0,001; Tablo 2; Sekil-3).
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Sekil-1: Ovaryum hematoksilen-eozin boyamasi

A2

B.2

C2

F2

Figiir 1: Ovaryum hematoksilen-eozin boyamasy, »: Korpus luteum, : Atretik follikiil, —:
Saglikh follikil,

Kontrol (A), ZNS (B), STM (C), LCM (D), CLB (E), RUF (F). Tiim ovaryum dokusu (1) (x40) Bar = 30um, (2)
(X100) Bar = 200um.
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Sekil-2: Ovaryum Tunel boyamasi.

Al Al

W e
.

gt

Ovaryum Tunel boyamas:. #: Atretik follildl, »: Tumnel pozitif hiicreler. Kontrol

Sekil-2:Kontrol (A), ZNS (B), STM (C), LCM (D), CLB (E), RUF (F). Tiim ovaryum dokusu (1) (x40) Bar = 30um,
(2) (X40) Bar = 4um.
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Sekil-3: Ovaryum multilaminer primer follikiil immunohistokimya boyamasi.

Cranuloza hilcreler,

Sekil-3: Kontrol (A), Zonizamid (B), Sultiam (C), Lakozamid (D), Klobazam (E), Rufinamid (F). Tim ovaryum
dokusu. EGF (1), IGF-1 (2), GDF-9 (3). (x400) Bar = 4uym

s
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Tablo 1. Deney gruplarinda morfolojik ve TUNEL boyama bulgulari

Grup 1 Grup 2
(Kontrol grubu) (ZNS)
20,10+1,66 7,80£1,93
Folikil sayisi (18-23) (4-10)
* *’ *%
2,40%1,07 8,00+2,11
Korpus luteum sayisi (1-4) (4-11)
* *‘ **’ *kk kkkk
TUNEL pozitif ovarian 1’7?1%3(;’67 8881; 11 548
folikl sayisl A A AA AAA
TUNEL pozitif grani- >0 £ 142 1980339
- (2-6) (16-16)
loza hiicre sayisi .

* k%
i

Grup 3
(STM)

12,50+1,58
(10-15)

* k% kkk
o

5,70%1,34
(4-8)

* k%
’

4,60 £0,97
(3-6)

14,00+ 2,49
(10-18)

* k% kkk
’

Grup 4
(LCM)

16,30+2,31
(13-21)

* kk kkk kkkk
] i

6,70£1,16
(5-8)
*

3,00 +1,05
(2-5)

11,00+ 1,63
(9-14)

* k%
i

Grup 5 (CLB)

12,80 £2,14
(10-16)

* kk kkkk kkkkk
o )

5,80%1,03
(4-7)

* kkk
i

5,40+1,07
“7)

13,80+2,86
(10-18)

* k%
,

Grup 6
(RUF)

16,30 £2,11
(14-21)

* kk kkk kkkkk
o ’

6,001,88
(4-9)

* kkkk
)

3,00£1,33
(1-5)

AAA

10,40%1,71
(8-13)

* Kk kkk
’

p degeri

(*p<0.001
*%p<0,001
#4p<0,001
**+xp=0,003
*****p=0'003)

p<0,001
(*p<0.001
**P=0,013
***p=0,020
***%p=0,045)

p<0,001
("p<0,001
Ap<0,001

AMD<0,001)

p<0,001
(*p<0.001
**P<0,001
*rxp=0,025)

« Veriler ortalama + standart sapma (min-maks) olarak sunuldu. p < 0,001 * ZNS, zonizamid, STM, sulti-
am; LCM, lakozamid; CLB, klobazam; RUF, rufinamid. « ***** **x* x*x%* h<(0.001; Anova analizi;Gruplar arasi

Posthoc analiz sonuglari « , A, A p<0.001; Kruskall Wallis Varyans Analizi: Gruplar arasi Posthoc analiz

sonuglari *

Tablo 2. Deney gruplarinda immiinohistokimyasal boyamanin HSCORE'u

Grup 1

(Kontrol grubu)

207,30+15,06
IGF-1 (186-232)
*
190,30+10,73
EGF (1 71;206)
72,40 £ 5,06
GDF-9 (67-82)
*

Grup 3
Grup 2 (ZNS) (STM)
68,20+5,85 116,4049,37
(60-78) (102-132)
*’ **' ***'**** *’**’***,****
64,40%5,21 112,60£6,58
(58-73) (104-128)
*'**‘***’**** *'**’***'****
10,00 £ 1,49 11,10 £ 1,20
(8-12) (9-13)

* k%
,

* kkk
i

Grup 4
(LCM)

148,90412,42
(132-168)

* kk kkk kkkk
r )

145,00+12,01
(128-163)

* Kk kkk kkkk
r )

11,10 £ 2,02
(8-14)

* kkkk
’

Grup 5 (CLB)

109,50 +5,91
(102-120)

* Kk kkk kkkk
] ’

106,3046,60
(98-116)

* Kk kkkk
]

10,10+1,66
(8-13)
*

Grup 6 (RUF)

146,50+7,82
(136-159)

* k% kkk
D]

142,1048,02
(131-155)

* Kk kkk
o

50,3046,82
(52-72)

* kk kkk kkkk
L] i

p degeri

p<0,001
*p<0.001
*%p<0,001

#%p<0,001

#ix<0,001

p<0,001
*p<0.001
**p<0,001
***p<0,001
**%%p<0,001

p<0,001
*p<0.001
*%p<0,001

#%p<0,001

#ix<0,001

« Veriler ortalama + standart sapma (min-maks) olarak sunuldu. p < 0,001 * ZNS, zonizamid, STM, sulthiam;
LCM, lakozamid; CLB, klobazam; RUF, rufinamid,; * IGF1, insilin benzeri biytime faktori 1; EGF, Epidermal
Growth Factor ; GDF-9, growth and differentiation factor-9 « **, *¥* xkxk “xixk n<(0.001; Anova analizi;Grup-
lar arasi Posthoc analiz sonuglar

Sonug: Prepuberteden erisgkinlige uzun sireli kullanilan zonizamid, sultiam, lakozamid, klobazam, rufina-
mid sigan yumurtalik folikiillerinde apoptoza ve folikiilogenezin bozulmasina neden olur.

Anahtar Kelimeler: Antiepileptik ilag, néroendokrin, folikiilogenezis, ovaryum

-
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Video-EEG monitorizasyon iinitesinde yatan ¢ocuklarda nonepileptiform paroksismal olaylar

Pinar Yavuz', Ceren Glnbey', Glizide Turanh', Meral Topgu', Dilek Yalnizoglu'

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&roloji BD

Amacg: Nonepileptiform paroksismal olaylar(NEPO) cocukluk ¢aginda sik goriilen benign olaylar olmasina
ragmen nobet ile karisabilmektedir; NEPO tanisi alan hastalarimizi degerlendirdik.

Yontem: Hastanemiz Video-EEG monitorizasyon (nitesi (VEMU) ‘nde Mart 2005- 2020 tarihleri arasinda
yatan 1 ay- 18 yas araligindaki hastalarin tibbi kayitlar retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: VEMU'de izlenen 1173 hastadan (1338 ¢ekim) 227 ‘sinde (%19,3) NEPO saptandi. Hastalarin
(n=227, E/K=120/107), yas ortalamasi 105,5 (2-216) aydi. VEMU'ye yatis sikayetleri ortalama 82,5 (0-211)
ayda baslamisti. Yatis oncesinde hastalarin 35'inin (%15,4) bilinen norolojik hastaldi, 19’unun (%8,4) bili-
nen psikiyatrik hastaligi, 18'inin (%7,9) nérometabolik hastalik tanisi/sliphesi vardi. Otuz bes (%15,4) has-
tada global gelisme geriligi, 16 (%7) hastada zihinsel yetersizlik mevcuttu. Epilepsi tanisi olan 105 (%46,3)
hasta, antiepileptik ila¢ kullanan 149 (%65,6) hasta vardi. Bagvuru semptomlarinin %63,9'u (145) motor
bulgulardi. En sik saptanan NEPO; psikojenik (n=67, %$29,5), hareket bozukluklari (n=46, %20,3), uykuda
fizyolojik motor hareketler (n=33, %14,5), normal davranis (n=31, %13,7) ve uyku iligkili hareket bozukluk-
lariydi (n=15, %6,6). Yirmi dort (%10,6) hastada NEPO ve ndbet, 41 (%18,1) hastada NEPO ve interiktal
epileptiform desarj izlendi, sonugta 56 (%24,7) hastada AEi kesildi.

Sonug: NEPO cocukluk déneminde siklikla nébetle karisabilen, gereksiz AEi kullanimina neden olabilen,
tani ve tedavide klinik olarak zorlayici durumlardir. Tanida altin standart VEMU izlemidir.

Anahtar Kelimeler: nonepileptiform, video-EEG




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

S-23

Birinci Trimester Maternal Serum PAPP-A Diizeyi ile Postnatal Norolojik Gelisim Diizeyi Arasindaki iligki

Recep Kamil Kili¢', Deniz Menderes’, Esra Serdaroglu’, Mehmet Zeki Taner?, Ayse Serdaroglu’, Ebru Ar-
han'

'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji Bilim Dali
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dali

Amag: Birinci trimester taramasinda maternal serumda bakilan biyobelirteglerden pregnancy-associated
plasma protein-A (PAPP-A) seviyesindeki diistikliglin plasentasyon, plasental gelisim ve fetal biiyiimedeki
gerileme ile iliskili oldugu bildirilmistir. Ancak yapilan ¢alismalarda PAPP-A'nin yeterli duyarlihgi olmadi-
g1 icin tanisal test olarak kullaniimasinda zayif 6ngori 6zelligine sahip oldugu gdsterilmistir. Amacimiz
PAPP-A seviyesinde dusuklik saptanan annelerin bebeklerinde postnatal norolojik gelisim arasindaki ilig-
kiyi gostermektir.

Yontem: 1 Ocak-31 Aralik 2019 tarihleri arasinda Kadin Hastaliklari ve Dogum kliniginde takipli ilk trimester
tarama testinde PAPP-A degeri bakilan 387 anne tarandi. <37 hafta, <2500g, canlandirma uygulanan, ye-
nidogan yogun bakim yatis dykisi olan ve kromozomal anomalisi bulunan bebekler ¢alisma digi birakild.
Calisma kriterlerine uyan 311 annenin 147'si galismayi kabul etti.Bu annelerin bebeklerinin nérogelisimsel
diizeyleri DENVER-II gelisim envanteri kullanarak degerlendirildi. N6rogelisim gerilik tespit edilen bebekle-
rin annelerinin ilk trimester PAPP-A degerleri 0,5 MoM altinda ve lzerinde olarak kargilastinidi.

Bulgular: DENVER-II ile dederlendirilen 147 bebegin 32'sinde nérogelisimsel gerilik saptandi. 32 bebegin 9
(%28,1)’'unun annesinin PAPP-A diizeyi >0,5 MoM iken, 23 (71,9)'Giniin annesinin PAPP-A diizeyi <0,5 MoM
bulunarak bu iki grup arasinda istatistiksel anlamli farklilik saptandi.

Sonug: Birinci trimester diisiik maternal serum PAPP-A seviyesinin postnatal hayatta nérogelisimsel gerili-
gi 6ngdérmede parametre olabilecedi ve bu annelerin bebeklerinin erken donemde ¢ocuk néroloji bélimun-
de takibe alinmasi gerektigi sonucuna ulasildi.

Anahtar Kelimeler: PAPP-A, gelisim geriligi, cocuk
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S-24
Epilepsinin Eslik Ettigi ve Etmedigi Norogelisimsel Bozukluklarda Saptanan Nadir Varyantlar

Semra HIZ KURUL', Ece SONMEZLER?, Ulug YiS', Rita HORVATH?, Hanns LOCHMUELLER®, Yavuz OKTAY?

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Noroloji Bilim Dali, izmir

2jzmir Biyotip ve Genom Merkezi, izmir

3Institute of Translational and Clinical Research, Newcastle University, Newcastle upon Tyne, UK
“Brain and Mind Research Institute, University of Ottawa, Canada

STUBITAK 216S771

Amag: Norogelisimsel bozukluklar, bilissel iglevler, iletisim, adaptif davranislar ve psikomotor becerilerde
yetersizlikle karakterli heterojen bir hastalik grubudur. Olgularin "4’inde epilepsi gorilir. Mutasyonel spekt-
rumlari, kromatin yeniden sekillenmesi, sinaptik fonksiyonlar ve transkripsiyonel diizenlenme gibi néroge-
lisimsel yolaklarla ilgili ylizlerce geni icermektedir. Ancak, gelecekteki tedavi ve 6nleme girisimlerine temel
teskil edecek arastirmalara hala ihtiya¢ oldugu bildiriimektedir. Bu ¢alismada, epilepsinin eslik ettigi ya
da etmedigi norogelisimsel bozuklugu olan olgularda aday gen ve/veya nadir varyantlarin arastiriimasi
amaglanmistir.

Yontem: Calismaya, klinik ve laboratuvar incelemelerle tani konamamig ndérogelisimsel bozuklugu olan 28
olgu alinmistir. Derin fenotiplendirmeden sonra, olgulardan trio olarak alinan DNA 6rneklerinde tiim ekzom
dizileme yapilmistir (Broad Institute, MIT-Harvard). Bulunan varyantlar RD-Connect platformunda hastalik-
la iliskili olasi patojenlik agisindan biyoinformatik algoritmalar kullanilarak degerlendirilmistir.

Bulgular: Epilepsili 19 olgudan 16'sinda, 5'i aday, 11'i bilinen genlerde nedensel varyant saptanmistir
[WWOX(20lgu),POLR1A,ARX,PNPO,ADSL,DHX37,RAB3GAP2,CUX2,PLA2G6,ALG3]. Epilepsisi olmayan 9
olgudan 6'sinda, 2'si aday, 4'u bilinen genlerde nedensel varyant saptanmistir [MED12,PTCHD1,SQSTM1 -
TAF1]. Bu genlerin RNA sentezi, néGrogenez, apoptoz, transkripsiyon regiilasyonu, internéron gelisimi, plrin
biyosentezi, mRNA kirpilmasi, hiicreigi sinyal iletimi, sinaps/dendrit olusumu iglevlerinin oldugu gorilmus-
tlr. Tanimlanan genlerin hiicre kompartmanlarina gore tasnifi sekil1'de goriilmektedir.
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Sekil 1: Tamimlanan genlerin hiicre kompartmanlarina gore tasnifi

. Endozom [Vezikiil
Golgi XAB2, PTPN23
WWOX, MAN1A2 ; /

Sitoplazma
POLR1A, ARX, PNPO, L
ADSL, RAB3GAP2, CUX2, ~ %
e ¥

Nukleus
DHX37, KRBOX4,
Hiicre zan - MED12, SOSTM1, TAF]
GFRAL, ALG3, -

PTCHDI

Sentriol/Hiicre iskeleti
PLA2GSE

Sonug: Calismamizda saptadigimiz yeni aday genler/varyantlar norogelisimsel bozukluklarin genetik
spektrumunun aydinlatiimasina katkida bulunmustur. Ayrica epilepsisi olan nérogelisimsel gerilikli olgula-
rimizda norogelisimle iliskili nadir genetik varyantlarin saptanmasi, e pilepsi ile nérogelisimin patogenetik
yolaklarinin ortlisebilecegini gostermektedir.
Bu aragtirma TUBITAK tarafindan desteklenmistir (216S771).

Anahtar Kelimeler: nérogelisimsel bozukluk, epilepsi, tim ekzom dizileme, nadir varyant
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KATNAL2 (Katanin-like 2) Genindeki Yanlis Anlam Varyanti Etkilerinin Transkriptom Diizeyinde Deger-
lendirilmesi

Semra HIZ KURUL', Ece SONMEZLER? Kaan OKAY?, Ulug YiS', Yavuz OKTAY2 Ahmet YARAMIS?

DokuzEylil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi, izmir
2jzmir Biyotip ve Genom Merkezi, izmir
30zel Gocuk Néroloji Klinigi, Diyarbakir

Amagc: KATNALZ2, deneysel ¢aligmalarda noron geligimi, hiicre migrasyonu ve bélinmesi gibi mikrotibiil
bagimli islevlerde rol alan “mikrotiibiil kesici” KATNAL2 enzimini kodlayan bir gendir. insanda islevi tam
bilinmemektedir. Otizm spektrum bozukluguyla iliskili olabilecedi bildirilmistir. Bu galismada, KATNAL2 ge-
ninde hastalik yapici homozigot bir yanlis anlam varyanti saptanan olgunun fibroblastlarinda transkripto-
mik inceleme yapilarak patojenik varyantin transkriptom tzerindeki etkilerinin belirlenmesi amaglanmistir.

Yontem: On yasinda, zihinsel yetersizlik, otistik davranislar ve epilepsi ile izlenen ve WES analizinde olasi-
likla patojenik bir KATNAL2 varyanti (p.Ser392Pro) saptanan erkek olgudan deri biyopsisiyle elde olunan
fibroblast kdiltiiriinden RNA izole edildi. RNA-Seq analizi 6rnek basi 50 milyon ortalama okumayla gergek-
lestirildi. Saghkh hicrelere kiyasla ifade farkliligi gosteren genler DESeq2 yazilimi ile belirlendi. Enrichr ya-
zihmi aracihgi ile yliksek ve diisik ifade edilen genlerin bitiinlesik zenginlegsme/beklenenden sik goriilme
analizi ve gen ontolojisi(GO) anotasyonlari gergeklestirildi.

Bulgular: RNA-Seq sonugclarina gore saglikli kontrollerle karsilastirildiginda KATNAL2 mutant hiicreler-
de 1724 gende yliksek, ve 489 gende diisiik ekspresyon saptandi. Her gen i¢in GO-molekiiler fonksiyon,
GO-biyolojik fonksiyon ve GO-hiicre komponentleri yonlerinden zenginlesme analiz sonuglarina gore bu
genlerin mitoz, hiicre bélinmesi ve DNA replikasyonunda rol oynadiklari ve mikrotiibdil ve igcik yapilariyla
iliskili olduklar saptandi.
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Sekil1:KATNAL2 mutant hicrelerinde farkh sekilde eksprese edilen genlerin GO Biyolojik Fonksiyon zen-
ginlestirme analizi

Hame Povalue
DA repiication
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Sekil2:KATNAL2 mutant hiicrelerinde farkli sekilde eksprese edilen genlerin GO Molekiiler Fonksiyon zen-
ginlestirme analizi

Index

10

I

HName

DNA-dependent ATPase activity
(GO:000E094)

single-stranded DNA-dependent
ATPase activity (GO:0043143)

tbulin binding {GO:0015631)

microtubule binding (GO:0008017]
microtubule mator activity
(G0:0003777)

DMA clamp loader activity
{GO:0003635)

prodein-DiA loading ATPase activity

(G033 70)
DMA binding (GO:000367T)
mator activity (GO:0003774)

DNA secondary structure binding
{GO:0000217)

P-value

1.1366-8
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H024e-T
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1.B565e-T
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0.O00M03832
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Sekil3:KATNAL2 mutant hiicrelerinde farkli sekilde ifade edilen genlerin GO Hiicre Bilesenleri zenginlestir-
me analizi

Index Name P-value Adjusted p-value Odds Ratio Combined score

1 spindle (GO:0005813) 1.81%e-15 8.114e-13 3.22 105.33
microtubule

2 cytoskeleton 9.513e-10 1.414e-7 2.08 43,16

(G0:0015630)

mitatic spindle

3 6.965e-10 1.553e-7 3.63 76.56
(GO:0072686)
microtubule

4 2.235e-9 2.492e-7 2.45 49.60

(G0:0005874)

nuclear  chromosome
5 8.475e-9 7.560e-7 2.00 37.19
part (G0D:0044454)

chromosome,

5] centromeric region 2.286e-8 0.000001655 4,22 74.32
(G0:0000775)
kinesin complex

7 3.370e-8 0.000002147 4.14 71.22

(G0:0005871)

condensed
chromosome,

g 1.045e-7 0.000005176 5.45 87.55
centromeric region

(G0:0000773)

spindle midzone
9 1.016e-7 0.000005662 5.08 81.86
(G0:0051233)

spindle pole
10 2.535e-7 0.00001131 2.85 43.29
(G0:0000922)

Sonug: Bu ¢alisma sayesinde daha 6nce hayvan hiicre kilturleri ve embriyolarinda gosterilmis olan KAT-
NAL2 islev bozuklugu, ilk kez insan fibroblastlarinda transkriptom diizeyinde gosterilmistir.

TUBITAK tarafindan desteklenmistir (216S771).

Anahtar Kelimeler: zihinsel gerilik, epilepsi, otistik belirtiler, KATNAL2, transkriptomik, RNA dizileme
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S-26

Prenatal COViD-19 maruziyeti olan infantlarin nérolojik gelisiminin degerlendirilmesi

Senem Ayca', Semra Yiiksel?, Hatice Yasat Nacar?, Pinar Arican*

"Haseki Sultangazi Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk Noroloji Bolimi

?jstanbul Gam Sakura Sehir Hastanesi, Kadin Saghgi ve Hastaliklari Bolimi
3Gaziosmanpasa Egitim Arastirma Hastanesi, Kadin Sagligi ve Hastaliklari Bolimi
“istanbul Cam Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji BSlimii

Amag: Gebelikte gecirilmis olan COVID-19 enfeksiyonunun fetiise etkileri bilinmemektedir. infanta olasi
norolojik etkilerinin degerlendirilmesi i¢in bu ¢alisma planlanmistir.

Yontem: Prenatal COVID-19 maruziyetinin infant Gizerindeki nérolojik etkilerinin degerlendirilmesi igin 2-12
ay arasi 42 infantin nérolojik muayeneleri ve Denver Il gelisimsel tarama testleri yapildi

Bulgular: Kirk (%96) infantin norolojik muayeneleri ve néromotor gelisimleri yaslari ile uyumlu olarak ola-
gand.

Sonug: Bu galisma ile prenatal maruziyetin infant izerinde olumsuz nérolojik etkilerinin olmadigi diistindil-
mustir. Prenatal maruziyetin infant tzerindeki norolojik etkilerinin daha kapsamlh degerlendirilebilmesi
icin genis ¢apl uzun dénem prospektif caligmalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, infant, noérolojik etkilenme, Denver 2 gelisimsel tarama testi
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S-27

Posterior Reversibl Ensefalopati Sendromu Sonrasi Epilepsi Geligimi

Serap Bilge', Giilen Giil Mert', Faruk Ekinci2, Neslihan Ozcan’, Duygu Ozcanyiiz', Hiilya Kara', Didem Bi-
cer', Ozlem Hergiiner', Faruk incecik’

Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Anabilim Dali
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Yogunbakim Anabilim Dali

Amag: Posterior Reversibl Ensefalopati Sendromu (PRES) tanili hastalarda bas agrisi, ensefalopati, gorme
bozuklugu, epileptik nobetler gortlebilir. PRES tanili hastalarin ¢ogu herhangi bir kalici hasar olmadan
iyilesirler. Son yillarda bazi galismalarda PRES, epilepsi gelisiminde risk faktori olarak bildirilmistir. Amag:
PRES tanisi ile izlenen nobet gecirme Oykisi olan hastalarda epilepsi gelisiminde rol oyanayan faktorleri
belirlemektir

Yontem: Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Polikliniginde 2015-2021 yillari arasinda PRES
tanisiyla izlenen 67 hastanin dosyalari geriye donik olarak incelendi, izlem siiresi en az 1 yil olan hastalar
calismaya alind.

Bulgular: Hastalarin %98,5'inde akut dénemde nobet goriildi. EEG'de %11,9'unda fokal, %1,4’lnde jene-
ralize epileptiform aktivite gorilirken, %50,7'sinin EEG’si normaldi. Fenitoin, klonazepam, fenobarbital ve
levetirasetam en sik kullanilan ilaglardi. Tim hastalarin serebral goriintiilmesinde 6zellikle frontoparietal/
oksipital/parieto-oksipital bolgelerde T2'de hiperintens patoloji saptandi. izlemde hastalarin % 4,4'iinde
epilepsi gelistigi goruldu. Epilepsi gelisiminde, akut fazda status epileptikus oykiisu varligi, 3 veya da fazla
antiepileptik ilag¢ kullanimi ve kronik donemde santral sinir sisteminde atrofik degisiklikler olmasi en 6nem-
li risk fakorleri arasindadir.

Sonug: PRES’de yaygin sitotoksik 6dem varligi akut donemde ndbete neden olurken epilepsi gelisiminde,
status epileptikus oykusu varhgi ve geriye donlisimsiiz santral sinir sistemi hasarlari 6nemli rol oynamak-
tadur.

Anahtar Kelimeler: Posterior Reversibl Ensefalopati Sendromu, Nobet, Epilepsi
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S-28

Cocukluk ¢ag epileptik ensefalopatilerinde deregiile miRNA>larin degerlendirilmesi

Aycan Unalp’, Ender Coskunpinar? Serdar Pekuz?, Kiibra Giindiiz2 Bahar Toklu Baysals, Selvinaz Edizer?,
Ceyda Hayretdag?, Elif Gudeloglu®

Saglik Bilimleri Universitesi, izmir Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Bilim Dali, izmir-Tirkiye
2Saglik Bilimleri Universitesi, Tip fakiiltesi, Medikal Biyoloji Bélimdi, istanbul-Tiirkiye

33aglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Nérolojisi Balimi, izmir-Tirkiye

“BezmiAlem Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Boliimii, istanbul-Tiirkiye

5Usak Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Bolimii, Usak-Tiirkiye

sBagkent Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bélimii, Ankara-Tiirkiye

Amag: Epileptik ensefalopatiler (EE), ilerleyici biligsel bozulma ile karakterize bir grup epileptik sendrom-
dur. Amacimiz EE'in belirlenmesi ve ayirt edilmesi i¢cin miRNA'larin plazma biyobelirtegleri olarak kullani-
mini aragtirmaktir.

Yontem: Bu galismaya EE hasta grubu (n=24) ve saglikli kontrol (n=30) olarak belirlenen 2 gruptaki 54 go-
cuk dahil edildi. Tam kan 6rneklerinde 10 miRNA'nin ekspresyon seviyeleri, qRT-PCR kullanilarak belirlendi.
Ekspresyon seviyelerinin belirlenmesinden sonra, upregile edilmis miRNA seviyeleri ile Ki67 indeksinin
korelasyonu Pearson korelasyon testi kullanilarak hesaplandi.

Bulgular: Ortalama yasi 8.5 olan, 15'i (%62.5) kiz olmak lizere 24 EE’li gocuk ¢aligmaya alindi. Ortalama
kullanilanilag sayisi 3.7 idi. Hepsinin metabolik testleri ve epileptik ensefalopati gen panelleri normaldi. On
(%41.6) hastanin beyin MRI'lari normaldi. Ug¢ (%12.5) hastada nérona migrasyon anomalisi saptandi. 17
(%31.4) hastada ¢oklu nébet tipleri saptandi. 7 (%29.1) hasta Lennox-Gastaut sendromu, 2'si (%8.3) jene-
ralize, 6's1 (%25) fokal epileptik bozukluk, 2’si (%8.3) fokal yavas uykuda EE, 5'i (%20.8) modifiye hipsaritmi
ile uyumlu EEG bulgularina sahipti. 8 (%33.3) hastada spastik di/tetraparezi saptandi. Epileptik ensefalo-
pati hasta grubu ile saglikli kontrollerin karsilastiriimasi, bir miRNA'nin (hsa-miR324-5p) upregiilasyonunu
ve i¢ miRNA'nin (hsa-miR146a-5p, hsa-miR138-5p, hsa-miR187-3p) downregiilasyonunu ortaya koydu.

Sonug: Calismamizda hsa-miR146a-5p, hsa-miR 138-5p ve hsa-miR 187-3p EE tanisinda biyobelirteg ola-
rak kullanilabilir. ileri galismalarin bu yikici epilepsiye sahip ¢ocuklarin bireysellestiriimis tedavi yolunu
acacaktir diye diisinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Epileptik ensefalopati, cocukluk ¢agi, biomarker, mikroRN
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S-29

D Vitamininin nobete bagl hipokampal enflamasyon lizerine etkileri

Sevim Sahin’, Ahmet Alver?, Ali Cansu’

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyokimya

Amag: Epilepsili hastalar ve eksitotoksik maddelerle nébet olusturulan hayvanlarda hipokampus etkilen-
mektedir. D vitamininin nobet iligkili hipokampal apopitozu engelledigi, dnceki calismamizda saptanmisti.
D vitamininin hipokampal enflamasyon lizerine etkisi bilinmedidinden, bunun aydinlatiimasi amacglanmis-
tir.

Yontem: Ortalama 5,5 haftalik, 48 adet Sprague Dawley erkek sigan, randomize olarak alti gruba ayrild::
kontrol, D vitamini, pentilentetrazol (PTZ), kainik asit (KA), PTZ+D vitamini, KA+D vitamini. D vitamini grup-
larina, 500 1U/kg/giin oral D vitamini, 2 hafta verildi. Bu siirenin sonunda, PTZ ve KA ile nébet olusturuldu.
Nobetin 24 saat sonrasinda, hayvanlarin hipokampusunda, enflamasyonla iliskili mikroglia ve astrosit akti-
vitesi CD11b ve GFAP boyamayla; proenflamatuar etkili IL-18, TNF-q, antienflamatuar IL-10 sitokinleri, enf-
lamasyon sinyalizasyonunda rol alan TLR4, JNK1 ve olasi iliskisi agisindan VDR gen ekspresyonu RT-PCR
ile degerlendirildi.

Bulgular: PTZ ve KA uygulanan hayvanlarin hipokampusunda mikroglial (CD11b) ve astrosit (GFAP) akti-
vasyonuda artis, IL-1B, TNF-a, JNK1, TLR4 ekspresyonunda artis (hepsinde p=0.001), IL-10 ekspresyonun-
da azalma (p=0.001) saptandi. VDR ekspresyonu anlamli fark géstermedi. D vitamini verilmesi, CD11b ve
GFAP aktivasyonunu (p<0.001), IL-1B, TLR4 ekspresyonunu (p=0.001) azaltti. PTZ 6ncesinde D vitamini
verilmesi, JNK1 (p=0.005) ve TNF-a (p=0.002) ekspresyonunu azaltti.

Sekil-1

Hcrar
_— Clep1ib

artalama

FTE L1} PUF o Dewin Bl o b i
gruplar

Gruplar arasinda, astrosit (GFAP) ve mikroglia (CD11b) aktivasyonunun kargilastirmasi.

Sonug: D vitamini, siganlarda nobetin yol a¢tigi hipokampal enflamasyona kargi koruyucu etki gostermis-
tir. Calismamiz, epilepsili hastalarin D vitamin diizeylerinin normal sinirlarda tutulmasinin 6nemine dikkat
cekmektedir.

Anahtar Kelimeler: enflamasyon, D vitamini, epilepsi
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S-30

Febril konvulziyon etiyolojisinde IL 2, IL 6, IL 10 gen polimorfizmi iligkisi

Fatih Kaya', Sevim Tiiray?, Onder Kilicaslan’, Muhammet Mesut Nezir Engin’, Recep Er6z3 Ramazan Cahit
Temizkan*, Kenan Kocabay'

'Dizce Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar A.B.D
2Duizce Tip Fakiiltesi, Cocuk Noroloji B.D.

3Diizce Tip Fakililtesi, Tibbi Genetik A.B.D

“Diizce Tip Fakidiltesi, Cocuk Acil B.D

Amag: Febril Konviilziyon (FK) patogenezinde genetik faktorlerin yanisira, sitokinlerin nobete yatkinlikta rol
oynadigi diglindlmustir. Bu ¢alismada FK hastalarinda IL 2, IL 6 ve IL 10 sitokinleri kodlayan genlerdeki
degisiklikler arastinlmistir.

Yontem: Hastanemizde takip edilen 42 FK'li ve12 saglikh hasta ¢alismaya alindi. Calismaya katilan tim
bireylerin periferik kanlarindan DNA izolasyon yaplilarak, IL 2, IL 6 ve IL 10 genlerinin herbiri yeni nesil dizi
analizi (NGS) ile dizilendi.

Bulgular: Genetik varyasyon sayisi her iki grupta en ¢ok homozigot IL 10 ¢.378+19T>C rs1554286 var-
yasyonu seklinde gortldu. IL 10 ¢.378+19T>C rs1554286 heterozigot genetik varyasyonu olan toplam 7
olgu mevcuttu. IL 6/c.603C>T HET, IL 6 EX5 ¢c.486T>A p.Asp162Glu rs13306435 HOM ve IL 2 ¢.114G>T
rs2069763 HOM varyasyonlari yalnizca hasta gurubunda gézlendi. Ayrica febril nobet sayisi azaldikga IL
10¢.378+19T>C rs1554286 homozigot hasta sayisinin arttidi tespit edildi. IL 6 sitokin geninde varyasyon
taglyanlarnin EEG’de patoloji saptanma oranlari varyasyon olmayanlara gore daha yiiksekken, IL 2 ve IL 10
geninde varyasyon tasiyanlar, istatiksel anlamlilik olmasa da tagimayanlara gore daha yiiksek oranda nor-
mal EEG bulgularina sahipti.

Resim 1: Hasta ve kontrol grubunda IL 2, IL 6 ve IL 10 genlerinin varyasyonlarin yiizdelik dagihmi

Hasta Grubu Kontrol Grubu

B IL10 Genindekd Genstik Varyasyon B ILE Geninde Genstk Varyasyon
gkl chic o m IL10 Genindeki Genetik Varyasyon wIL2 Géninde Geoetik Vasyasyon

B LG Gersndeki Geretik Varyssyon

u LG Genmdek: Geoetik Varyasyon
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Resim 2: Hasta ve kontrol grubunda IL 2, IL 6 ve IL 10 genlerinin varyasyon durumu

Hasta Grubu Koatral Grabu P p
n(%) ni )
Var 13031 010 459 0027
Yok 2569 12100
1L 2 Genindeki Genetik Varyasyon
Var (1.9 0l 4 0210
Yok JT(8ET) 12 {1040
1L & Genindeki Genetik Varyasyon
Var 1 (66.T) 12 (100) 5400 0,020
Yok 14(33.7) 0i0)

1L 10 Genindeki Genetik Varyasyon

Var 12 (66.7) 0,200 0604
Yok 403,

Bilesik Het veiveyz Hom
Var (16 00 9% 0,130

_ Yok 35(833 12(100)

Bilesik Het ve/ya Hom IL 1 ve 6 icin

IL 2ve IL 6 var yok doruma Var 15(35.7) il 3934 0015
Yok 1743 12100

Resim 3: Hasta grubunda IL 2, IL 6 ve IL 10 genlerinde varyasyon tasiyanlarin EEG durumu

IL2, 1L 6 ve 1L 10 Genindeki Genetik Varyasyon EEG Durumu }3 P
ni%)
Anormal Normal
Var 6 (%46,2) T(%538) 16 154
1.2 geninde varyasyon Yok 008
Var 4{%80) 1 {%:20) 6,389 i

1L geninde varyasyon

Var §(%286) (%114 013 1637

1L 10 geninde varvasyon
Yok 5 (%357 (%6430




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

Resim 4: Hasta grubunda IL 2, IL 6 ve IL 10 genlerinde varyasyon tasiyanlarin ila¢ gereksinim durumu

IL2, IL 6ve 1110 Genindeki Genetik Varvasyon flag Kullanim Dorumy g P
n{%)
Var Yok
Var 3 (%60) 10{%76,9) 55,074 0,000
Yok 11{%224 0%

IL1 geninde varvasyon

Var 3(%60) 2(%0) 5839 000
Yok 11 (%224 (%76

IL & geninde varvasyon
Var T(%I75) (%823 60808 0,000
Yok 7(%50)

1 10 geninde varyasyon

Sonug: GCalismamiz IL 2, 6, 10 sitokin genlerinin NGS ile arastinldidi ilk ¢alismadir. IL10 ¢.378+19T>C
rs1554286 homozigot varyasyonunun hastalia karsi koruyucu etkisi olabilecegini, IL 2 ve IL 6 sitokin
geninde varyasyon tasimanin ise FK olasiligini arttirdigini soyleyebiliriz

Anahtar Kelimeler: IL 10 gen varyasyonu, yeni nesil dizi analizi, gocuk, IL 2 gen varyasyonu, IL 6 gen var-
yasyonu, febril konviilziyon
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Pediatrik Multiple Skleroz tanili hastalarda dikkat eksikligi-hiperaktivite bozuklugu belirtileri ile Pediat-
rik Multiple Skleroz hastalarinin giinliik hayattaki islevsellik iliskisinin degerlendirilmesi

Tugce Damla Dilek’, zehra koyuncu?, fitnat ulug’, sema Saltik’

listanbul Universitesi cerrahpasa tip fakiiltesi gocuk noroloji bilim dali
2istanbul Universitesi cerrahpasa tip fakultesi ¢cocuk psikiyatrisi bilim dali

Amagc: Multiple skleroz (MS) otoimmun aracili nérodejeneratif , demyelinizan bir hastaliktir. Yapilan galig-
malarda MS hastalarinin glinliik hayatta iglevselliginde ve kognitif fonksiyonlarinda bozulma oldugu goste-
rilmistir. Bu ¢calismada klinigimizce takip edilen pediatrik MS hastalarinda islevsel bozuklugun ve dikkat ek-
sikligi hiperaktivite bozuklugu (DHEB) belirtilerinin taranmasi ve bunlarin iligkisinin arastirilmasi amaglandi

Yontem: Bu ¢alisma, klinigimizce takip edilen 8-18 yas arasi 31 MS hastasi ile gergeklestirildi. Hastalara
DHEB semptomlarini sorgulayan Turgay dikkat eksikligi ve yikici davranis bozukluklari igcin DSM-1V’e dayall
tarama ve degerlendirme 6lcegi (YDB-TDO)'nin 18 maddelik alt dlgedi uygulandi. Hastalarin giinliik hayat-
taki islevselligini degerlendirebilmek icin ailelerine weiss islevsellik Degerlendirme Olgegi- Ebeveyn Formu
uygulandi

Bulgular: Calismamiza katilan hastalarin %3,2 sinde (n=1) DHEB bulgular saptandi. Hastalarin % 16 (n=5)
sinin aile alaninda, % 12.9 unin (n=4) okul alaninda, %29 (n=9) unun yasam becerileri alaninda, %3,2 (n=1)
sinin sosyal etkinlikler alaninda, %22.6 ( n=7) sinin benlik algisi alaninda iglevselligi bozuktu. Hastalarin
islevselligi ile DEHB semptomlari arasinda anlamli iliski saptanmadi. Ayrica, DEHB bulgusu saptanan has-
tada iglevsel bozukluk saptanmadi. YDB-TDO puanlari ile Weiss islevsellik degerlendirme 6lgegi puanlari
arasinda pozitif bir korelasyon olup istatiksel olarak anlamsizdi (p:0,651) .

Sonug: Calismamiz MS hastasi ¢ocuklarda islevselligin bozulmasinin DHEB ile iligkili olmadigini gosterdi.
islevselligin bozulmasinda duygu durum bozuklugu, hastaligin agirlig gibi ek durumlar incelenebilir.

Anahtar Kelimeler: multiple sklerozis, Dikkat Eksikligi ve Hiperaktivite Bozuklugu, Kognitif Bozukluk, Pedi-
atrik basglangigch Multiple sklerozis
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S-32
GOCUKLUK GAGI EPILEPSILERINDE CLOBAZAM TEDAVISININ ETKINLIGI

Tilay Kamasak’, Esra Serdaroglu?, Ayse Serdaroglu?, Cetin Okuyaz?, Burgin Gonilli Polat3, A. Semra Hiz?,
H. Mine Serins, Hasan Tekgiil5, Nalan Ozen®, Sevim Sahin’, Elif Acar Arslan’, Betiil Diler Durgut’, Nihal Yil-
diz’, Ali Cansu’

'KTU Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Balimii

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Bélimii
3Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk N&roloji Bélimii
“Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji BSlimii
5Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji Bélimii

sKTU Tip Fakiiltesi Halk Saghg Bolimii

’Giresun Universitesi Cocuk Noroloji Bslimii

Amag: Clobazam tedavisinin epilepsi tedavisindeki etkinliginin ve etkinliginin devamliiginin farkh hasta
gruplari tGizerinden gorilmesi hedeflenmistir.

Yontem: Bu ¢cok merkezli caligsma 2015-2021 yillari arasinda, clobazam tedavisi baglanan 0-17 yas araligin-
daki hastalar Gizerinde retrospektif ve prospektif olarak planlanmigtir. Hastalarin eglik eden hastaliklari, MR
bulgulari, EEG kayitlari, ilag yan etkileri, tedavi yanitlari, uzun donem izlemde nébetlerin geri donis oranlari
kaydedilmistir.

Bulgular: 1164 hasta ¢alismaya alinmistir. Hastalarin 477'si kiz, 687'si erkekti. Sifir-2 yas arasi 232, 3-5 yas
arasi 246, 6-8 yas arasi 373, 9 yas ve Usti 313 hasta vardi. En sik izlenen nobet tipi jenaralize tonik-klonik
ndbetlerdi. En sik izlenen epileptik sendrom West sendromuydu. Eslik eden norolojik problemlerde en sik
nedeni bilinmeyen norolojik problemler ve genetik hastaliklarin birlikte degerlendirildigi gruptu. Tedavi son-
rasl %16.3 hastanin nobetsiz oldugu, %44.7 hastanin tam yanith ve %15.5 hastanin parsiyel yanitl oldugu
goruldl. Hastalarda en sik gortilen yan etki huzursuzluk olarak tespit edildi. Uzun donem takiplerde olumlu
yanit goéren hastalarin 140'inda (%12) nobetlerin geri dondigi gorildi. Bu etkinin 6zellikle MR bulgulari
olan ve konjenital ve kazanilmis norolojik hastaliklar disinda genetik ve metabolik kaynakli nérolojik prob-
lemleri oldugu distnilen hastalarda daha belirgin oldugu dikkatimizi ¢ekti.

EEG cevaplar

EEG yanitlan

sayl %*
Degisiklik yok 358 30.8
%25 den az diizelme 200 17.2
%25-50 242 20.8
%50 den fazla diizelme 270 23.2
Tam diizelme 76 6.5
Daha kéti 18 1.5

*Yuvarlanan rakamlardan dolayi yiizdeler %100’lik degeri kargilamamis olabilir
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NoObet cevaplari

Nobet cevaplari

sayl %*
No&betsiz 190 16.3
Tam yanit 520 447
Kismi yanit 181 15.5
Yanitsiz 245 21.0
Daha kéti 28 2.4

Cevap oranlarinin hasta 6zellikleri ve klinik 6zellikler ile kargilastiriimasi

Positive response Partial positive response Negative response p*
Gender
Girl 294 (61.6%) 78 (16.4%) 105 (22.0%) 0.576
Boy 416 (60.6%) 103 (15.0%) 168 (24.5%) :
Age
02y 144 (62.1%) 26 (11.2%) 62 (26.7%)
35y 149 (60.6%) 43 (17.5%) 54 (22.0%) 0.379
68y 225 (60.3%) 66 (17.7%) 82 (22.0%) :
9y and above 192 (61.3%) 46 (14.7%) 75 (24.0%)
Additional neurological disease 0.16
None 283 (63.3%) 75 (16.8%) 89 (19.9%)°
Congenital reasons 93 (57.4) 27 (16.7%) 42 (25.9%) (*p=0.003,
Acquired reasons 197 (63.5%) 49 (15.8%) 64 (20.6%)° ®p=0.016)
Other 137 (55.9%) 30 (12.2%) 78 (31.8%)°
Presence of epileptic syndrome 0.001
No 292 (55.9%)° 103 (19.7%)° 127 (24.3%) ”
Yes 418 (65.1%)° 78 (12.1%)P 146 (22.7%) (**p=0.001)
Type of seizure
Focal 169 (67.1%) 28 (11.1%)° 55 (21.8%) <0.001
Epileptic spasm 100 (64.9%) 9 (5.8%)° 45 (29.2%) (°p<0.001
Generalized 297 (58.8%) 104 (20.6%)>° 104 (20.6%) ®P=0.007
Other 144 (56.9%) 40 (15.8%)° 69 (27.3%) °p=0.016)
MRI
<0.001
Nomal 369 (63.5%)® 96 (16.5%) 116 (20.0%)° (°P=0.001
Congenital lesions 135 (50.8%)2° 45 (16.9%) 86 (32.3%)°¢ ®P=0.002
Acquired lesions 206 (65.0%)° 40 (12.6%) 71 (22.4%)¢ °P<0.001
4P=0.021)
Number of antiepilptic
1and 2 481 (70.3%)° 77 (11.3%)° 126 (18.4%)° <0.001
3 and above 229 (47.7%)? 104 (21.7%)° 147 (30.6%)° (*>°P<0.001)
EEG
No change 98 (27.4%)>° 47 (13.1%) 213 (59.5%)4%9 <0.001
Improvement less than 50% 312 (70.6%)° 87 (19.7%) 43 (9.7%)% (*>°p<0.001
Improvement more than 50% 287 (82.9%)* 44 (12.7%) 15 (4.3%)=f *p=0.024
Worse 13 (72.2%)° 3(16.7%) 2 (11.1%)9 d4f9p<0.001)
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Yan etkiler
Frequency* Percent*
Yok 552 47.4%
Huzursuzluk 241 20.7%
Uyusukluk 239 20.5%
Artmis istah 206 17.7%
Azalmis istah 5 0.4%
Diger 16 1.4%
Nobetlerdeki geri donilis oranlari
Return rate of seizures Frequency Percent

Returned to previous seizure frequency

51 36.4

Less than 50% of previous seizure frequency

32 229

More than 50% of previous seizure frequency

57 40.7

Return within the first six months

40 28.6

7-12 months

65 46.4

Over 12 months

35 25.0

Fayda goren ve geri donisli fayda goren hastalarin karsilagtirmasi

Useful % (n) Reversible p*
Gender
Girl 42.2% (309) 40.0% (56) 0.627
Boy 57.8% (423) 60.0% (84)
Age 0.009
0-2 years 20.5% (150) 13.6% (19)
3-5 years 21.2% (155) 21.4% (30)
6-8 years 33.3% (244) 27.1% (38)
9 and above 25.0% (183)* 37.9% (53)" (0.002)
Concomitant/etiological neuro-
logical disease:
No 41.4% (303)* 26.4% (37) <0.001
Congenital causes 13.3% (97) 19.3% (27)
Acquired causes 28.8% (211) 24.3% (34) (*0.001, ¥<0.001)
Others 16.5% (121)" 30.0% (42)"
MR
Normal 54.0% (395)" 37.1% (52) 0.001
Congenital 19.3% (141)" 27.9% (39)" (*<0.001,70.021, **0.047)
Acquired 26.8% (196)™ 35.0% (49)™
Epileptic syndrome
Yes 56.6% (414) 60.0% (84) 0.451
No 43.4% (318) 40.0% (56) :
Type of seizure
Focal 22.8% (167) 18.6% (26)
Generalized 44.7% (327) 40.0% (56) 0.010
Epileptic spazm 13.5(99) 10.0% (14) (*0.001)
Others 19.0% (139)° 31.4% (44)"
Antiepileptics o
1 and 2 drug gi'gof Eg;g 46.4% (65) 0.001
3 and above e 53.6% (75) :
EEG
No change 14.6% (107)" 7.9% (11)
Better (<%50) 42.1% (308)” 67.9% (95)™ <0.001
Better (>%50) 41.7% (305)™ 22.1% (31)™ ("0.032, #<0.001, *"<0.001)
Worse 1.6% (12) %2.1(3)

Sonug: Clobazam epilepsi hastalarinda faydali bir ilag olmakla birlikte bazi hastalarda etkisi zamanla azal-

ma gosterebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, Clobazam, Antiepileptik, Cocukluk ¢agi epilepsileri

P
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S-33

Cocukluk ¢agi herediter motor ve duysal polinoropati: Erken tani 6nemli mi?

Tiirkan Uygur Sahin’, Selvinaz Edizer', Fiisun Dilara icagasioglu’

Bezmialem Vakif Universite Hastanesi Cocuk Noroloji BD, istanbul

Amag: Herediter motor ve duysal polinéropati (HMDP) en sik rastlanan kalitimsal polinéropati olup siklidi
1/2500'dur. Gocuklarda ilk dekatta semptomlarin goriilmesine ragmen tani konulmasinin geciktigi litera-
tirde vurgulanmaktadir. Ergenlik veya erigkin donemde tani alan hastalarin gocukluk doneminde tanimlan-
masi,multidispliner yaklagiminin planlanmasi HMDP'nin seyri agisindan 6nem tasidigini diisinmekteyiz.
Bu bildiride klinigimizde takip etmekte oldugumuz HMDP vaka deneyimlerimizi paylagmayi planladik.

Yontem: Cocuk noroloji poliklinigimizden 2014-2021 yillar arasinda takip edilmekte olan 10 HMDP vakasi
incelendi. Bagvuru sikayetleri, klinik bulgulan,yaslar, cinsiyetleri ile HMDP tipleri korele edilerek degerlen-
dirildi. Fizik tedavi ve ortopedi klinikleriyle izlenen hastalarin klinik seyri incelendi.

Bulgular: 10hastamizin 4'l erkek olup kiz hakimiyeti vardi. Ortalama basvuru yasi 7,3 (3-14 yas)diir. Basvu-
ru sikayetleri yiiriimede zorluk,dengesizlik, gevseklik seklindeydi. iskelet deformiteleri mevcutolup;skolyoz,
cekic parmak,pes kavus gozlenmistir. 1 hastamizda bilateral dogumsal kalga displazi 6ykisu mevcuttu.
10hastanin 7'si CMT1A iken 2'si CMT4C 1'i CMT2E olarak saptanmistir. Elektromyelografilerde tim has-
talarin iletim hizi 35 m/s’nin alti iken CMT 2E'de iletim hizi etkilenmemis olup voltaj diistkligi oldugu
go6zlenmistir. 3hastamizin ailesinde HMDP 6ykisi mevcuttu. Vakalanimizin timu ambulatuar olup ortezle
izlenmektedirler;cerrahi girisim gereksinimi dogmamistir.

Sonug: HMDP en sik rastlanan herediter polinéropati oldugu bilinmesine ragmen ¢ocukluk déneminde
tani konmasinda gecikmeler yasandigi ¢alismalarda gosterilmistir. HMDP'nin erken dénemde tanimlana-
bilmesi ve yaklagiminin planlanabilmesinin hastalarin yasam kaliteleri agisindan fark yaratmasindan 6turi
multidisipliner yaklagimin 6nemi goézardi edilmemelidir.

Anahtar Kelimeler: polinéropati, cocukluk ¢agi polindropati
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S-34

Norofibromatozis Tip 1 Tanili Hastalarda Klinik Bulgular ve Molekiiler Analiz Sonuglarinin Degerlendiril-
mesi

Yasemin Unal', Esra Kilig?, Esra Giirkas?, Ahmet Cevdet Ceylan*, Aysegiil Nese Citak Kurt?

Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk
Genetik, Ankara

3Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk
Noroloji, Ankara

“Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Ankara

Amagc: Calismamizda NF 1(Né6rofibromatozis Tip 1) tanisiyla takip edilen hastalarin klinik ve molekiiler
bulgularinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

Yontem: Molekdiler analizi yapilmis 61 hastanin demografik verileri, klinik, laboratuar ve goriintiileme bul-
gulan, molekdiler analiz sonuglari retrospektif olarak incelenmistir.

Bulgular: Hastalarin ortanca tani yasi 4, Erkek:Kiz orani 0.74’tli. Hastalarin %93,4’'linde basvuru sikayeti
cafe-au-lait-lekeleri idi. Ebeveyn akrabalik orani %11,4'tli. Cafe-au-lait lekeleri %100, ¢illenme %344, kuta-
ndz norofibrom %8,2, pleksiform nérofiborom %6,5, Lisch nodiilleri %31,4, optik yol gliomlari %8,2, skolyoz
%13,1, aile oykiisi %62,5 sikliginda saptandi. Hastalarimizda %21,8 boy kisalgi, %3,1 makrosefali, %18
ogrenme gugcligu, %13,1 timor gelisimi, %1,6 hipertansiyon vardi. Ekokardiyografide %34,4 siklikta kar-
diyak patoloji saptandi. Kranial MRG'de (manyetik rezonans goriintiileme) fokal artmis sinyal intensitesi
%61,1, hamartom disgi radyolojik bulgular %40,7 oraninda ve spinal MRG'de %52,9 oraninda anormallik sap-
tandi. 5 hastada NF-Noonan sendromu fenotipi mevcuttu. Hastalarimizin 52’'sinde (%85,2) {NF1} geninde
NGS(Next Generation Sequencing) yontemiyle mutasyon saptandi. Hastalarimizin 1'inde MLPA (Multiplex
Ligation-Dependent Probe Amplication) analiziyle tiim gende delesyon, 3'linde (%4,9) {SPRED1} gen mu-
tasyonu saptandi. Caligmamizda literatiirde bildirilmemis {NF1} geninde 7 ve {SPRED1} geninde 1 yeni
mutasyon saptanmistir.
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Norofibromatozis Tip 1 hastalarinin molekiiler bulgular

Hasta
no

0o N oo g WN =

10
11
12
13

14
15
16
17
18
19
20
21
22
23
24
25
26
27
28
29
30
31
32
33
34
35
36
37
38
39

Gen

NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF 1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1

Klas

A A aO N2 A A 4O A A A a4 NN /2 29 A A QW2 AN " a2 N WN RN R A, O NNDNNN AN A

Mutasyon
boélgesi

Ekzon 37
Ekzon 46
Ekzon 29
Ekzon 41
Ekzon 44
Ekzon 8
Ekzon 28
Ekzon 1
Ekzon 31
Ekzon 34
Ekzon 43
Ekzon 1
intron 19
Ekzon 13
Ekzon 20
intron 15
intron 32
intron 7
Ekzon 37
Ekzon 19-20
Ekzon 43
Ekzon 9
intron 15
Ekzon 37
Ekzon 37
Ekzon 24
Ekzon 9
Ekzon 37
Ekzon 32
Ekzon 32
Ekzon 16
intron 32
Ekzon 30
Ekzon 36
Ekzon 30
Ekzon 10
intron 15
Ekzon 12
Ekzon 44
Ekzon 32
Ekzon 11

Mutasyon tipi

Missense

Missense

Nonsense
Frameshift insersiyon
Nonsense

Missense

Missense

Start loss

Missense

Nonsense
Frameshift insersiyon
Nonsense

Splicing

Missense

Missense

Splicing

Splicing

Splicing

Frameshift delesyon
Nonsense

Missense

Nonsense

Splicing

Nonsense
Nonsense

Missense
Frameshift delesyon
Missense
Frameshift delesyon
Frameshift delesyon
Frameshift delesyon
Splicing

Nonsense
Nonsense
Nonsense
Nonsense

Splicing

Frameshift delesyon
Nonsense

Missense

Nonsense

Dizi analizi ile saptanan

mutasyon
¢.5435T>C
€.6905T>G
c.3916C>T
€.6325_6326dupAT
c.6709C>T
c.821T>G
c.3827G>A
c.1A>G
c.4267A>G
c.4600C>T
€.6611_6612insTGTG
c.55G>T
€.2325+3A>G
c.1400C>T
c.2374C>T
c.1641+1G>A
c.4270-2A>G
¢.3709-2A>G
¢.4977_4980del
€.2266C>T
€.6622T>C
c.1007G>A
¢.2409+1G>C
c.5242C>T
¢.5242C>T
¢.3610C>G
€.988delG
¢.5525G>A
€.4308_4318del
c.4312_4314delGAA
¢.1756_1759delACTA
c.4367+1G>C
c.4107C>A
c.4802T>A
c.4021C>T
¢.1182dupT
€.2409+1G>C
c.1341delT
c.6709C>T
c.4277A>G
c.1246C>T

Protein degisikligi

p.Leu1812Pro
p.Leu2302Arg
p.Arg1306Ter
p.His2110Phefs*20
p.Arg2237Ter
p.Leu274Arg
p.Arg1276GIn
p.Met1Val
p.Lys1423Glu
p.Arg1534Ter
p.Trp2204fs*18
p.Glu19Ter

p.Thr467lle
p.Leu792Phe

p.Lys1661GlyfsTer36rs1085307459
p.GIn756Ter

p. Trp2208Arg

p.Trp336Ter

p.Arg1748Ter
p.Arg1748Ter
p.Arg1204Gly
p.Ala330fs*46
p.Gly1842Asp
p.Lys1436fs*6
p.Glu1438del
p.Thr586fsTer18

p.Tyr1369Ter
p.Leu1601Ter
p.GIn1341Ter
p.Lys395Ter

p.His448llefs*25
p.Arg2237Ter
p.GIn1426Arg
p.Arg416Ter

Klas 1:patojenik varyant, Klas 2:Muhtemel patojenik varyant, Klas 3: Klinik dnemi bilinmeyen degisiklik

Norofibromatozis Tip 1 hastalarinin molekiiler bulgulari-devam




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

Hasta
no

40
4
42
43
44
45
46
47
48
49
50
51
52
53
54

55

56

Gen

NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
NF1
SPRED1

SPRED1

SPRED1

=
_\_l_n_\_n_\_nww_\_\_x_\?n’

1

1

Mutasyon
bélgesi

Ekzon 45
Ekzon 23-33
intron 23
Ekzon 34
Ekzon 5
Ekzon 40
Ekzon 39
intron 31
Ekzon 34
Ekzon 14
Ekzon 14
intron 23
Ekzon 34

Ekzon 2
Ekzon 3

Ekzon 2

Mutasyon tipi

Nonsense
Nonsense

Splicing

Nonsense
Missense

Missense
Nonsense

Splicing

Nonsense
Frameshift delesyon
Frameshift delesyon
Splicing

Nonsense

Tiim gende delesyon

Nonsense
Frameshift

Nonsense

Dizi analizi ile saptanan
mutasyon

€.6791dupA
c.4084C>T
c.3113+1G>T
c.4537C>T
c.527A>C
c.7247C>A
¢.5904C>G
c.4269+1G>A
c.4537C>T
¢.1541_1542delAG
€.1541_1542delAG
c.3113+1G>A
c.4537c>T

c.46C>T

€.231_232delAAins-
TTTT

c.46C>T

Protein degisikligi
p.Tyr2264Ter
p.Arg1362Ter

p.Arg1513Ter
p.Lys191Thr
p.-Ala2416Asp
p.Tyr1968Ter

p.Arg1513Ter
p.GIn514ArgfsTer43
p.GIn514ArgfsTer43

p.Arg1513Ter

p.Arg16Ter
p.Lys77AsnfsTer45

p.Arg16Ter

Klas 1:patojenik varyant, Klas 2:Muhtemel patojenik varyant, Klas 3: Klinik 6nemi bilinmeyen degisiklik

Norofibromatozis Tip 1 hastalarinda tanimlanan yeni mutasyonlar

Hasta
no

2

4

11

13

27

32
44
55

Gen

NF1

NF1

NF1

NF1

NF1

NF1
NF1
SPRED1

Klas

2

2

1
3
1

Mutasyon yeri
Ekzon 46

Ekzon 41

Ekzon 43
Ekzon 13
Ekzon 32

Ekzon 36
Ekzon 5
Ekzon 3

Mutasyon Tipi

Dizi analizi ile saptanan

Protein degisikligi

mutasyon
Missense c.6905T>G p.Leu2302Arg
. ¢.6325_6326dupAT p.His2110Phefs*20
insersiyon
P .6611_6612insTGTG  p.Trp2204fs*18
insersiyon
Missense c.1400C>T p.Thrd67lle
P ¢.4308_4318del p.Lys1436fs*6
delesyon
Nonsense c.4802T>A p.Leu1601Ter
Missense c.527A>C p.Lys191Thr
Frameshift €.231_232delAAINSTTTT p.Lys77AsnfsTer45

Klas 1:patojenik varyant, Klas 2:Muhtemel patojenik varyant, Klas 3: Klinik dnemi bilinmeyen degisiklik

Sonug: NF 1 tanisi klinik olarak konulsa da bulgularin yasa bagli degiskenligi nedeniyle erken tani avantaiji
saglamasi, hastaligin seyri ve komplikasyonlarinin takibini kolaylastirmasi, atipik vakalarin tanisinda yar-
dimci olmasi agisindan genetik analizler tanida kullaniimalidir.

Anahtar Kelimeler: Mutasyon, NF 1, NGS (Next Generation Seguencing)

.
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S-35

Nobet Gegiren Cocuklarda Davranigsal ve Emosyonel Belirtilerin Ebeveyn Psikopatolojisi ve Ebeveyn Tu-
tumlari ile iligkisi

Ozge Kahraman’, Giilen Giiler Aksu?, Meltem Cobanogullari Direk?, Rojan ipek*, Nihan Ozel5, Mustafa K&-
mirs, Cetin Okuyaz®

'Karaman Egitim ve Arastirma Hastanesi-Cocuk Saghgi ve Hastaliklar
2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi-Gocuk Ruh Sagligi ve Hastaliklari
3Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi-Cocuk Néroloji

“Adiyaman Egitim Ve Arastirma Hastanesi-Cocuk Noroloji

5Mersin Universitesi Tip Egitimi Anabilim Dali

Amag: Nobet ¢ocuklukta en sik goriilen norolojik durumdur. Hayati tehdit etmesinin yaninda psikososyal
sorunlari da beraberinde getirmektedir. Calismamizda nobet gegiren ¢ocuklar ve kontrol grubunun ank-
siyete, depresyon, dikkat eksikligi, hiperaktivite ve davranim bozukludu agisindan karsilastirilmasi; nébet
gecirmenin ebeveynlerin tutumuna ve ebeveynlerdeki psikososyal sorunlara etkisinin incelenmesi amag-
lanmustir.

Yontem: Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Acil ile Cocuk Néroloji polikliniklerine 10.04.2019-
01.12.2019 tarihleri arasinda basvuran vaka grubu olarak 46 gocuk, kontrol grubu olarak 30 ¢ocuk ve ebe-
veynleri ¢calismaya alinmistir. Vaka grubuna ilk gériisme, birinci ay ve dordiinci ayda, kontrol grubuna ise
ilk goriismede Aile Hayati ve Gocuk Yetistirme Tutumu Olcegi (PARI), Revize Edilmis Semptom Tarama
Listesi (SCL-90-R), Cocuk ve Ergenlerde Davranim Bozukluklari icin DSM-IV'e Dayali Tarama ve Degerlen-
dirme Olgegi, Durumluluk-Siireklilik Kaygi Olcegi (STAI) ve Cocuklar igin Depresyon Olgedi uygulanmistir.

Bulgular: Calismamizda vaka grubunun yas ortalamasi 10,96+3,36 yildir.Hasta grubunun durumluk kaygi
dizeylerinde zamanla artis tespit edilmigtir. Hastalarin depresyon diizeyleri ise zamanla azalmaktadir. N6-
betlerin kontrol altina alinmasi ya da bilgi diizeyinde artistan dolayi ebeveynlerin psikososyal sorunlarinin
azaldigi izlenmistir.

Sonug: Ebeveynler ve cocuklarin psikososyal sorunlari ve gocukta damgalanma hastalikla ilgili bilgi diizey-
lerinin eksik olmasi ile iligkilidir. Epilepsili cocuklar ve aileleri psikososyal agindan da izlenmeli ve aile ve
cocugun bilgi gereksinimi kargilanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Nobet, Ebeveyn psikopatolojisi, Kaygi
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POSTER SUNUMLAR
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P-001

Her papilodem papilodem midir?: olgu sunumu

Abdullah Canbal', Burcu Caligkan’, Ahmet Sami Giiven', Hiiseyin Caksen'

'Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Gocuk
Norolojisi Bilim Dali,Konya

Amag: Psodotiimor sereberi cocuk noroloji pratiginde sik karsilagilan bir durumdur. Kafa igi basing arti-
sinin klinik bulgulari (bas agrisi, kusma, abdusens paralizisi) yaninda papil 6dem de gorilebilmektedir.
Bazen tedaviye ragmen papilddemin diizelmedigi gozlenebilmektedir.

Yontem: olgu sunumu

Bulgular: iki yil 6ncesinde uzagi gérememe sikayeti ile arastirilirken papilédem tespit edilmesi iizerine ya-
pilan tetkiklerde BOS basincinin 17 cmH20 tespit edilmesi Gizerine psédotimor serebri tanisi ile diazomid
tedavisi baslanan ve 2 yildir bu tedaviyi alan 13 yasinda kiz hasta ¢ocuk noroloji poliklinigimize bagvurdu.
Olgunun 2 yil boyunca diazomid dncesi ve sonrasinda herhangi bir klinik sikayeti olmamis ve (retinal nerve
fiber layer) RNFL degerlerinde de aralikli azalma ve tekrar yiiksek degerleri 6lgiilmis. Olgumuzun en son
basvurusunda papilédem disinda muayenesi dogaldi. Hastanin yapilan tetikleri sonucunda bu durumun
psodopapilddem ile uyumlu oldugundan dolayi asetazolamid tedavisi kesildi ve takibe alindi.

Sonug: Hem papilddem hem de psddopapilddem de optik sinir basi normalden kabarik ve disk kenarlari
silik olarak gozlenmektedir. Ancak, psddopapilédem de papilodemden farkl olarak kafa igi basing artisinin
klinik bulgulari yoktur Biz bu olgumuzla papilédem nedeniyle takip edilen ve uzun siredir tedavi alan her-
hangi bir kafa i¢i basing artisinin klinik bulgulari olmayan ve BOS basinci da normal olan olgularin psddo-
papilddem agisindan arastiriimasi gerekliligini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: papilodem, pseudopapilodem, psédotimor serebri
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P-002

West sendromu (Infantil spazm) tanili olgularimizin degerlendirilmesi

Abdullah Hakan Ozmen', Muhittin Bodur’

'Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Nérolojisi Bilim Dali

Amagc: West sendromu, bebeklik ve siit cocuklugu doneminde ortaya gikan yasa 6zgii epileptik bir bozuk-
luktur. Epileptik spazmlar, psikomotor gelisimsel gerilik ve elektroensefalografi (EEG)'de hipsaritmi go-
rilmesi hastaligin klasik triadini olusturur. infantil spazm, etiyolojik olarak semptomatik veya idiyopatik
olarak siniflandirilir. Bu sunumda, bilim dalimizda West sendromu tanisi ile izledigimiz 126 hastanin klinik,
laboratuar ve radyolojik 6zelliklerini sunmayi amagladik.

Yontem: Hastalarin bagvuru yakinmasi, yasi, cinsiyeti, fizik muayene ve tetkik bulgulari geriye doniik olarak
incelendi. West sendromu tanisi, EEG’de hipsaritmi paterni goriilmesi ve klinik bulgularla (infantil spazm,
psikomotor gerilik) konuldu. Vakalarin tiimiinde EEG, norogériintiileme, metabolik ve genetik inceleme
istendi.

Bulgular: Calismamiza 126 ¢ocuk hasta dahil edildi. Hastaligin baslangi¢ yasi 1 ila 18 ay arasi degismek-
teydi. Olgulanimizin 671'i kiz, 65'i erkekti. Etiyolojiye bakildiginda 94 vaka semptomatik, 32 ise idiyopatik ola-
rak degerlendirildi. Bagvuru esnasinda 71 hastada mikrosefali saptanirken, 33 vakada hastaliga tuberoz
skleroz eslik ediyordu, 37 hastada kortikal displazi mevcuttu. Hastalarimizda ACTH tedavisine ek olarak
Valproik asit pridoksin, vigabatrin ve klonozepam uygulandi. Tedavi ve izlem sonrasi 27 hastada EEG bul-
gulari tamamen, 41 hastada ise kismen diizelme gorildi.

Sonug: Arastirmamizdaki olgu grubunun klinik ve radyolojik bulgulari literatirle uygunluk gostermektedir.
Etiyoloji, tedavi ve prognozu belirlemede kritik 5neme sahiptir. Klinik degerlendirme, EEG ve MRG sonrasin-
da etiyoloji belirlenemezse ileri metabolik ve genetik testler yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: West sendromu, infantil spazm, Refrakter nobetler, hipsiaritmi
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P-003

Diskinetik serebral hareket bozuklugu ve bazal ganglion atrofisi olan 2 siitgocugunda biallelik UFM1 de-
lesyonu: H-ABC benzeri radyolojik goriiniim

Adnan Deniz', Deniz Siinnetgi Akkoyunlu?, Defne Alikilig!, Merve Oztiirk’, Omer Karaca', Mesut Giingor’,
Naci Cine?, Bilent Kara'

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&rolojisi Bilim Dall
2Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

Amag: Diskinetik serebral hareket bozuklugu, adir psiko-motor gerilik, nobet, hipoventilasyon ve kraniyal
MR'Inda bazal ganglia atrofisi bulgulari olan ve tim ekzom dizileme (WES) analizi sonucunda UFM1 ge-
ninde patojenik varyasyon saptanarak, hipomiyelinizan I6kodistrofi-14 tanisi konan 2 olgunun sunulmasi
amaclanmistir.

Yontem: Olgularin verileri Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi kayitlarindan retrospektif ola-
rak elde edilmisgtir.

Bulgular: Farkli ailelerden, 2 yasinda kiz ve 12 aylik erkek ¢ocuk, benzer klinik ve beyin MR bulgulari nede-
niyle deg@erlendirildi. Her iki olguda yenidogan baslangicli psiko-motor gerilik, alternan hipotoni ve rijidite
donemleri, trakeostomi ve mekanik ventilasyon gerektiren hipoventilasyon, terleme, tasikardi ve hiperpi-
reksi gibi otonom disfonksiyon bulgular goriildi. Ebeveynler akraba degildi. Dogustan metbolik hastalik
rutin tarama testleri normaldi, ancak BOS norotransmitter analizinde bazi bozukluklar saptandi. Beyin MR
goruntdlerinde lentiform niikleuslarin atrofik oldugu gortldd. Olgularin WES incelemesinde UFM1 geninde-
in promotor bolgede patojenik homozigot delesyon saptandi, ebeveynler ayni varyasyon igin heterozigot
bulundu. Bu mutasyon 2017 yilinda 16 Roma kokenli gocukta saptanmis ve “founder mutasyon” olarak
adlandinimigtir.

Sonug: Calismamiz, UFMylasyonun beyin gelisiminde énemli bir rol oynadigini ve UFM1 mutasyonlarinin,
“hipomiyelinizasyon- bazal ganglia ve serebellum atrofisi” hastaligini (H-ABC) taklit edebilen radyolojik
bulgulara neden oldudunu, ancak klinik bulgularin H-ABC hastaligina gore daha erken baslangi¢h ve agir
oldugunu gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: UFM1, HLD14, bazal ganglion atrofisi
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P-004
Tekrarlayan Rabdomiyoliz Ataklar ile Seyreden MT-ATP6 (ya da ATP6) Gen Mutasyonlu Olgu

Adnan Deniz', Defne Alikilig’, Merve Oztiirk’, Omer Karaca', Mesut Giingor’, Biilent Kara'

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali

Amag: Klinigimize 9 yasinda basvuran erkek olgunun ilk olarak 6 yasinda baslayan, toplamda 3 defa uyluk-
larda ve kalgalarda siddetli agr ile yirilyememe yakinmalari olmus. Kreatin kinaz (CK) yiiksekligi nedeniyle
kas hastaligi disinilmis. Mitokondriyal miyopati distinllerek istenen genetik analizde ATP6 geninde
mutasyon saptandi. Tekrarlayan rabdomiyoliz ataklari ayirici tanisinda distinilmesi amaciyla olgumuz
sunulmustur.

Yontem: Hastanin klinik 6zellikleri Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi veri tabanindan geriye do-
nik olarak elde edilmisgtir.

Bulgular: Perinatal asfiksi 6ykiisi olmayan hasta 2250 gr, 32 haftalik dogmus. Anne ve baba teyze ¢ocuk-
larlymis. Néromotor gelisimi normalmis. 6 yasindayken belden asagisinda siddetli agn ve yuriiyememe
sikayeti olmus. ikinci atakta CK yiiksekligi saptaninca kas hastaligi olabilecegi diisiiniilmiis. 3. atakla klini-
gimize basvuru esnasinda CK:31832 U/L idi. Metabolik taramada plazma aminoasitlerinden alanin, ornitin,
glutamat ve taurin yiiksek saptandi. Egzersizle agri tarifledigi igin kas biyopsisi yapildi. Sonucu lipid birikim
miyopatisi ile uyumlu geldi. Mitokondriyal solunum zincir komplekslerinden II, 1ll ve IV diusuk saptandi.
G6z muayenesi ve isitme testi normaldi. EKO normaldi. Batin USG normaldi. Tim ekzom dizileme (WES)
analizinde GFAP ve ATP6 geninde mutasyon saptandi. Alexander hastalidi ile uyumlu fenotipik 6zellikleri
olmayan olgunun beyin MRl normaldi.

Sonug: Olgumuza koenzim Q10 ve riboflavin tedavisi baslandiktan sonra 2 defa atagi oldu. Nedeni bilinme-
yen miyopatilerin tanisina yonelik WES analizi giderek 6nem kazanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: ATP6 gen mutasyonu, tekrarlayan rabdomiyoliz, mitokondriyal miyopati
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P-005
SMA tip 1 Hastalarinda Uriner Sistem Tag Hastalig

Anil Gok', Seha Saygili?, Sema Saltik®, Nur Canpolat?

'istanbul Universitesi-Cerrahpasa,Cerrahpasa Tip Fakiiltesi,Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
istanbul

?jstanbul Universitesi-Cerrahpasa,Cerrahpasa Tip Fakiiltesi,Gocuk Nefroloji Bilim Dali, istanbul
3istanbul Universitesi-Cerrahpasa,Cerrahpasa Tip Fakiiltesi,Gocuk Néroloji Bilim Dali,istanbul

Amagc: SMA Tip 1 tanili hastalarimizdaki Griner sistem tas hastalgi sikligini ve buna etki eden risk faktor-
lerini belirlemeyi amagladik

Yontem: Tek merkezli retrospektif calismada 2018-2019 yillari arasinda istanbul Universitesi Cerrahpasa
Tip Fakdltesi Gocuk Noroloji Bilim Dal’'ndan izlenen Nusinersen tedavisi alan 20 SMA Tip 1 hastasi deger-
lendirmeye alindi. Bunlarin igerisinde Uriner sistem usg'si olan 13 hasta ¢alismaya dahil edildi. Hastalarin
demografik, klinik ve laboratuvar verileri hasta dosyalarindan tarandi.

Bulgular: SMA Tip 1 tanisi ile galigmaya dahil edilen 13 hastanin (9 kiz) ortalama yasi 34.4+16.2 ay idi. Yedi
hastada (%54) uriner sistem tasi saptandi. Bu hastalarin kiz erkek orani 1.3:1.0 idi. iki hastada tas boyutu
<3mm, li¢ hastada 3-5mm, bir hastada 5-8mm ve bir hastada >8mm idi. iki hastada nefrokalsinoz vardi. Ug
hastada multipl taslar saptandi, iki hastada taslar bilateral yerlesimli idi. Tasi olan hastalarin besinde iYE
oykisu vardi. idrar metabolit degerlendirmesi olan bes hastanin besinde hiperkalsiiiri, tigiinde hiperiiriko-
ziiri saptandi. Tasi olan hastalarda idrar dansitesi ve IYE sikhdi (p<0.05) anlamli yiiksekti.

Sonug: Bu ¢alismanin sonuglarina gore SMA hastalarinda uriner sistem tas hastaligi riskinin artmis oldu-
Ju ortaya kondu. Hiperkalsiiri énemli bir metabolik risk faktori olarak bulundu. Ayrica bobrek tasi olan
hastalarin idrar dansitelerinin yliksek olmasi bu hastalarda sivi tiketiminin az olmasinin bir risk faktori
olabilecegini dusundurdd.

Anahtar Kelimeler: sma, bobrek tasi, nusinersen




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-006

inatgi Nobetleri Olan Bir Yenidogan Vakasinda Saptanan Uglii Homozigot Mutasyon

Asli Cabiri', Ahmet Yesilyurt?, Ugur Isik’

Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dall,
Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, istanbul
2Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, istanbul

Amag: Yenidogan nobetlerinin cogu akut beyin hasariyla iligkiliyken, nadir bir kismi patolojik genetik var-
yantlarla baglantilidir. Hizli tani ve tedavi norolojik sekelleri engelleme agisindan énemlidir. Bu yazida arala-
rinda akrabalik olmayan ebeveynlerinden dodan ve genetik tanisinda ti¢li homozigot mutasyon saptanan
direncli bir epilepsi vakasi sunulmustur.

Yontem: Tim ekzom dizilemede li¢li homozigot mutasyon saptanan hasta incelenmistir.

Bulgular: Zamaninda sezeryan ile sorunsuz dogan bebek, postnatal solunum sikintisi ve hipoglisemi ne-
deniyle yenidogan yodun bakima alindi. Yasaminin ilk gliniinde yogun bakimda izlenirken jeneralize nébet
gecirmesi lizerine gekilen beyin Manyetik Rezonans Goriintiileme (MRG)'de korpus kallosum hipoplazisi
saptandi. Fenobarbital ve levetirasetam baslanan hastanin nébetleri devam etti. Cekilen beyin MR venog-
rafide tim venlerde yaygin tromboz tespit edildi. Enoksaparin baglandi. Genetik testinde MTHFR geninde
C677T homozigot mutasyon saptandi. Hastanin inatgi nobetleri ancak tedavisine piridoksal5fosfat (P5P)
eklenmesiyle azaldi. Hastanin tim ekzom dizilemesinde (WES) ALDH7A1 geninde ¢.988C>T homozigot
varyanti ve SLC22A5 geninde ¢.1088T>C homozigot varyanti saptandi. Hastaya piridoksine bagiml epilep-
si ve sistemik birincil karnitin eksikligi tanisi konuldu.

Sonug: Akraba olmayan anne ve babadan dogan bir bebekte bu 3 hastaligin homozigot mutasyonlarina
sahip olmak nadir bir durumdur. Hastanin ndbetleri P5P takviyesiyle kontrol altina alindi. SLC22A5 geninin
neden oldugu hastaliklar karnitin tedavisiyle 6nlendi. Ayni zamanda MTHFR geninde homozigot varyasyon
saptanmasiyla yenidogan donemindeki siniis ven trombozu etiyolojisi aydinlanmis oldu.

Anahtar Kelimeler: yenidogan, nobet, genetik
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P-007

Siit cocugunun direngli epilepsi ayirici tanisinda yer alan ATP1A3 heterozigot mutasyonlu alternan he-
miplejik olgu

Asli Kiibra Atasever’, Celil Yilmaz', Cisil Cer¢i Kubur', Sibgatullah Ali Orak', Muzaffer Polat’

'Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji Anabilim Dali, Manisa

Amag: Olgumuzda yaklasik bir yil direngli goklu antiepileptik tedaviyle takip edilip, genetikle tani alan bir
alternan hemiplejik olguyu sunmak istedik.

Yontem: Vaka sunumu

Bulgular: Olgumuz 16 aylik kiz hasta siit gocugunun direncli epilepsi tanilari ile takipli olan hasta ilk olarak
5 aylikken once nistagmusun oldugu sonrasinda fokal farkindanhdin kayboldugu motor otomatizma ve
non-motor davranigda duraksama seklinde 2-3 dakika stiren nobetle dig merkeze bagvurmus. Anne baba
kuzen evliligi olan hasta, miad dogum olup yenidogan yatis dykiisi bulunmamaktadir.. Tarafimiza basvu-
ruda 7 aylik olan hastanin bas tutmasi mevcut, destekli oturma saglanamaktaydi, dort ekstremite benzer
sekilde hareketliydi. Tekrarlanan EEG ‘lerde patoloji izlenmedi, beyin MR, birinci basamak metabolik tara-
malari, epilepsi gen paneli normal olarak degerlendirildi. Devam eden nobetleri igin levetirasetam, karba-
mezapin, fenitoin , topiramat ve clobozam tedaviler denenmis nébet kontrolii saglanamamisti. Hastanin
12 aydan sonra yer degistiren ekstremitelerde hafif kasilma sonrasinda birkag giin gli¢gsiizliik oldugu 6gre-
nildi. Alternan hemiplejiyi 6ntanisiyla tedaviye ek flunerazin baslandi, ATP1A3 geni gonderildi. Hemiplejik
ataklar flunerazinden bir hafta sonra azalan hastada ATP1A3 heterozigot mutasyon saptandi. Tedavinin
3. ayinda hastada tutunarak yiriime basladi. Hemiplejik atak sikhgi geriledi.

Sonug: Alternan hemipleji sit ¢ocuklugunun direngli epilepsisi ayirici tanisinda disunilmesi gereken
norogelisimsel bir bozuklukluktur. Epileptik gen panellerine ATP1A3 genininde eklenmesinin daha hizli tani
koymak icin faydali olabilecegini diisiinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: alternan hemipleji, epilepsi, ATP1A3
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P-008

Ayirici tanida giigliik yaratan nadir bir sodyum kanalopatisi: Miyotonia Permanens

Ayfer Ardug Akcgay', Umut Altunoglu?, Sahin Avci?, Hiilya Kayserili2, Piraye Oflazer®

Kocg Universitesi Hastanesi, Gocuk Saghgi ve Cocuk Hastaliklari, Gocuk Norolojisi
2Ko¢ Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal
3Kog Universitesi Hastanesi, Néroloji ABD, Kas Hastaliklari Merkezi

Amag: Miyotonia permanens, solunum komplikasyonlar nedeniyle yasami tehdit edebilen ¢ok nadir bir
sodyum kanalopatisidir.

Yontem: Bu bildiride, hareketlerde zorluk, katilik ile bagvuran bir Miyotonia permanens olgusu sunulacaktir.

Bulgular: Dokuz yasindaki kiz olgu 3 yasinda farkedilen ¢gabuk yorulma, hareketlerde yavaslik, hareket eder-
ken kasilma ve blyime geriligiyle basvurdu. Konusmasi hipofonik, yavasti. Gozlerini agmakta zorlaniyor-
du, g6z hareketleri sinirliydi. Ekstremite kaslar hipertrofikti. Dirsek, omuz ve pektoral kaslarda kisalik ve
yaygin aksiyon/perkiisyon miyotonisi saptandi. EMG’de miyotonik bosalimlar ve tiim ekzom dizi analizinde
SCN4A geninde homozigot p.lle1310Asn varyanti saptandi. Miyotonia permanens tanisi kesinlesen hasta-
da karbamazepin ile semptomatik yanit alinamadi ancak meksiletine yanit ¢ok iyi idi.

Sonug: Otozomal dominant kalitimli, soguk/egzersizle siddetlenen orta/agir myotoni ile iligkilendirilen SC-
N4A p.lle1310Asn varyanti, ilk kez bir hastada homozigot formda saptanmis ve Myotonia permanens’le
iliskilendirilmistir. Miyotonia permanens yasa bagli farkl bulgular gosterir. Yenidoganlarda agir laringos-
pazm gozlenebilir. Paroksismal motor fenomen, obstriiktif uyku apnesi, opistotonus yenidoganlarda epi-
lepsiyle karismasina neden olabilir. Potasyumdan zengin diyetle kotlilesme, genel anesteziyle agir miyo-
tonik reaksiyon bildirilmistir. Schwartz-Jampel sendromu (SJS) ile ayirici tani, klinik, radyolojik ve EMG ile
kapsamli arastirma gerektirir. Rontgende osteokondrodisplazi olmamasi SJS diglanabilir. Semptomatik
tedavide karbamazepin, meksiletin veya flekainid tercih edilir. Miyotonia permanens nadir goriilmesine rag-
men, tani yanhsgligina neden olabilmesi ve tedavi edilebilir olmasi nedeni ile, gocuk hekimlerinin tanimasi
gereken bir hastaliktir.

Anahtar Kelimeler: Miyotonia permanens, Kanalopati, SCN4A mutasyonu, Laringospazm, Meksiletin
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P-009

Nadir goriilen bir Spinoserebellar Ataksi Olgusu: Aksonal Noropatiyle birlikte giden Spinoserebellar
Ataksi 3

Ayfer Ardug Akcay', Sahin Avci?, Umut Altunoglu?, Serap Uysal’, Piraye Oflazer?, Hiilya Kayserili?

Kog Universitesi Hastanesi, Cocuk Saglgi ve Hastalikari, Cocuk Nérolojisi
2Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal
3Ko¢ Universitesi Hastanesi, Noroloji ABD, Kas Hastaliklari Merkezi

Amag: Sitokrom c oksidaz birlestirici faktorli 7 (COA7), oksidatif fosforilasyonda islev géren mitokondriyal
solunum zinciri komplekslerinin biraraya getirilmesinde rol oynar. COA7 mutasyonunun tipik olarak yavas
progresyon gosteren noropati ve spinoserebellar ataksi tablosuna neden oldugu bildirilmistir. Bu sunumda
COA7 mutasyonuna bagl aksonal noropatiyle birlikte giden Spinoserebellar Ataksi 3 tanisi konulan olgu
tartisilacaktir.

Yontem: iki yaginda baslayan ve yavas seyirle ilerleyen; dengesizlik, diisme, titreme sikayetiyle Kas Hasta-
liklari Merkezi'ne basvuran 15 yasinda kiz olgu degerlendirildi.

Bulgular: Norolojik muayenesinde alt ekstremite derin tendon refleksleri alinamiyordu, distalde kas atrofisi
ve glgsuzlik mevcuttu. Ataksik, genis tabanl yiriiylisi mevcut olan hastanin romberg testi pozitifti, el ve
ayaklarda ylizeyel ve derin duyu azalmisti. Elektrofizyolojik incelemede miks tipte aksonal ve demiyelinizan
noropati saptandi. Beyin ve spinal MR'da ; periventrikiiler ak madde ve sentrum semiovalede T2A ve Flair
sinyal artisi, MR spektroskopi'de; laktat piki izlendi. Hastanin tim ekzom dizileme analizinde; COA7 genin-
de ¢c.410A>G p.(Tyr137Cys) degisimi saptandi.

Sonug: COA7 geninde fonksiyon kaybina yol agan mutasyonlarin; mitokondrial solunum zinciri aktivitesini
bozdugu, I6koensefalopati ve spinal atrofinin eslik ettigi veya etmedigi erken baslangicli, ilerleyici aksonal
noropati ve ataksiye neden oldugu ¢ok az sayida olgu bildirilmigtir. Periferik néropati ve ataksi bulgulari ile
basvuran olgularda COA7 mutasyonuna dikkat gekmek amaciyla bu olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Spinoserebellar Ataksi, Noropati, COA7 mutasyonu, Mitokondrial solunum zincir komp-
leksi
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P-010

Onbir olgu ile nadir goriilen bir refleks epilepsi : Sicak su epilepsisi

Ayfer Ardug Akcay’, Sanem Yilmaz?

Kog Universitesi Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Gocuk Nérolojisi
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD, Cocuk Noroloji BD

Amag: Sicak su epilepsisi (SSE) ya da banyo epilepsisi refleks epilepsiler arasindadir. Nébetler sicak su
ile olusabilecegi gibi 1lik suyla da tetiklenebilir. Tedavide ilk basamak ilik suyla banyo 6nermektir, nébetler
onlenemezse antilepileptik tedavi gerekebilir. Bu bildiride SSE tanisiyla bagvuran olgularin klinik bulgular
ve tedaviye yanitin tartigilmasi amaclanmistir.

Yontem: Calismaya banyo yapma ile iligkili nobet gegiren 11 olgu dahil edildi. Olgularin nébet baslangi¢
yasl, spontan nobet varligi, non farmakolojik 6nleme yanit, nébet semiyolojisi, aile de epilepsi varlidi, ge-
lisim basamaklari kaydedildi. Tim olgulara kardiyak degerlendirme, interiktal EEG kaydi, beyin MR incele-
mesi yapildi.

Bulgular: Olgularin nébet baslangi¢ yasi 11-108 ay, E/K orani 2,6:1 bulundu. Olgularin higbirinde febril kon-
vulziyon dykiisii yoktu, Gigiiniin ailesinde SSE, birinin ailesinde febril konvulziyon dykiisii vardi. iki olgunun
EEG'sinde anormal bulgu saptandi. Olgularin beyin mr, nérolojik muayene ve gelisim basamaklari normal-
di. Olgularin 7’sin de spontan nodbet yoktu, bunlarin 3'Ginde ilik suyla banyo ile ndbetsizlik saglandi. Spontan
ndbeti olmayan, 1lik su ile banyo nobeti olan 3 olguya klobazam aralikl profilaksisi 6nerildi, nobetsizlik
saglandi. Sekiz olguya antiepileptik tedavi baslandi, tedaviye yanitlari iyiydi.

Sonug: Sicak su epilepsisi benign bir refleks epilepsi olmasina ragmen, eslik eden spontan nébetlerin varli-
g1 ve non farmokolojik 6nleme yanitsizlik nedeniyle antiepileptik tedavi gereksinimi olabilir, ancak tedaviye
yanit ve prognoz oldukga iyidir.

Anahtar Kelimeler: refleks epilepsi, sicak su epilepsisi, profilaktik tedavi, non farmakolojik tedavi



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-011
Charcot-Marie-Tooth Hastaligi, Peki Hangi Tipi?

Ayse Nur Coskun', Canan Ustiin', Ozgen Hiir', Deniz Torun? Mutluay Arslan’, Biilent Unay’

'Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk
Norolojisi Bilim Dali, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Amag: Otozomal resesif demiyelinizan Charcot-Marie-Tooth hastalidi, fenotipik ve genetik heterojen bir
hastaliktir. Bu yazida SH3TC2 gen mutasyonuna bagli Charcot-Marie-Tooth hastalidi tip 4’Gn alt tiplerinden
tip 4C'nin vurgulanmasi amacglandi.

Yontem: SH3TC2 mutasyonu olan bir vaka bildirildi.

Bulgular: On yasinda erkek hasta, skolyoz ve pes kavus sikayeti ile dederlendirildi. Kifoskolyozu olan has-
tanin norolojik muayenesinde yiiz ve boyun kaslarinda gligsiizliik, dilde atrofi, bilateral pektoral ve tenar-hi-
potenar atrofi, bilateral alt ekstremite kas kuvvetinde azalma (4/5) mevcuttu. Bilateral alt ekstremitelerde
derin tendon refleksleri alinamayan ve pes kavusu olan hastanin elektromyografik incelemesi agir sensori-
motor demiyelinizan noéropati ile uyumluydu. Kranyal manyetik rezonans gortntilemesi ve ekokardiyogra-
fisi normaldi. Anne ile baba arasinda akrabalik olan hastanin PMP22 gen analizi normaldi. Hastanin yapi-
lan tim ekzom dizi analizinde SH3TC2 geninde homozigot patojenik mutasyon saptandi ve bu mutasyon
Charcot-Marie-Tooth hastaligi tip 4C ile uyumluydu.

Sonug: Charcot-Marie-Tooth hastaliginin birgok alt tipi vardir. En sik genetik neden olmasi nedeniyle PMP22
geninde delesyon, duplikasyon ve tek gen dizi analizleri yapilmali, normal bulunan hastalarda tim ekzom
dizi analizi yapiimalidir.

Anahtar Kelimeler: adir demiyelinizan néropati, pes kavus, sensérimotor ndropati, skolyoz




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-012
Cocukluk Doneminde Baslayan Distoni Olgusu: {KMT2B} Gen Mutasyonu

Ayse Nur Coskun', Ozgen Hiir", Canan Ustiin', Deniz Torun? Mutluay Arslan’, Biilent Unay’

'Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk
Norolojisi Bilim Dali, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Amag: Distoni 28, yasamin ilk on yilinda ilerleyici distoninin baglamasiyla karakterize otozomal dominant
kahtilan bir hastaliktir. Distoni alt ekstremitelerde fokal olarak baslar, daha sonra list ekstremiteler, boyun
ve orofasiyal bolge dahil olmak lizere diger viicut bolgelerine ilerler. Hastalarin yaklasik yarisi, hafif zihinsel
yetersizlikle birlikte gecikmis motor ve/veya biligsel geligsim gosterir. Bu yazida distoninin genetik nedenle-
rinden KMT2B gen mutasyonunun vurgulanmasi amagclandi.

Yontem: KMT2B mutasyonu olan bir vaka bildirildi.

Bulgular: Dokuz yasinda erkek hasta 8 yasindan sonra baslayan sol ayakta ige basarak yirime sikayeti
ile basvurdu. Oncesinde yiiriimesi normal ve kosabiliyorken, son 1 yildir 6zellikle sol ayakta ice basarak
yliriime, kosamama ve sol ayakta agn sikayetleri baslamisti. Benzer sikayetler vefat eden babada da oldu-
gu 6grenildi. Hastanin norolojik muayenesinde alt ekstremite derin tendon refleksleri canli, bilateral solda
daha fazla olmak lizere alt ekstremitelerde spastisite mevcuttu. Hasta yiriirken ice basarak yiriyor ve
yurime ile de sikayetinde ve agrida belirgin artis oluyordu. Hastanin kranial ve spinal manyetik rezonans
gorintilemesi normaldi. Hastanin yapilan tim ekzom dizi analizinde KMT2B geninde heterojenik patoje-
nik mutasyon saptandi ve bu mutasyon gocukluk ¢agi basglangich distoni (Distoni 28) ile uyumluydu.

Sonug: Cocuklukta ge¢ donemde baslayan yiriime bozuklugu ve spastisite sikayeti ile bagvuran hastalar-
da, aile bireylerinde de benzer sikayetler varsa kalitsal distoni ayirici tanida distnilmelidir.

Anahtar Kelimeler: ¢ocuk, distoni, spastisite, ylrime bozuklugu



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-013

Primer Beyin Tiimorii Nedeniyle izlenen Gocuklarda Nérolojik Problemler: Tek Merkez Deneyimi

Ayse Nur Coskun', Mutluay Arslan’

'Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk
Norolojisi Bilim Dali, Ankara

Amag: Beyin timorleri gocukluk ¢aginda ikinci en sik gortilen neoplazmlarndir. Primer beyin timaorlerinin
mortalite ve morbiditesi yiiksektir ve norolojik problemler sik olarak gorulir. Bu ¢alisma ile primer beyin
timori tanisi alan gocuklarda retrospektif olarak norolojik problemlerinin degerlendirilmesi amaglandi.

Yontem: Ocak 2016 ve Kasim 2020 tarihleri arasinda Gilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Noro-
lojisi Polikliniginde muayene edilen primer beyin timor tanisi alan 27 hasta ¢alismaya dahil edildi, hasta-
larin demografik verileri retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin 22'si (%81,5) erkek, 5 (%18,5) kizdi. Hastalarin ortalama tani yasi 9,2+ 4,5 ve orta-
lama takip siiresi 3,7+2,7 yildi. Hastalarin 8'inde (%29,6) medulloblastom, 9‘unda (%33,3) glial kdkenli ti-
mor, 3‘Unde (%11,1) néroblastom ve 2'sinde (%7,4) ependimom tanisi mevcuttu. Hastalarin 5'inde (%18,5)
timor iliskili nobet gorildi, nébeti olan hastalarin 3‘inde (%11,1) elektroensefalografide (EEG) epileptik
aktivite vardi. Hastalarin 3‘linde (%11,1) tedavi siirecinde enselafalopati gelisti ve bu hastalarin EEG'sinde
jeneralize yavaglama mevcuttu. Operasyon ve kemoterapi sonrasi hastalarin 2'sinde (%7,4) gérme kaybi ve
2'sinde (%7,4) hemipleji gelisti. Hastalarin 6's1 (%22,2) yiiriime bozuklugu ve ataksi sikayetleri ile tani aldi
ve tedavi sonrasi 2 (%33,3) hastanin ataksisinde diizelme olmadi.

Sonug: Primer beyin timoru olan ¢ocuklarda norolojik problemlerin teshisi, tedavisi ve rehabilitasyonu
cocuklarin hayat kaliteleri icin 6nemlidir. Ozellikle timér iliskili epilepsi ve tedavisi agisindan dikkatli olun-
maldir.

Anahtar Kelimeler: beyin tiimor, gcocuk norolojisi, epilepsi




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-014

Malniitrisyonlu Cocuklarda Silik Norolojik Belirteglerin Arastiriimasi

Ayse Can', Sukri Gingor?, Ayse Tosun'

'Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Gocuk Noroloji Bilim Dali
?Kahramanmaras Siitcli imam Universitesi Tip fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme
Bilim Dali

Amag: Silik norolojik bulgular kaynagi belirlenebilen norolojik bir bozuklugun olmadigi durumlarda mua-
yenede saptanan normal digi motor ya da duyusal bulgulardir. Calismamizda, malnitrisyonlu ¢ocuklarda,
malndtrisyonun derecesi ile silik nérolojik bulgular arasindaki iligkinin degerlendirilmesi amacglanmistir.

Yontem: Calismaya Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi CGocuk Gastroenteroloji Klinigine ti¢ ay igin-
de basvuran, 8-17 yas arasi 57 malnutrisyonlu ve 59 saglikli olgu alindi. Tim olgular i¢in sosyodemografik
bilgiler, antropometrik 6lglimler, nérolojik muayene bilgilerinden olusan olgu rapor formlari dolduruldu. Her
bir katimciya Buchanan&Heinrichs tarafindan gelistirilen ‘N&rolojik Degerlendirme Olgegi’ uygulandi.

Bulgular: Malniitrisyonlu olgularda, kéti sosyoekonomik diizey, anne-baba egitim diizeyinin distikligd, du-
suk dogum agirhgi, kalabalik ailede yasam, yetersiz anne suti alimi, saglikli olgulara gére anlamli yliksek
saptandi. Malniitrisyonlu olgularda silik nérolojik bulgularin daha fazla oldugu goriildi (p<0.001). Norolojik
etkilenmeye sebep olacak kilo Z skoru kesim noktasi <-1,255 SDS (p<0,001) iken artan risk 116,66 kat; boy
Z skoru kesim noktasi =-1,010 -SDS (p<0,001) iken artan risk 64,8 kat; viicut kitle indeksi Z skoru kesim
noktasi =-1 SDS (p<0,001) iken artan riskin 62,66 kat oldugu gorild.

Sonug: Calismamiz, malnutrisyonun silik ndrolojik bulgularin ortaya ¢ikma riskini artirdigini, olumsuz yon-
de norolojik etkilenmeye sebep oldugunu ve bu duruma diisiik sosyoekonomik diizeyin dolayli olarak katki
sagladigini gostermektedir. Bu nedenle saglik politikalarinin malnditrisyon gelisimini engelleyecek yonde
gelistiriimesi gerektigini dusunmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: cocuk, malnitrisyon, silik nérolojik bulgular
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P-015

Siit Cocuklugu Déneminde Status Epileptikus Klinigiyle Bagvuran inkontinensiya Pigmenti Olgusu

Ayse Tugba Kartal', Mert Altintas? Omer Bektas’, Mirag Yildinm?, Siileyman Sahin’, Nursah Yeniay Siit’,
Cigdem ilter Ucar', Yavuz Sayar’, Serap Teber’

'Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Noroloji Kinigi, ANKARA
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri Klinigi, ANKARA

Amag: inkontinensiya pigmenti, apopitozun énlenmesinde gérevli IKBKG genindeki mutasyonlara bagh go-
rilen, gelisim geriligi, ndbetler, hemipleji, hemiparezi, spastisite, mikrosefali ve serebellar ataksi gibi mer-
kezi sinir sistem problemleri ile dermatolojik, dental, okiiler anomaliliklerin gorildigu, Xe bagh dominant
kalitilan, nadir, multisistemik bir ektodermal hastaliktir.

Yontem: Olgu Sunumu

Bulgular: iki aylik kiz hasta, direngli status epileptikus tablosuyla tarafimiza interne edildi. Nébetinin ilk kez
basvurudan iki giin 6nce fokal baslayip sonra jeneralize olarak devam ettigi bildirildi. Miadinda ve sorunsuz
bir gebelik sonrasi dogan, postnatal ilk haftasinda neonatal sepsis ve solunum sikintisi tanilariyla izlenmis
olan hastanin yenidogan doneminde her iki bacaginda ve govdede vezikiildbulldz lezyonlarinin oldugu, bu
lezyonlarin hiperpigmente lekeler birakarak geriledigi, annesinin de gocukluk doneminde benzer lekelerinin
oldugu 6grenildi. Yogun bakim izleminde midazolam inflizyonu, topiramat, levatirasetam ve fenobarbital
tedavileriyle nobetleri gerileyen olgunun fizik muayenesinde her iki alt ekstremitede daha belirgin olmak
lzere ekstremitelerinde ve gévdesinde yaygin kahverengi hiperpigmente lekeler disinda patolojik bulguya
rastlanmadi. Dermatolojik muayenesi inkontinensia pigmenti ile uyumlu olarak degerlendirildi ve kranial
MR bulgular ile tani desteklendi. Hastanin izlemine gli antiepileptik tedavi ile ndbetsiz olarak devam
edilmektedir

Sonug: Literatirdeki en kiiglik yastaki status klinigi ile bagvuran inkontinensiya pigmenti hastasi olmasi
dikkat gekicidir. inkontinensiya pigmenti nadir gériilmesine karsin 6zellikle cilt bulgulari olan epilepsi olgu-
larinin ayirici tanilarinda mutlaka yer almalidir.

Anahtar Kelimeler: inkontinensiya pigmenti, epilepsi, status epileptikus
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P-016

DLG4 iliskili zihinsel engellilikle kombine marfanoid habitus: Olgu sunumu

Ayse Tugba Kartal', Omer Bektas', Mira¢ Yildinm’, Nursah Yeniay Siit", Serap Teber’
'Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Noroloji Klinigi, ANKARA

Amag: Zihinsel engellilikle kombine marfanoid habitus, genetik ve klinik olarak heterojen bir hastalik gru-
budur. 17.kromozomda bulunan DLG4 geni ile iligskisi saptanmistir. Bu gen beyin dahil olmak lzere gesitli
dokularda eksprese edilir ve postsinaptik yogunluk proteini-95'i (PSD-95) kodlar. Bu protein beyindeki uya-
rici sinaptik iglevleri diizenler.

Yontem: Olgu sunumu

Bulgular: 13 yasinda kiz hasta jeneralize klonik nobet sikayeti ile getirildi. Hastanin ndbetlerinin 6 yasinda
basladidi ve valproik asit tedavisine ragmen devam ettigi 6grenildi. Miadinda sorunsuz bir gebelik sonrasi
vajinal yol ile dogan hastada 6 ayliktan itibaren belirginlesen motor ve mental gelisim geriligi oldugu 6gre-
nildi. Aile dykisiinde ebeveynler arasinda akrabalik yoktu ve bir kardeste zeka geriligi mevcuttu. Muayene-
sinde hafif biligsel gerilik, skolyoz, orantisiz uzun ekstremiteler, uzun yiiz gériiniimd, yiiksek damak, eklem
laksisitesi, araknodaktili, ist ekstremitelerde aksiyon tremoru ve canli derin tendon refleksleri saptandi. Of-
talmolojik degerlendirmede hipermetropi, kardiyolojik degerlendirmede patent foramen ovale tespit edildi.
Elektroensefalografik incelemede bilateral frontal fokal epileptik aktivite mevcuttu. Bazal metabolik testle-
ri ve beyin MR goriintiilemesi 6zelliksizdi. Yeni nesil dizileme (NGS) analizinde 17.kromozomda DLG4 geni
21.ekzonunda c.218dupA patojenik varyanti heterozigot olarak tespit edildi. Mevcut bulgularla hastaya
DLG4 iliskili zihinsel engellilikle kombine marfanoid habitus tanisi kondu.

Sonug: Yeni bir patolojik varyanta sahip olan bu olgu sunumu DLG4 iligkili sinaptopatilerin genotip ve feno-
tipik spektrumunu genisletmektedir.

Anahtar Kelimeler: DLG4 mutasyonu, marfanoid habitus, mental retardasyon
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P-017

Her Yoniiyle Psodotiimor Serebri Sendromu; Etyoloji, Klinik ve Tedavi:

Ayse Yasemin Celik', Nadide Basak Gilleroglu?, Ayse Secil Eksioglu?, Deniz Yilmaz', Nesrin Ceylan', Ayse-
gil Nese Citak Kurt!

TAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Hastanesi, Gocuk Noroloji Klinigi
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Hastanesi, Radyoloji Klinigi

Amag: Psodotiimor serebri sendromu (PTSS), beyin omurilik sivi (BOS) bilesimi ve beyin parankimi normal
iken kafa ici basing artigi ile karakterize bir hastaliktir. Bagvuru semptomlari arasinda bas agrisi, bulanti,
kusma, gormede azalma, diplopi, tinnitus bulunmaktadir. Oftalmolojik muayene ile tespit edilebilen papil®-
dem en 6nemli muayene bulgusudur.

Yontem: PTSS tanisi ile takip edilmekte olan 18 yasindan kiglk ¢ocuklarin medikal bilgileri ve beyin go6-
rintileme bulgular geriye doniik olarak degerlendirildi. Tim hastalarin dosyalari hikaye, fizik muayene,
laboratuvar incelemeler, radyolojik bulgular ve uygulanan tedaviler agisindan incelendi.

Bulgular: Calismaya dahil edilen 60 hastanin 31'U kiz, 29'u erkekti. Yas ortalamasi 136,21+£56,06 ay olarak
hesaplandi. Papilodem 20 hastada, abdusens paralizisi 6 hastada tespit edildi. BOS basinglari ortalamasi
39,05+12,00 cmH20 bulundu. Hastalarin 24'i obez, 8'i fazla kilolu olarak degerlendirildi. Tim hastalara
beyin MRG ve MR venografi ¢ekildi. Etyolojiye yonelik yapilan tetkiklerde bir hastada Mycoplasma pneu-
moniae, bir hastada Rubella serolojisi pozitif, bir hastada da Covid-19 PCR testi pozitif olarak bulundu.
Hastalarin 53'line diazomid, 6’sina topiramat tedavisi baslandi, bir hastamiza lumboperitoneal sant teda-
visi uygulandi.

Sonug: PTSS, kalici gérme kaybi ve goérme alani defektinin dnlenebilir bir nedenidir. Cocuklarda %20 oranin-
da gorilebilen olasi gorme kaybini engellemek icin PTSS’nun erken tani ve tedavisi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Psodotimor serebri, papilédem, gocuk
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P-018
Nelarabin iligkili Miyelopati: Olgu Sunumu

Ayse Yasemin Celik', Esra Glirkas', Deniz Yilmaz', Rana Beyoglu? Dilek Kagar?, Hiisniye Nese Yarali®

TAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Hastanesi, Radyoloji Klinigi
3Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Hastanesi, Cocuk Hematoloji Onkoloji Klinigi

Amag: Nelarabin, refrakter/relaps T hiicreli akut lenfoblastik I6semi (T-ALL) ve T hiicreli lenfoblastik lenfo-
ma tedavisinde kullanilan bir antineoplastik piirin analogudur. Siklikla goriilen norolojik yan etkisi periferik
noropatidir. Daha az siklikla Guillain Barre Sendromu benzeri asendan noropati ve miyelopati olgular bil-
dirilmigtir.

Yontem: Cocuk hastalarda nadiren bildirilmesi nedeni ile relaps T-ALL tanisiyla izlenen, nelarabin tedavisi
sonrasi miyelopati gelisen bir gcocuk hastayl sunduk.

Bulgular: T-ALL tanisi ile izlenen ve relaps gelisen 15 yas erkek hastaya konsolidasyon blogu tedavisinde
nelarabin 650 mg/m2/giin dozunda uygulandi. ikinci dozdan 20 giin sonra eldiven gorap tarzi hipoestezisi,
glgsuzlugi gelisti ve asendan olarak ilerledi. Takibinde birkag giin igerisinde yurimesini kaybetti. Muaye-
nesinde kas glicu alt ekstremitede 1-2/5 idi ve DTR alinamadi. Spinal MRG’de servikomeduller bileskeden
baslayarak konus medullarise dek tim spinal kordu tutan dorsal orta hatta yerlesimli T2 serilerde hiperin-
tens lezyonu gorildi ve nelarabin iliskili posterior kolon miyelopatisi olarak degerlendirildi. Hastaya pulse
steroid ve IVIG tedavisi verildi. izleminde alt ekstremitede kas giiciinde kismen diizelme oldugu gériildii.

Sonug: Nelarabin iligkili miyelopati genellikle eriskin hastalarda bildirilen bir tablodur. Prognozu kot olup
¢ogu vakada paraplejiye ilerlemektedir. Spesifik bir tedavi olmamakla birlikte yayinlarda kortikosteroidler
ve IVIG kullanilmigtir. Nelarabin tedavisi alan hastalarda periferik néropati yaninda myelopati tablosunun
da gelisebilecedi mutlaka akilda bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Nelarabin, T-ALL, Miyelopati, Cocuk
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P-019

Covid pandemisinin, norolojik hastaligi nedeniyle perkiitan endoskopik gastrostomi tapilan ¢gocuklara
etkisi

Mervan Bekdas', Aysegiil Danis? Yasemin Baranoglu Kiling’, Meyri Arzu Yoldas', Hiilya Oztiirk?

'Bolu Abant izzet Baysal Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Bolu, Tiirkiye

2Bolu Abant izzet Baysal Universitesi, izzet Baysal Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi, Bolu,
Tirkiye

3Bolu Abant izzet Baysal Universitesi, Cocuk Cerrahisi, Bolu, Tiirkiye

Amag: Uzun siireli oral yoldan beslenmenin mimkin olmadigi durumlarda alternatif yol olarak perkiitan
endoskopik gastrostomi (PEG) uygulanmasi onerilmektedir. Amacimiz nérolojik hastaliklari nedeniyle has-
tanemizde PEG takilan hastalarin Covid pandemisinden nasil etkilendigini incelemektir.

Yontem: Bu ¢caligmada, hastanemizde primer norolojik hastaligi nedeniyle takip edilmekteyken, 2002-2018
yillari arasinda PEG uygulanan hastalarin verileri retrospektif olarak incelendi. Hastalardan toplanan bilgi-
ler PEG takilma ani, Covid pandemisi dncesi son kontrol ve Covid pandemisi sirasinda seklinde 3 gruba
ayrildi. PEG komplikasyonlarinin gelisme sebepleri irdelendi

Bulgular: Calismaya alinan 20 hastanin (10 kiz, 10 erkek) 11’inde (%55) serebral palsi, 6'sinda (%30) ref-
rakter epilepsi ve l¢linde (%15) norodejeneratif hastalik tanisi vardi. Hastalarin ortalama agirlik ve boy
persentilleri PEG ani, Covid 6ncesi son kontrol, Covid sirasindaki kontrolde sirasiyla “11.4-13.6-10.1", “1.5-
6.9-3.5” idi. Hastalarimizin 7'sinde (%35) peristomal yara enfeksiyonu, 3'inde (%15) sizdirma, birinde (%5)
tikanma ve birinde de (%5) yerinden ¢ikma tarzinda PEG komplikasyonlari gelistigi goriildi. PEG kompli-
kasyonlari gelisenlerin serum albimin ve serum B12 vitamin degerleri komplikasyon geligsmeyenlere gore
anlamli oranda distikti (p=0.007).

Sonug: Covid pandemisinin yol agtigi sartlar ve sosyo-ekonomik diizeylerdeki bozulmalar hastaya PEG'in
sa@layabilecegi faydalarin kaybedilmesine ve PEG komplikasyonlarinin artmasina sebep olmustur.
PEG'den maksimum diizeyde fayda elde etmek i¢in bu hastalarin rutin kontrolleri pandemiye ragmen di-
zenli yapiimalidir.

Anahtar Kelimeler: perkiitan endoskopik gastrostomi, peg, Covid, persentil, serebral palsi
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P-020
Bir {SLC12A5} Mutasyonu Olgusu

Haci Nadir Yalcin', Aysenur Coskun', Mutluay Arslan’, Biillent Unay’, Deniz Torun?

Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Amag: Gelisimsel ve epileptik ensefalopati 34 ve idiyopatik jeneralize epilepsi 14 hipotoni, mikrosefali,
gelisme geriligi, zihinsel yetersizlik, direngli nébetler, epileptik ensefalopati ile bilinen kromozom 20q13.12
tzerinde SLC12A5 kodlayan gendeki mutasyondan kaynaklanan bir hastaliktir. Bu yazida idiyopatik jenera-
lize epilepsinin genetik nedenlerinden SLC12A5 gen mutasyonunun vurgulanmasi amaclandi.

Yontem: SLC12A5 mutasyonu olan bir vaka bildirildi.

Bulgular: Sekiz yasinda epileptik ensefalopati ile takipli hastanin 6 aylik iken néromotor gelisme geriligi
baslamis, 4 yasindayken jeneralize tonik-klonik (JTK) nobetleri olmustu. Fizik muayanesinde hipotonisi-
tesi, psikomotor gelisme geriligi, atipik yliz goériinim, mikrosefalisi mevcuttu. Hastanin beyin manyetik
rezonans goriintiilemesinde serebellar atrofi gorildi. Klinigi ile SLC12A5 mutasyonu disinilen hastada
SLC12A5 geni dizi analizinde heterozigot ¢.2924G>A (p.R975H) genetik degisimi saptandi. Hastanin baba-
sindan gonderilen SLC12A5 geni dizi analizi sonucu heterozigot mutasyon azalmis penetrans gostermesi,
annesinden gonderilen dizi analizi normal olmasi nedeniyle, hastadaki mutasyon otozomal dominant ola-
rak degerlendirildi.

Sonug: SLC12A5 gen mutasyonu, gelisimsel ve epileptik ensefalopati ve idiyopatik jeneralize epilepsi send-
romuna neden olabilir. Bu nedenle gelisimsel ve epileptik ensefalopatisi ve idiyopatik jeneralize epilepsisi
olan hastalarda ayirici tanida SLC12A5 gen mutasyonu akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: “idiyopatik jeneralize epilepsi”, “hipotoni”, “SLC12A5 mutasyonu”
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P-021

Gocukluk Gaginda COVID 19>un Akut ve Postenfeksiyoz Norolojik Komplikasyonlari, Erciyes Universitesi
Deneyimi

Ayten Giile¢’, Benhur Cetin? Selcan Oztiirk!, Hamit Acer’, Gokalp Gikman3, Hiiseyin Per’, Hakan Gimiis’,
Mehmet Canpolat’

'Erciyes Universitesi, Cocuk norolojisi
2Erciyes Universitesi, Cocuk enfeksiyon hastaliklari
3Erciyes Universitesi, Cocuk radyolojisi

Amag: Bu sunumda Erciyes Universitesine Subat-Eyliil 2021 tarihleri arasinda COVID 19 ile iliskilendirilen
akut norolojik bozukluklar ile bagvuran 8 hastanin sunulmasi amaglanmistir.

Yontem: 9 yasinda bir transvers miyelit(TM), 7 ve 10 yaslarinda Guillain Barre Sendromu(GBS), 3 yasinda
akut nekrotizan ensefalit, 13 yasinda periferik fasiyal paralizi, 6 yasinda MIS-C (ADEM benzeri kraniyel
tutulum bulgular), 7 yasinda MIS-C(menenijit kliniginde), 13 yasinda MIS-C (ensefalopati kliniginde) olan
toplam 8 vaka takip ve tedavi edildi.

Bulgular: Literatiirde eriskinde covid iliskili ensefalitte Covid PCR+ligi gosterilmisken; immunolojik meka-
nizmalarla seyreden GBS ve TM ve MIS-C'de kan ve BOS PCR negatif saptanmis. Bizim vakalarimizin da
Covid sonuglar literatir ile benzer saptandi. TM, GBS, MIS-C ile basvuran menenijit ve ADEM benzeri tutu-
lumu olan vakalarin, semptomatik oldugu enfeksiyoz donemde Covid PCR testi yaptirilmamisti, asisizlardi
ve Covid antikorlari pozitif saptandi. Diger viral-bakteriyel etyolojik testleri negatifti. Yalnizca ensefalopati
klinigindeki MIS-C vakasinda antikor pozitifligi saptanamadi. Akut nekrotizan ensefalit ve periferik fasiyal
paralizi vakalarinda ise Covid PCR + sonuclandi.

Sonug: Bu vakalar bize, Covid iligkili GBS, TM, fasial paralizi ve nekrotizan ensefalit, MiS-C gibi cesitli akut
baslangicli norolojik bozuklugun farkh siddet ve klinik ile gocuk vakalarda goriilebilecegini gosterdi. Daha
¢ok calismayla belki de gocukluk ¢agi akut nérolojik bozukluklarinda etiyolojide Covid enfeksiyonu, 6nemli
bir parametre olacaktir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, MIS-C, Guillan-Barre, Nekrotizan Ensefalit, Transvers Miyelit, Fasiyal Paralizi
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P-022

Norobrusellozun nadir prezentasyonu: Abdusens paralizisi

Ayten Giile¢’, Selcan Oztiirk?, Benhur Cetin? Zehra Filiz Kahraman?, Hiiseyin Per', Hakan Giimiig®

Kayseri Erciyes Universitesi, Cocuk Norolojisi
2Kayseri Erciyes Universitesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari
3Kayseri Erciyes Universitesi, Cocuk Radyolojisi

Amag: Bruselloz zoonotik bir enfeksiyondur. Norobruselloz ise brusellanin nadir goriilen santral sinir siste-
minin tutulumudur ve tim brusellozlarin %3-5'ini olusturur; nérobruselloz vakalarinin bir kisminda kranial
sinir tutulum bulgusu goriilebilir. Bu olgu ile nadir goriilen abdusens paralizi ile prezente olan nérobruselloz
vakasi ve tedavisi paylasiimak istenmistir.

Yontem: Malnutrisyon ile takipli 13 yas erkek hasta, basvurudan 5 giin 6nce baslayan sag gozde ice kayma,
cift gorme, bas agrisi ile bagvurdu. Ates, kusmasi yoktu. Papil 6ddem saptanmadi. BOS basinci normaldi.

Bulgular: BOS tetkiklerinde 59 hiicre, 11'i polimorfoniikleer saptaninca seftriakson baslandi. Babanin hay-
vancilikla ugrastigi, 1 yil énce bruselloz tedavisi aldi§i 6grenilince BOS ve kan brusella serolojisi gonderil-
di. Kanda pozitif saptandi.Kontrasth MR'da: Serebellar hemisferlerde ve spinal kordda milimetrik kontrast
tutulumu gosteren nodiiler lezyonlar saptandi. Doksisiklin ve rifampisin tedavisine ragmen kranial tutulum
bulgular gerilemedi. Diger etiyolojik tetkikler negatif, periferik yayma ve kemik iligi normaldi. Takipte bas
agnisi, BOS tetkiklerinde hiicre sayisi ve protein geriledi; Abducens paralizisi devam edince steroid teda-
visi baglandi. 2 haftanin sonunda sag gézde minimal hareket artisi goriildi. 1 ay hospitalizasyon sonrasi
sagda goz hareketleri serbestlesti; diplopi devam etmekteydi. Prednizolon azaltildi. Doksisiklin + rifampisn
tedavisinin 6 aya tamamlanmasi planlandi.

Norobruselloz sola serbest bakis  nérobruselloz saga bakis kisitlilig

Sonug: Bu vakayla norobrusellozda kranial sinir tutulumu komplikasyonunun tedaviye direngli oldugu, ya-
kin takibin 6nemi ve steroid tedavisinin kullanilabilecegi vurgulanmigtir
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Norobruselloz saga bakis tedavi sonrasi

Anahtar Kelimeler: Norobruselloz, Kranial sinir tutulumu, Abdusens paralizi, steroit
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P-023

immiin yetmezlik zemininde gelisen santral sinir sistemi vaskiilitli iki olgu

Basak Uzunyayla Sayicl’, Sibel Oz, Rahsan Gécmen?, Feyzi ilhan Tezcan?3, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz?,
Saliha Esenboga3, Seher Sener?, 0zge Basaran®, Ates Kara®, Dilek Yalnizoglu’

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Néroloji Bolimii

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Bolimii

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk immiinoloji Boli-
mu

“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Romatoloji Bolu-
mi

SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklar Anabilim Dali Cocuk Enfeksiyon Has-

taliklari Bolumii

Amag: Cocukluk gaginda arteriel iskemik inme (Ali) genis ve heterojen etiyolojik profili ve klinik seyri nede-
niyle Gglincu basamak bir merkezde disiplinler arasi bir tani ve tedavi yaklasimini gerektirir.

Yontem: immiin yetmezlik zemininde santral sinir sistemi vaskiiliti ve Aii gelisen iki olgu sunulmustur.

Bulgular: Olgu-1 Yaygin degisken immiin yetmezlik ve adrenal yetmezlik tanisiyla takipli 13 yasinda kiz
hasta, ishal kusma, karin agrisi sonrasi sag hemipleji ve uykuya egilim ile basvurdu. Kranial MRG'de sol
ACA ve MCA sulama sahasinda akut iskemi, yaygin sakkdler ve fuziform anevrizmalar saptandi. Yavas
seyirli bir vaskiilitin akut alevlenmesi disunilerek, steroid ve intravendz immunglobulin, idame tedavide
siklofosfamid verildi. Tedaviye ragmen tekrarlayan Ali ve hemoraiji gelisti.Olgu-2 Alti aylikken immiin yet-
mezlik tanisi alan, izleminde CMV retiniti sonrasi kornea nakli yapilan hasta, 2,5 yasinda sol hemipleji ve
sol santral fasial paralizi ile basvurdu. Kranial MRG'de sagda belirgin, her iki MCA sulama alaninda akut
infarkt, Willis poligonu diizeyinde yaygin vaskiiler darliklar goriildi. Serum CMV viriis yiiki yiksek olan
hastaya prednizolon, valgansiklovir, anfraksiyone heparin basladi; tedavi altinda iki ay i¢inde yeni infarkt
saptanmadi.

Sonug: Bu hastalarimizda immiin yetmezlik zemininde gelisen vaskiilit, tekrarlayan Aili ataklari, kanama,
enfeksiyon sonucu kompleks bir seyir gostermistir. Bunda immun yetmezlik zeminde gelisen otoimmun ve
viral etyolojilerin roll oldugunu disindlmustir.

Anahtar Kelimeler: infarkt, santral sinir sistemi vaskiiliti, immiin yetmezlik
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P-024

Basit, komplike ve tekrarlayan febril konvulziyonlu gocuklarda oksidatif stres gostergesi olan tiyol/disiil-
fit homeostazinin karsilagtiriimasi

Nazmiye Yiiksek', Nihal Hosgiil', Beray Karademir', Ziihal Ornek’, Hakan Kardes'
Zonguldak Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Zonguldak

Amag: Febril konviilziyonlar (FK), ¢cocukluk ¢agi konviilziyonlarinin en sik nedenidir. Son yillarda etiyo-
patogenezinde antioksidan/oksidan dengesindeki bozulmanin ve artan serbest radikal diizeylerinin roli
olabilecegini diistindiiren galigmalar mevcuttur. Bu galigmada tiyol/disiilfit homeostazindaki degisiklikleri
degerlendirerek oksidatif stresin FK gelisimi ve komplike veya tekrarlayan nobetlerle iliskisini belirlemeyi
amagcladik.

Yontem: Calismamiza Ekim 2018-Ekim 2019 tarihleri arasinda Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi
Hastanesi ¢ocuk acil servisine FK ile bagvuran 6 ay-5 yas arasinda 45 hasta ve kontrol grubu olarak, atesle
basvuran, FK dykiisii olmayan 6ay-5yas arasi 45 hasta alindi. Tiyol/disiilfit homeostaz parametreleri ola-
rak; serum native tiyol, total tiyol ve distilfit seviyeleri, disulfit/total tiyol, disulfit/nativ tiyol ve tiyol/total tiyol
oranlar ¢alisildi.

Bulgular: FK'li grubun nativ ve total tiyol diizeylerinin ortalamasi anlamli oranda diisukti, disilfit/total tiyol
ve nativ/total tiyol diizeylerinin ortalamalari ise kontrol grubundan anlamli oranda farkli degildi. Basit ve
komplike FK gegiren hastalarda tiyol/disiilfit parametreleri karsilastirildiginda anlamli farkhhk saptanma-
di. ilk nébeti olan hastalar, dykiisiinde tekrarlayan FK olan hastalar tiyol/disiilfit homeostaz parametreleri
acisindan karsilastinldiginda yine anlamh farklilik olmadigi gorildi.

Sonug: FK geciren hastalarimizin antioksidan diizeylerinin kontrol grubuna gére anlamli oranda diistik sap-
tanmasi, bu hastalarda nobeti tetikleyen faktorlerden birisinin, atesli hastalik esnasinda olusan oksidatif
stres karsisinda, antioksidan kapasitelerinin yetersiz kalmasi olabilecedi disundirmustdar.

Anahtar Kelimeler: febril konvulziyon, oksidatif stres, tiyol/distilfit homeostazi
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P-025
Plectin iliskili Miiskiiler Distrofi: Yeni bir fenotip

Bilge Ozgér', Meral Karadag', Ridvan Selen’, Safa Cetinkaya'

Indni Universitesi

Amag: Plectin geni hiicre stabilizasyonunda major goreve sahip olan plektin protein treten fonksiyonel bir
gendir. Plektinopati ise deri, goz bulgulari ve kas gtligsiizliigu ile bulgu veren ve Limb-girdle miiskuler distro-
fi R17 olarak siniflandirilan nadir bir hastaliktir. Literatiirde plektinopati ile ilgili bes farklh klinik bildirilmistir:
1- Plectin iligkili Epidermolizis biilloza ve miiskdiler distrofi (EBSMD;OMIM 226670) 2- Plektin mutasyonlu
EBS-MD ve Miyastenik sendrom (EBSMDMyS) 3- EBS ile pilor atrezisi (EBSPA; OMIM 612138) 4- izole deri
tutulum (EBSOgna, OMIM #131950) 5- Artmis kreatin kinazla birlikte LGMDR17 miskiiler distrofi (OMIM
613723). Bizim olgumuz literatiirdeki olgulardan farkli olarak direngli epilepsi, motor fonksiyonlarda gerilik,
hidrosefali ve katarakt ile konjenital muskdler distrofi klinigi gibi bagvurdu.

Yontem: olgu sunumu

Bulgular: Yedi aylik erkek hasta t¢ aylik iken baslayan epileptik spazm ve bas kontroliiniin olmamasi nede-
niile bagvurdu. Akrabalik olan hastanin aile hikayesinde kas hastaligi ve epilepsi yoktu. Norolojik muayene-
sinde bas kontrolii ve obje takibi yoktu, sag gozde isik refleksi alinamadi ve jenarelize hipotoni ile hipoaktif
derin tendon refleksleri mevcuttu. Serum kreatin diizeyi 4492 IU idi. EEG'de hipsaritmi izlendi. Kraniyal MR’
da sag gozde katarakt, lizensefali ve ventrikilomegali izlendi. Genetik olarak kas paneli incelemesinde
plectin geni ¢.1580+88_12022del homozigot tespit edildi.

Sonug: Biz plektinopatinin yeni bir klinik prezentasyonu olmasi nedeni ile olgumuzu sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: LGMD, Plectin
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P-027

Tekrarlayan arteryel iskemik inme ataklari : olgu sunumu

Burcu Caliskan’, Abdullah Canbal’, Ahmet Sami Gliven', Hiiseyin Caksen’

Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk
Norolojisi Bilim Dali

Amag: inme; serebrovaskiiler hastalia bagl olarak ani gelisen, 24 saatten uzun siiren, serebral islevlerin
fokal ya da yaygin bozuklugu olarak tanimlanmaktadir. Tekrarlayan inmelerde moyamoya hastaligi gibi
vaskiilopatiler ve fokal serebral arteriopatiler risk faktoriidiir. Moyamoya hastaligi Willis poligonunu olustu-
ran arterlerin bilateral darli§i veya obstriiksiyonu sonucunda kollateral damarlarin gelismesiyle karakterize
bir hastaliktir. Bu yazida tekrarlayan hemiparezi ataklariyla basvuran 8 yaginda moyamoya hastaligi olgusu
sunuldu.

Yontem: olgu sunumu

Bulgular: Sekiz yasinda kiz hasta sag kol ve bacakta gligsizliik sikayetiyle bagvurdu. Beyin manyetik re-
zonans gorintilemesinde akut infarktla uyumlu difflizyon kisitlamasi, boyun anjiografisinde sol internal
karotid arterde okliizyon mevcuttu. Soyge¢cmisinde emboli dykusu bulunan hastada mitokodriyal hasta-
liklar (MELAS) disiiniildi ve clexan baslandi. Takibinde muayenesi normal olan hasta aspirin tedavisiyle
taburcu edildi. Hastamiz 2 ay sonra sol kol ve bacakta gugsuizlik, ¢ift gorme sikayetiyle tekrar bagvurdu.
Dijital substraksiyon anjiyografide (DSA) internal karotid arterler ve baziller arterin tepesinin okliize oldugu,
beyin sirkiilasyonunun yogun ince kollaterallerle saglandigi goriildd. Olguda moyamoya hastaligi diisiini-
lerek revaskiilarizasyon cerrahisi uygulayan merkeze yonlendirildi.

Sonug: Moyamoya hastaligi, blytiik intrakraniyal arterlerin uzun streli ve ilerleyici tikanmasi ile karakterize,
nadir gorulen bir hastaliktir. Hastalar gegici iskemik atak, iskemik inme, hemorajik inme ya da nébetle bas-
vurabilirler. Tekrarlayan inme ataklari ile basvuran hastalarda moyamoya hastaliginin géz éniinde bulundu-
rulmasi igin bu olguyu sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: inme, moyamoya, hemiparezi
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P-028

Tekrarlayan Arteriyel iskemik inme Ataklan ile Bagvuran Moyamoya Hastaligi: Olgu Sunumu

Burcu Caliskan’, Abdullah Canbal’, Ahmet Sami Gliven', Osman Kog?, Hiiseyin Caksen'

Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk
Noroloji Bilim Dali
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakaiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali

Amag: inme; serebrovaskiiler hastalia (SVH) bagh olarak ani gelisen, 24 saatten uzun siiren, serebral ig-
levlerin fokal ya da yaygin bozuklugu olarak tanimlanmaktadir. Tekrarlayan inmelerde Moyamoya hastaligi
gibi vaskiilopatiler ve fokal serebral arteriopatiler risk faktoridur.

Yontem: Tekrarlayan hemiparezi ataklariyla bagvuran olgu sunuldu.

Bulgular: Sekiz yasinda kiz hasta 2 ay ara ile ilkinde sag hemiparezi ve ikincisinde sol hemiparezi ile bas-
vurdu. ilk bagvurusundaki beyin manyetik rezonans gériintileme (MRG) ve diffiizyon gériintiilemesinde
sol frontoparietotemporal bolgede akut infarktla uyumlu diflizyon kisitlamasi ve boyun BT anjiyografisinde
sol internal karotid arter (ICA) kalibrasyonu belirgin okliize idi. Soygegmisinde annesi, annesinin babasi
ve teyzesinde SVH 6ykiisi mevcuttu. Dustik molekil agirlikli heparinle klinik bulgulari dizelen hasta aspi-
rinle taburcu edildi. Hastanin 2.basvurusundaki beyin ve diflizyon MRG'de sag orta serebral arter sulama
alaniyla uyumlu akut infarkt alani mevcuttu. Dijital substraksiyon anjiyografisinde ICA'lar ve baziller arterin
tepesinin okliize oldugu, beyin sirkiilasyonunun yogun ince kollaterallerle saglandidi gorildi ve Moyamoya
hastaligi tanisi aldi. Hastamiz, revaskiilarizasyon cerrahisi uygulanan bir merkeze yonlendirildi.

Sonug¢: Moyamoya hastaligi, buyuk intrakraniyal arterlerin uzun sireli ve ilerleyici tikanmasi ile karakterize,
nadir gorilen bir hastaliktir. Hastalar gegici iskemik atak, iskemik inme, hemorajik inme ya da nébetle bas-
vurabilirler. Tekrarlayan inme ataklari ile basvuran hastalarda Moyamoya hastaliginin géz 6niinde bulundu-
rulmasit igin bu olguyu sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: inme, moyamoya, hemiparezi
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P-029

Akut demyelinizan atak tedavisinde plazma degisimi etkinlik ve giivenligi

Burcu Karakayall', ismail Hakki Akbeyaz', Sermin Ozcan’, Volkan Dericioglu? Giilten Oztiirk?, Olcay Un-
ver', Dilsad Tirkdogan'

"Marmara Universitesi Gocuk Norolojisi
2Marmara Universitesi Goz Hastaliklar

Amag: Terapotik plazma degisimi (TPE) humoral immiin sistem komponentlerinin dolagimdan uzaklasti-
rilmasi esasina dayanir. Multipl skleroz(MS), optik nérit(ON), transvers myelit(TM) gibi merkezi sinir sis-
teminin (MSS) edinsel demyelinizan hastaliklarinda yiiksek doz kortikosteroid uygulamasi sonrasi fayda
gormeyen hastalarda kurtarma tedavisi olarak kullaniimakla birlikte TPE yaniti ve guvenligiyle ilgili cocuk-
larda sinirli sayida yayin mevcuttur.

Yontem: 01.07.2018-01.07.2021 tarihleri arasinda merkezimize akut edinsel demyelinizan MSS hastaligi
ile basvuran hastalar i¢cinde TPE uygulanan olgular dahil edildi. TPE hemen sonrasi; 3. ve 6.aylarda de-
tayh fonksiyonel diizelme bulgulari, “Extended Disability Status Scale(EDSS)” ve “Visual Outcome Scale(-
VOS)"skorlama sistemleri kullanilarak tedavi faydasi agisindan retrospektif olarak degerlendirildi. EDSS
skalasina gore en az iki puan dislis ve VOS' a gore iki puan tzerinde diisls diizelme olarak degerlendirildi.
ikincil hedef olarak TPE tedavi giivenligi retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: TPE uygulanan dort kiz olgunun yas ortalamasi 16.9(x0.25)yasti. TPE 6ncesi EDSS sirasiyla 8.5;
6,5; 5 ve 5 saptandi. TPE hemen sonrasi EDSS 6,4,5 ve 3 saptandi. G6z bulgulari olan olgularimizda TPE
oncesi VOS siraslyla 4,6 ve 5 iken TPE hemen sonrasi 4,5 ve 3 saptandi(Tablo1). U¢ olgu TPE yanitli olarak
degerlendirildi. TPE‘ye bagli, iki olguda U¢ ayri seans sonrasi premedikasyona ragmen Uurtiker gorilda.

Tablo1

EDSS |EDSS YOs
TANI (TPE (TPE i J.ay
oncesi) |sonrasi)

- NMO-TM 34 7 8.5 6 1 ] - - - -
“ MS 5 7 6.5 4 2 25 4 3 1 0
- MS 10 7 5 5 ] 5 6 5 5 5
“ Optik norit 15 5 5 3 3 3 5 3 3 3

Sonug: Cocuklarda MSS akut demyelinizan hastaliklarinda steroide yanitsiz agir nérolojik bulgular varligin-
da TPE uygulamasi etkin bir tedavidir.

Anahtar Kelimeler: plazma degisimi, demyelinizan, multipl skleroz, optik norit, transvers miyelit




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-030
Bir {KCNT2} Mutasyonu Olgusu

Hasan Celik’, Canan Ustiin', 0zgen Hiir", Mutluay Arslan’, Biilent Unay’, Deniz Torun?

Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Amag: Gelisimsel ve epileptik ensefalopati 57, konusma geriligi, gelisimsel gerilik, zihinsel yetersizlik, hipo-
toni, nobetler ve epileptik ensefalopati ile bilinen, kromozom 1g31.3 lizerinde {KCNT2} kodlayan gendeki
mutasyondan kaynaklanan bir hastaliktir. Bu yazida gelisimsel ve epileptik ensefalopatinin genetik neden-
lerinden {KCNT2} gen mutasyonunun vurgulanmasi amaglandi.

Yontem: {KCNT2} mutasyonu olan bir vaka bildirildi.

Bulgular: On iki yasinda epileptik ensefalopati ile takipli hastanin 6 aylik iken néromotor gelisme geriligi
baslamis, 2.5 yasindayken tonik nébetleri olmustu. Fizik muayanesinde hipotonisitesi, mikrosefalisi, psi-
komotor gelisme geriligi ve yaygin spastisitesi mevcuttu. Hastanin beyin manyetik rezonans goriintileme-
sinde serebellar hemisfer, vermiste, beyin sapinda ve korpus kallozumda atrofi gorildi. Klinigi ile {KCNT2}
mutasyonu digiiniilen hastada {KCNT2} geni dizi analizinde heterozigot c.2059G>C (p.V687L) genetik de-
gisimi saptandi. Hastanin annesinden, kiz kardesinden gonderilen {KCNT2} geni dizi analizi sonucu hete-
rozigot mutasyon, babadan génderilen dizi analizi normal olmasi nedeniyle, hastadaki mutasyon otozomal
dominant olarak degerlendirildi.

Sonug: {KCNT2} gen mutasyonu, gelisimsel ve epileptik ensefalopati sendromuna neden olabilir. Bu ne-
denle gelisimsel ve epileptik ensefalopatisi olan hastalarda ayirici tanida {KCNT2} gen mutasyonu akla
gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: "KCNT2 mutasyonu”, “gelisimsel ve epileptik ensefalopati”, “hipotoni”
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P-031

Aicardi — Goutieres Sendromu 2 Olgusu

Canan Ustiin', Mutluay Arslan’, Ali Oztuna? Ayse Nur Coskun’, Ozgen Hiir", Biilent Unay’

Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari A.D., Cocuk Nérolojisi B.D.
2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik A.D.

Amag: Ensefalopati, spastik parapleji ve distoni tablosunda Aicardi-Goutieres Sendromu 2 (AGS2)'nin ta-
nida akla getirilmesidir.

Yontem: Dort aylikken kilo alim azligi nedeniyle basvuran, izleminde konjenital glokom, febril konviilziyon,
psikomotor gelisme geriligi, mikrosefali, hipotoni ve yaygin spastisitesi saptanan bir hasta sunulmustur.

Bulgular: Aicardi-Goutieres Sendromu 2 (AGS2), hayatin ilk 2 yilinda baglayan ilerleyici norolojik disfonk-
siyon ile karakterize, ensefalopati, spastik parapleji ve distonin eslik edebildidi bir hastaliktir. Beyin bilgi-
sayarli tomografisinde (BT) veya Beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde (MRG) 6zellikle bazal gang-
lionlarda olmak lizere serebral ve serebellar kalsifikasyonlar saptanir. Hastalik 13q14 bdlgesinde bulunan
ve riboniikleaz H2'nin B alt tinitesini kodlayan RNASEH2B gen bolgesindeki homozigot ya da bilesik hete-
rozigot mutasyonlara bagdh olusur ve otozomal resesif olarak kalitilir. Bu yazida 4 aylikken kilo alim azhg:
nedeniyle bagvuran, izleminde konjenital glokom, febril konviilziyon, psikomotor gelisme geriligi, mikrose-
fali, hipotoni ve yaygin spastisitesi saptanan bir hasta sunulmustur. Hastanin beyin BT'sinde serebral ve
serebellar hemisferlerde, bazal ganglionlarda kalsifikasyon, beyin MRG'sinde korpus kallozumda incelme,
beyin sapi ve vermiste hipoplazi, sentrum semiovale diizeyinde beyaz cevher kaybi ve miyelinizasyonda
yasa gore gerilik saptanan ve kesin tanisi Tim Ekzom Dizileme (WES) analizinde RNASEH2B mutasyonun
gosterilmesiyle konulan bir AGS2 olgusu bildirilmistir.

AGS2

i

Mikrosefali, mikrognati, konjenital glokom
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AGS2

Blyume, gelisme geriligi, yaygin spastisite

Sonug: ilerleyici nérolojik disfonksiyon, ensefalopati, spastik parapleji ve distoni tablosunda Aicardi-Gou-
tieres Sendromu 2 (AGS2) akilda bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Aicardi — Goutieres Sendromu 2, AGS2, RNASEH2B, mikrosefali
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P-032
iki ACTL6B Mutasyonu iligkili Epileptik Ensefalopati Olgusu

Canan Ustiin', Mutluay Arslan’, Deniz Torun? Ayse Nur Coskun’, Ozgen Hiir', Biilent Unay’

Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari A.D., Cocuk Nérolojisi B.D.
2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakaiiltesi, Tibbi Genetik A.D.

Amag: Erken baslangicli direngli nébetler, epileptik ensefalopati, motor ve mental gelisimsel bozukluk ile
basvuran hastalarda tanida ‘Gelisimsel ve epileptik ensefalopati 76’ klinik sendromunun akla getirilmesi

Yontem: Mikrosefali, psikomotor gelisme geriligi ve nobetlerle bagvuran 5 yasinda erkek ve 9 yasinda kiz
hasta sunulmustur.

Bulgular: ACTL6B (Actin-Like Protein 6B) mutasyonu direngli nébetler, epileptik ensefalopati, motor ve
mental gelisimsel bozukluk, konugma gerilidi, aksiyel hipotoni, distoni, spastik tetrapleji ve kas atrofisi ile
karakterize ‘Gelisimsel ve epileptik ensefalopati 76’ olarak adlandirilan klinik sendroma neden olmaktadir.
Bazi hastalarda mikrosefali, atipik yiiz gortinimd, kortikal korlik, kifoskolyoz, biyime geriligi gibi ek bul-
gular eslik edebilir. Beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde (MRG) serebral atrofi, hipomiyelinizasyon,
beyaz cevher volimiinde azalma ve korpus kallozumda incelme gortlebilir. ACTL6B geni 7. kromozom
tizerinde (7922.1) bulunmaktadir. Bu yazida ilk kez 18 giinliikken sigrama tarzinda nobetleri baglayan, mik-
rosefalisi, psikomotor gelisme gerilidi, yaygin spastisitesi ve skolyozu olan, beyin MRG'sinde her iki tempo-
ral lob anteriorunda ekstraaksiyel BOS mesafesinde genisleme saptanan bir erkek hasta ve mikrosefalisi,
psikomotor gelisme geriligi, yaygin spastisitesi olan, 5 yasinda jeneralize tonik klonik vasifta nobeti bas-
layan, kranial MRG'sinde serebral serebellar atrofisi olan bir kiz hasta sunulmustur. Hastalarin kesin tanisi
Tim Ekzom Dizileme (WES) analizinde ACTL6B mutasyonun gosterilmesiyle konulmustur.

ACTL6B ACTL6B

Sonug: Direngli nobetleri, mikrosefalisi olan hastalarda ACTL6B mutasyonu tanida akla getirilmelidir

Anahtar Kelimeler: Gelisimsel ve epileptik ensefalopati 76, Actin-Like Protein 6B, ACTL6B, epileptik ense-
falopati

o>
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P-033
CDKL5 Mutasyonu ilikili Epileptik Ensefalopati Olgusu

Canan Ustiin', Mutluay Arslan’, Ali Oztuna? Ayse Nur Coskun’, Ozgen Hiir", Biilent Unay’

Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Cocuk Nérolojisi B.D.
2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakaiiltesi, Tibbi Genetik A.D.

Amag: Psikomotor gelisme geriligi ve direncli ndbetlerle gelen hastalarda 6n tanida CDKL5 (Cyclin-depen-
dent kinase-like 5) mutasyonun akla getirilmesidir.

Yontem: Dort aylikken nobet gecirmeye baslayan, psikomotor gelisme geriligi ve stereotipik hareketleri
bulunan, yaygin spastisitesi olan, beyin MRG’si normal olan kesin tanisi Tim Ekzom Dizileme (WES) anali-
zinde CDKL5 mutasyonun gosterilmesiyle konulan bir kiz hasta sunulmustur.

Bulgular: CDKLS5 (Cyclin-dependent kinase-like 5) mutasyonu hayatin ilk yilinda baglayan tedaviye direngli
nobetler, psikomotor gelisme geriligi, kortikal gérme bozuklugu, distonik hareketler ve Rett Sendromu ben-
zeri stereotipik el hareketleri ile karakterize ‘Gelisimsel ve epileptik ensefalopati 2’ olarak adlandirilan klinik
sendroma neden olmaktadir. Hastalarin biyiik ¢ogunlugu kizdir. Kiz ve erkeklerde benzer klinik bulgular
gorilmekle beraber erkeklerde daha agir seyirlidir. Beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde (MRG) se-
rebral, serebellar atrofi ve korpus kallosum anormallikleri gorilebilir. CDKL5 geni X kromozomu lzerinde
(Xp22.13) bulunmaktadir ve mutasyonlari X'e bagh dominant olarak kalitiimaktadir. Bu yazida 4 aylikken
nobet gecirmeye baslayan, psikomotor gelisme geriligi ve stereotipik hareketleri bulunan, yaygin spastisi-
tesi olan, beyin MRG’si normal olan kesin tanisi Tiim Ekzom Dizileme (WES) analizinde CDKL5 mutasyonun
gosterilmesiyle konulan bir kiz hasta sunulmustur.

Sonug: Hayatin ilk yilinda nobetleri baglayan, psikomotor gelisme geriligi ve stereotipik hareketleri bulunan
hastalarda CDKL5 mutasyonu olabilecegi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Gelisimsel ve epileptik ensefalopati 2, Cyclin-dependent kinase-like 5, CDKL5, epileptik
ensefalopati
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P-035
Siiksinat dehidrogenaz eksikligi tanisinda MR spektroskopi

Cemile Biisra Olciilii", Havva Yazici?, Tugge ince’, Ozlem Yilmaz', Dilara Ece Toprak’, Seda Kanmaz', Ebru
Canda?, Hepsen Mine Serin', Sanem Yilmaz', Hasan Tekgil’

'Ege Universitesi Cocuk Norolojisi Bilim Dall, izmir
2Ege Universitesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali, izmir

Amag: Siiksinat dehidrogenaz (SDH) eksikligi otozomal resesif kalitilan nadir bir mitokondriyal hastaliktir.
Noromotor kazanimlarda regresyon, hipotoni, ataksi, miyoklonus ve manyetik rezonans (MR) goriintiile-
mede I6kodistrofi paterni varliginda MR Spektroskopi (MRS)'de siiksinat yiiksekligi hastalik igin tanimlay!-
ci bir bulgudur. MRS'de siiksinat yiiksekligi saptanan ve ayirici tanisi gergeklestirilen bir olgu sunulmustur.

Yontem: Anne-baba arasinda ikinci derece kuzen evliligi olan, gelisim basamaklari son ¢ aya kadar nor-
mal olan 13 aylik olgu kazanilmis fonksiyonlarda kayip nedeniyle basvurdu.

Bulgular: Norolojik bakisinda desteksiz oturamayan olguda alt ekstremitelerde spastisite, derin tendon ref-
leksleri artmig olarak saptandi. Ayirici tani igin gonderilen metabolik taramalarinda hafif laktik asit yiiksek-
ligi disinda, karnitin profili, kan aminoasit ve idrar organik asit degerleri normaldi. Beyin MR goriintiilemede
korpus kallosumda, bilateral periventrikiler alanda, derin beyaz cevherde, sag serebellar orta pedinkiilde
T2A-FLAIR sinyal artislan izlendi. MRS’de 2.4 ppm’de stiksinat pik artigi goruldu. Bu bulgularla mitokondri-
yal kompleks Il eksikligi diistinilip molekiiler tani planlanan olguda SDH alfa subunitinde (SDHA) birlesik
heterozigot mutasyon saptandi. Anne-baba segregasyon ¢aligsmasinda SDHA heterozigot mutasyon goriil-
di. Mitokondriyal kokteyl tedavisi baslandi.

Sonug: Tedavi edilebilir norometabolik hastaliklardan olan SDH eksikliginin erken teshis ve tedavisi prog-
nozu olumlu etkiler. MRS incelemesi bazi nérometabolik hastaliklarin (Canavan Hastalig, kreatin eksiklik
sendromu ve non-ketotik hiperglisinemi gibi) ayirici tanisinda ve 6zgiil molekiiler genetik incelemelerin
planlanmasinda kiymetli bir radyolojik incelemedir.

Anahtar Kelimeler: siiksinat dehidrogenaz eksikligi, manyetik rezonans spektroskopi, nérometabolik has-
tahk
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P-036
Cocukluk ¢aginda MOG IgG antikoru iligkili hastalik; tek merkez deneyimi

Ceren Bibinoglu Amirov', Sema Saltik’, Esma Sengeng’

'istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi,Cocuk Saghgi ve Hastaliklari A.B.D, Cocuk
Norolojisi B.D

Amagc: MOG IgG iliskili hastaliklar (MOGAD) demiyelinizan ataklar, otoimmiin ensefalit, Iokodistrofi-benzeri
bulgularla klinik verebilen bir hastalik grubudur. Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji kliniginde son 6
yilda MOGAD tanisiyla takip edilen ¢gocuk hastalarin klinik 6zelliklerini ortaya koymak amagclanmistir

Yontem: <18 yasta akut veya tekrarlayici edinsel demiyelinizan hastalik tanisiyla takip edilip serum MOG
IgG antikoru pozitif saptanan hastalarin demografik ve klinik bilgileri, kullanilan tedavi ve takip sonuglari
Ozetlenmistir.

Bulgular: 25 hasta akut demiyelinizan ensefalomyelit (ADEM), 13 optik norit (ON), 2 ADEM-ON, 7 transvers
myelit (TM), 19 klinik izole sendrom, 40 hasta MS atakla takip edilmistir. 8 hastada MOG IgG pozitiftir.
MOG-IgG pozitif ADEM hastalarinda negatif olanlara gore klinik ve radyolojik ayirt edici bir 6zellik sap-
tanmamistir. MOG+ hastalarin biri ADEM, ikisi ADEM-ON, biri tekrarlayan TM, uc¢i bilateral ON, biri kronik
tekrarlayan inflamatuar ON (CRION) tanisi almistir. 5'ine hastalik modifiye edici tedavi (DMT) baglanmistir.
DMT kararini etkileyen faktorler; relaps olmasi ve/veya akut atak tedavisine yetersiz klinik yanit olmasidir.
DMT olarak IVIG, rituksimab ve azatioprin tedavileri kullaniimistir. DMT altinda izlenen hastalardan biri ha-
ri¢ hepsi ataksiz izlenmektedir.

Sonug: Klinigimizde demiyelinizan hastalik tanili hastalar icinde MOG-IgG pozitifligi saptananlarin orani
yiiksek olmayip, bu hastalarin DMT'ye cevaplari genel olarak iyidir. ADEM hastalarinda MOGAD diistindu-
recek ozellikli bir klinik/radyolojik bulgu tespit edilememistir.

Anahtar Kelimeler: Demiyelizan hastalik, MOG IgG, ¢ocukluk ¢agi, tedavi
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P-037

Serebral Palsili Cocuklarin Gocuk Acil Servisie Bagvuru Nedenlerinin Arastiriimasi

Coskun Yarar', Burcu Dural?, Sabiha Sahin3, Kiirsat Bora Garman’, Hiilya Ozen*

'Eskisehir Osmangazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk Noro-
lojisi Bilim Dali, Eskisehir

2Eskisehir Osmangazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali, Eskisehir
3Eskisehir Osmangazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Acil
Bilim Dali, Eskigehir

“Eskisehir Osmangazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Biyoistatistik Anabilim Dali, Eskisehir

Amag: Bu galismada gocuk acil servise (CAS) bagvuran serebral palsili (SP) gocuklarin acil servise bagvuru
ani ve sonrasindaki durumlari ile eslik eden faktorlerin belirlenmesi amacglandi.

Yontem: Calismaya SP tanili olup CAS'a basvuran 0-18 yas araligindaki ¢ocuklar alindi. Cocuklarin cinsi-
yeti, acil servise basvuru sayisi ve nedenleri, fizik muayene bulgulari, motor islev dizeyleri, SP tipi, eslik
eden faktorler (malniitrisyon, nobet, skolyoz vb.), goriintiileme bulgular ve basvuru sonrasindaki izlem
durumlari kaydedildi.

Bulgular: 212 gocuk [90 (%42,5) kiz, 122 (%57,5) erkek; ortalama tani yasi 9.7+4.3 yil] calismaya alindi. En
sik SP tipi 108 (%70,1) bilateral spastik tip SP, 150 (%70,8)’'sinde motor iglev kaybi seviye V, 156 (%70,6)’s!
nonambulatuar idi. Toplam CAS basvuru sayisi 403'd, en sik bagvuru nedenleri: 82 (%20,3) list solunum
yolu enfeksiyonu, 54 (%13,4) akut gastroenterit, 50 (%12,4) akut bronsiolit, 49 (%12,1) ndbet ve 39 (%9,7)
pnomoni seklindeydi. 152 (%71,7)’sinin ayaktan, 60 (%28,3)'Inin servise yatirilarak takip edildigi gordldi.
Hastaneye yatmasi gereken cocuklarda hastaneye yatis sayisi (p<0.001), CAS basvuru sayisi (p=0.003),
nobet eslik etme sikligi (p<0.001), skolyoz (p<0.001), antiepileptik sayisi (p<0.001) ve elektroensefalog-
ramda bulgu (p<0.001) anlamli olarak daha fazlaydi (Tablo 1).

Tablo 1. Cocuklarin takip edilme durumlarina gore 6zellikleri
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Cocuklarin zelliklerd Takip edilme durumlar Toplam [+
Ayaktan Yatan e tefert
m %) n %)
Cinsiyet Kiz &4 [42,1]) 26 (43 3) 90 [42 5] 0871
Erkek BH (57.9] 34 [56,7] 122 [57.5)
Hastaneye Yatmarmisg 152 [100) 0 [o) 152 (71,7)
yatig sayisi Bir kez 0 [a) 3% [B5) 3% [18 4) <0001
iki kez o[o) 13 (21,7} 13 [6,1]
g veya daha fazla 0 [0) 8(13,3) 8(3,8)
Acil servise Bir kez 76 [50) 18 [30) G4 [, 4]
Ibaswuru Iki kez 28 [18,4] B [13,3] 36 [16,9)
sayis Ug veya daha fazla 448 [31,8) 34 [56,8) B2 [38,7) 0003
USYE 64 [24,1] 18(13.1] 82 [20,4]
Akut brongbolit 35 (13,2) 15 (10,9} 50 (12,4)
AGE 36 [13,6) 18 (13,1} 54 (13,4}
E;:JE:BE Pndmaoni 18 [5,8] 21 [15,3) 39 [9,7)
A IYE 11 [4.1) 75,1 18 [4,5]) 0378
N/G sonda defiisimi 200,7) 3(2.2) 5(L2)
Gastrostomi deglsimi 1[0,37] 3(2.2) 401)
Nobet 1% [7,2) 29 [21,2) 48 [11 9]
Diger nedenler ¥4 [29,8) 23 (16,7} 102 [25,4)
Serebral palsi Manoplejl 100,7] O [o) 1(0,5]
tipl Spastik Dipleji 16 [10,5) 3 (5) 19 (9)
tip Hemiple]l 20[13,1) £ (10) 26 112,3)
Kuadriple]i &% [45,3) 3% [B5) 108 [51)
Diskinetik tip 5 13.3] FYEE] FEE] 03489
Ataksik tip 100,7) 1[L7) 20(0,9)
Mikst tip 4(25] 1[L7) 5(2.4)
Tammlanmameg 36 (23,7) &(13,3) 44 [20,8]
KMIGSS Saviye Il 6[3.9) o[0) 6 [2,8)
Seviye Nl 5(3.3) 11,7 6[2,8)
Seviye IV 24 (15 8] 7117 31 (14,6} 0.189
Saviye WV 101 [B6,4] 4% [B1,7] 150 (70,8)
Tamimlanmamig 16 [10,5) 3[5) 15 [9)
MRG Normal 10,7 o [0) 10,5
Ibulgular Patolojik 75 [49,3) 46 [76,7) 121 [57,1) <0001
Bilinmeyen FEE 14 [23,3) 90 [42,5)

*Serabral palsili gocuklann dzellikler Be wakip edilme dwrwmilan arasindaki iligki Ki kare analizberi (Fisher Exact, Yates) jle
anceds nmigtie,

Sonug: CAS'a bagvuran SP’li gocuklarda eslik eden faktorler hastaneye yatis durumunu, dolayli olarak so-
nucu etkileyebilceginden bu ¢ocuklarin gok yonli olarak degerlendirilmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: eslik eden faktorler, serebral palsi, acil servise basvuru

.
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P-038

Cri du Chat sendromu Orneginde Gocuk Norologlarinin Norogenetik Bozukluklarin Tani ve izlemindeki
Rolleri

Coskun Yarar', Kiirgat Bora Carman’, Oguz Cilingir?, Saniye Tiilin Fidan3, Ayhan Macid Melekoglu*, Meh-
met Yanardag®, Meltem Dinleyici®

'Eskisehir Osmangazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk N&ro-
lojisi Bilim Dali, Eskisehir

2Eskisehir Osmangazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dall, Eskisehir

3Eskisehir Osmangazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk ve Ergen Ruh Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Eskisehir

“Eskisehir Osmangazi Universitesi, E§itim Fakiiltesi, Ozel Egitim Bolimd, Zihinsel Engelliler Egitimi Anabi-
lim Dal, Eskisehir

5Anadolu Universitesi, Engelliler Aragtirma Enstitiisii, Ortopedik Engelliler Anabilim Dali, Eskisehir
sEskisehir Osmangazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Sosyal Pedi-
atri Bilim Dali, Eskisehir

Amag: Cri du Chat sendromlu (CdCs) gocuklarin norolojik 6zelliklerinin ailelerden anket yoluyla 6grenilmesi,
¢ocuk ndrologlarinin CdCs 6rneginde norogenetik bozukluklarin tani ve izlemindeki rollerinin belirlenmesi.

Yontem: Cri du Chat sendromu dernedinde mail adresi olan 53 aile mail yoluyla Haziran-Agustos 2020
tarihleri arasinda ¢alismaya davet edildi, 29'u ¢calismaya katildi.

Bulgular: 29 cocugun ortanca yasi 5.3 yil (1.1-15.1), kizlarin orani %62.1°di. Ortanca tani yasi 8.0 aydi (-1.4
(prenatal)-94.0). %22.2'sinde prenatal anomali stiphesi vardi. %57.7'si yenidogan yogun bakim tnitesinde
izlenmisti. Tani yasi 2015 yilindan sonra, 6ncesine gére anlamli olarak daha erkendi (p=0.002). Tani koyan
hekim kismina verilen 28 yanitin 21'i (%69.0) Tibbi veya Cocuk Genetik uzmani, 7'si (%24.1) ise Cocuk
Norologu seklindeydi. En sik tani koydurucu 6zellikler miyavlama sesi, fasiyal dismorfizm, hipotoni ve mik-
rosefaliydi. Nobet %10.3'linde, gelisim geriligi test uygulanan ¢ocuklarin %88.2’sinde, davranis sorunlariise
%88.5'inde vardi. Norogoriintiilemede 18 olgunun ikisinde (%11.1) bulgu vardi. Aileler CdCs hakkinda bil-
gilere %78.6 oraninda CdC Derneginin web sitesinden ulasirken, hekimlerden bilgi edinme orani %14.3'ddu.
%52.2'si CdCs hakkinda yetersiz danismanlik aldiklarini belirtmislerdi. Yeteneklerin kazanilma zamanlari
Tablo 1’dedir. 24’er olgu ortanca 9. ayda (3-42 ay) fizyoterapiye; 12. ayda (6-42 ay) 6zel egitime baslamisti.
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Tablo 1. Yeteneklerin Kazanilma Zamanlari ve Yasa Gore Gecikme

Yetenek C/eg:/;zl'otal (Bae;s)lama ya.s | \G(zf:?k?:;total
(ortanca, min-max)

Bas, boyun kontrolii | 27/28 (96.4) | 10, (2-24) ?%%?0()3 ay)

Desteksiz oturma | 27/29(93.1) |17, (8-48) (2;:(/3 %?3()8 ay)

Yiirime 17/29 (58.6) | 42.5(22-84) 2/61 2)%.(01)8 2y)

ilk kelime 20/29 (69.0) |30, (10-72) 2%1397()1 2ay)

*Kazanilmasi beklenen zaman

Sonug: Norogenetik bozukluklarin baslangi¢ bulgulari siklikla nérolojik belirtiler icerdiginden CdCs 6rne-
ginde oldugu gibi erken tanida Cocuk ndérologlart nemli bir rol oynamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Cri du Chat sendromu, Noérogenetik bozukluklar, Cocuk nérologu, Tani
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P-039

Cocukluk ¢aginin sentrotemporal dikenli epilepsisinde baslangic hemogram parametreleri prognoz iize-
rine etkili olabilir mi?

Cagatay Giinay', Ozlem Ozsoy’', Gamze Sarikaya Uzan', Semra Hiz Kurul', Ulug Yis'

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Cocukluk ¢aginin sentrotemporal dikenli epilepsisi (CCSDE) tanili olgularimizin ilk nébet anindaki
hemogram parametrelerinin prognoz uzerine olan etkileri incelenmesi amaclandi.

Yontem: Cocuk noéroloji polikliniklerimizde 2016-2021 yillari arasinda takip ettigimiz en az iki yil takip stire-
si olan CCSDE tanili olgularin sistem ve arsiv kayitlari incelendi.

Bulgular: Toplam 61 hasta galigmaya dahil edildi. Olgularin (37 erkek, %60,6) ortalama yasi 11,8 (6-17 yil)
iken nobetlerin baglama zamani ortalama 8,14 yasti (4-14 yas). Olgularin 8'inde (%13,1) anne baba arasinda
akrabalik, 15'inde (%24,5) ailede epilepsi vardi. ilk nébet aninda ortalama WBC: 8731/mm3 (4600-17500),
PLT: 298000/mm3 (203000-516000), notrofil: 4463/mm3 (1300-16200), lenfosit: 3250/mm3 (1000-6900),
monosit: 719/mm3 (500-1500), MPV: 8 fL (6,3-10,8), platelet/lenfosit orani: 102,7 (45-231), nétrofil/len-
fosit orani: 1,73 (0,38-16,2), lenfosit/monosit orani: 6,2 (2,14-42) seklindeydi. izlemde olgulardan {giinde
(%4,9) ESES olacak sekilde dort (%6,5) olguda klinik ve elektrofizyolojik iyilesme goriilmedi. Klinik ve elek-
tofizyolojik iyilesme ile sadece klinik iyilesme 28er (%45,9) olguda izlendi. En sik gozlenen iyilegsme siireleri
olgulardan 26'sinda (%42,6) 1-2 yil, 15'inde (%24,5) 6 ay-1 yil, 10’'unda (%1,6) 2-3 yil seklindeydi. Olgularin
hemogram parametreleri ile prognozu ve iyilesme sireleri agisindan anlamli iliski saptanmadi.

Sonug: Calismamizda pozitif veya negatif inflamasyon belirteci olarak sayilan hemogram parametrelerinin
CCSDE olgularinin prognozuyla iliskisi olmadigi gosterildi.

Anahtar Kelimeler: sentrotemporal dikenli epilepsi, rolandik, nébet, hemogram, epilepsi




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-040

Akut baglangich kronik inflamatuar demiyelizan noropati: Erciye Universitesi deneyimi

Celebi Yildinm', Mehmet Canpolat’, Hakan Giimis', Sefer Kumandas', Abdulhakim Coskun?, Hamit Acer’,
Hiseyin Per!

'Erciyes Universite Tip Fakiiltesi Cocuk Sagli§i ve Hastaliklar Anabilim Dali, Gocuk N&roloji Bilim Dali, Kayseri
2Erciyes Universite Tip Fakiiltesi Cocuk Radyoloji Bilim Dali, Kayseri

Amag: Akut baslangigh kronik inflamatuar demiyelinizan néropati (Akut baslangigli CIDP) tanisi, 6zellikle
GBS tanisi almis, klinik olarak (i¢ veya daha fazla niiks periyodu olan veya hastaligin baslangicindan 8 haf-
ta sonra yeni niiks olan hastalarda disindlmelidir. Bu hastaligin kliniginin Guillian barre sendromun (GBS)
klinigine benzemektedir ve bu nedenle ilk tedavileri GBS gibi olmaktadir. Aslinda bu hastalik GBS sonrasin-
da gelisen CIDP olmayip, baslangigta CIDP olup sadece ilk bagvuru klinigi GBS gibidir. Bu ¢alismada akut
baslangicli CIDP olan hastalarina uygulanan ilk tedavilerinin etkinlikleri karsilastirimasi amaglandi.

Yontem: Bu ¢alismada, Erciyes Universitesi Universitesi Tip Fakiiltesi gocuk néroloji poliklinik ya da servis-
lerinde en az 6 ay streyle takip edilen 7 akut baslangi¢h CIDP hastasi retrospektif olarak ¢alismaya dahil
edildi. Tum veriler uygun istatistiksel yontemlerle degerlendirildi.

Bulgular: ilk bagvuru aninda GBS olup takiplerinde akut baslangicli CIDP tanisi alan olgu orani %5.6 olarak
bulunmustur Hastalarin %71.4’Gnde sekel goriildi. Baslangig tedavisi ile sekel arasinda iligki saptanilama-

di (p=1).
Sonug: Hastalara uygulanan ilk tedavilerinin hastaligin sekel arasinda iliski bulunmamistir. Bu hastalarinda

verilen ilk tedavilerinin sekel ile iliski olmayip idame tedaviler daha 6nemli olup hastahgin taninip idame
tedavisinin diizenlenmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Akut baslangi¢h kronik inflamatuar demiyelinizan néropati, tedavi, cocuk, prognoz
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P-041

Guillian-barre sendromu ve transvers miyelit olgularinda uzun dénem izlem ve tedavi segeneklerinin
etkinliginin kargilagtiriimasi

Celebi Yildinm', Mehmet Canpolat’, Sefer Kumandas', Abdulhakim Goskun? Hakan Gumis', Hamit Acer’,
Hiseyin Per!

'Erciyes UniversitesiTipFakiiltesi Cocuk Sagli§ive Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk NérolojiBilim Dali, Kayseri
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Radyoloji Bilim Dali, Kayseri

Amag: Guillain-Barre sendromu (GBS), postenfeksiyéz otoimmiin bir hastaliktir. Klinigi asendan ilerleyen
simetrik guigsizliik ve arefleksi / hiporefleksi ile karakterize akut inflamatuar polindropatidir. Klinigi agir
veya hizli ilerleyen hastalarda intraven6z immiinoglobulin (IVIG), plazmaexchange (PLEX) ve/veya immin-
slipresif ilaglar tedavi segenekleridir. Tranvers miyelit (TM) omurligin herhangi bir seviyesinin tulumu sonu-
cu hem duyusal hem de motor defisitin hizli gelisimi ile karakterizedir. TM tedavisinde ilk segenek yiiksek
doz steroidlerdir. Diger tedavi segenekleri IVIG ve PLEX'dir. Calismada bu hastaliklarinin tedavilerinin etkin-
likleri ve uzun donem sonugclarini degerlendirmeyi amaclamaktadir.

Yontem: Bu galismada, Erciyes Universitesi Universitesi Tip Fakiiltesi gocuk néroloji poliklinik ya da servis-
lerinde en az 6 ay siireyle takip edilen 118 GBS ve 12 TM hastasi retrospektif olarak ¢alismaya dahil edildi.

Bulgular: GBS hastalarinin %10.2'sinde sekel saptanildi. EMG bulgularindan AMAN ile sekel arasinda is-
tatistiksel olarak anlamli bir iligkisi saptanildi (p=0.007). Mekanik ventilator ile sekel arasinda anlamli bir
iligki bulundu (p=0.024). Tedavi segeneklerinden 7 giin IVIG tedavisi ile sekel arasinda iliski anlamli olarak
saptanildi (p=0.009). TM hastalarinin %16.7’sinde sekel goriildi. Tedavi tiiri ile sekel arasinda iliski sapta-
nilamadi (p=0.549).

Sonug: GBS'de 7 gin IVIG tedavisi, AMAN olgulari ve mekanik vantilator gereksinimi ile sekel arasinda is-
tatistiksel bir iligki saptanmistir. TM'de tedaviler ile sekel arasinda ise anlamli bir bulguya rastlanmamistir.

Anahtar Kelimeler: Guillian Barre Sendromu, Transver Miyelit, Tedavi, Prognoz, Cocuk
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P-042

Monoterapi ve Politerapi Antiepileptik ila¢ Kullanan Epilepsi Hastalarinda Kardiyak Etkilenmenin QTC
Dispersiyonu ile Degerlendirilmesi.

Cisil Cerci Kubur', Senem Behsat', Muzaffer Polat’, Sibdatullah Ali Orak’, Asli Kiibra Atasever’, Celil Yilmaz'

'Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: Epilepsi tanisiyla politerapi antiepileptik kullananlarin tedavi planlanlarinin antiepileptiklerin kardi-
yak etkileri degerlendirilerek yapilabilmesi ve antiepileptiklerin kardiyak etkilerinin literature kazandirilma-
sidir. Ayrica antiepileptiklere bagl ani kardiyak 6limiin éniine gecilebilmesi ve kronik kardiyak hastalik
oraninin azaltilmasidir.

Yontem: Arastirmaya Gocuk Noroloji poliklinigine 01/12/2018 - 01/12/2019 arasinda basvuran 18 yas
alti, epilepsi tanili tekli levetresetam tedavisi , sodyumvalproat tedavisi alan , lakozamid tedavisi alan ,
politerapi antiepileptik alan hastalar ve ilk afebril konvulziyonla basvuran ilag kullanmayan hastalar dahil
edilmistir. Antiepileptik ila¢ kullanan hastalar 3 ay sureyle cocuk noroloji polikliniginde klinik, hematolojik
ve kardiyak yan etkiler agisindan degerlendirilmekte ndbet kontrolleri not edilemekte ve belirli zaman ara-
liklarinda EEG ve EKG kontrolleri goriilmektedir.

Bulgular: Veriler karsilastinldiginda cinsiyet, YDYBda yatis, dogum haftasi, dogum kilosu, dogum sekli, sa-
rilik , soygecmis, yas aralidi, ndbet sekilleri, baslangic zamanlari, eeg, mr/bt bulgulari, antiepileptik kullani-
mi, antiepileptik tiirli ile QTC dispersiyonu arasinda istatistiksel fark goriilmedi. Akrabalik 6ykiisi olanlarda
QTCd, olmayanlara gore istatistiksel kisa bulunmustur. 2 yildan az ila¢ kullananlarda QTCd, fazla kullanan-
lara gore anlamli kisadir. Ancak tek bakildiginda QTCde uzunluk, bir tek lakozomidde kisa bulunmustur.

Monoterapi ve politerapi antiepiepileptik ilag QTC dispersiyonu karsilastiriimasi

iLAC ) ) QTC DiSPERSIYONU p

KOMBINASYONU ILAG KOMBINASYONU Ort std DEGERI
LEVETERESETAM 8278

MONOTERAPI VALPROAT +23 80 0.226
LAKOZOMID :
LEVETRESETAM+VALPROA

: ; T 92.72 +-

POLITERAPI LEVETRESETAM+ 35.23 0.226

FENOBARBITAL

ilag dagimlarina gére msn cinsinden max QTC degerleri

ILAC KOMBINASYONU ﬁZEAr:s’\AA QTC DEGERI
LEVETRESETAM 446 .06+- 35.52
SODYUM VALPROAT 438. 52 +-25.59
LAKOZAMID 431.66 +- 27,57
LEVETRESETAM+VALPROAT 447.77+- 22,5
LEVETRESETAM+FENOBARBITAL 470.00 +- 14.1
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ilac dagiimlarina gére QTC dispersiyonu

iLAG Qre -

KOMBINASYONU | DISPERSIYONU P DEGERI
Ort std

LEVETRESETAM 85.75+-22.22 0.689

SODYUM VALPROAT | 82.05+-24.71 0.689

LAKOZAMID 76.664+-26.05 0.689

LEVETRESETAM+-

VALPROAT 93.33+-39.05 0.689

LEVETRESETAM+FE-

NOBARBITAL 90.00+-14.14 0.689

Nobet semiyolojisi, ilag kullanim sireleri ve QTC dispersiyonu

NOBET SEMIYOLOJISI | NOBET SEMIYoLOJisi | 3TC DSPERSYONU b pegsei
NOBET

BASLAMA <2YIL 81.91+-20.81 0.315
ZAMANI

NOBET

BASLAMA >2 YIL 87.33 +-29.57 0.315
ZAMANI

NOBET

SEKL] FOKAL 82.22+-21.01 0.682
NOBET .

SEKL] JENERALIZE 84.61+-26.22 0.682
AEILAC

KULLANIMI VAR 84.00+-25.43 0.804
AEiLAC _

KULLANIMI YOK 86.66+-4.22 0.804
ILAG

KULLANIM <2YIL 79.38+-21.35 0.020
SURESI

iLAC

KULLANIM >2 YIL 96.00+-31.22 0.020
SURESI

EEG

BULGUSU VAR 86.72+-26.91 0.204
EEG

BULGUSU YOK 80.6+22.23 0.204
MR/BT

BULGUSU VAR 83.47+-29.01 0.90
MR/BT

BULGUSU YOK 84.38+-24.15 0.90
EPILEPSI

ETYOLOJISi VAR 81.33+27.74 0.667
EPILEPSI

ETYOLOJiSI YOK 84.69 +24.90 0.667

Sonug: Antiepileptik alanlarda (levetresetam, sodyumvalproat, lakozomid, levatirasetam-sodyumvalpro-
at,levatirasetam-fenobarbital) istatistiksel anlaml QTCd farki gézlenmedi. Lakozomid alanlarda QTC ve
QTCd digerlerine gore kisa olmasi dikkat ¢ekicidir. Bu yeni antiepileptik lakozomidin kardiyak otonomiyi
etkilememesini destekler .

Anahtar Kelimeler: ‘Monoterapi, politerapi, antiepileptik, QTCd’, Kardiyak etkilenme, QTC
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Yayin No: P-043

CHD2 Geninde Denovo Heterozigot Yeni Bir Mutasyonun Saptandigi Bir Epileptik Ensefalopati Olgusu
Cisil Cerci Kubur', Ash Kiibra Atasever’, Sibgatullah Ali Orak’, Celil Yilmaz', Muzaffer Polat’

'Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: CHD?2 ile iliskili myoklonik ensefalopatiler; tekrarlayan nobetler, fotosensitivite, davranigsal ve mo-
tor iglevlerde bozulmayla karakterize epileptik sendromdur. CHD2 genindeki mutasyonlarla bildirilen olgu-
lar arastirildiginda, 2 makalede aile ici gegis bildirilmistir. Bu olguda tipik bulgular bulunan CHD2de ayni
heterozigot mutasyonu olan 2 kardes ve anneleriyle, literatiirdeki kalitsal mutasyonlu 3. aileyi bildirmeyi
amagcladik.

Yontem: Epileptik ensefalopati 6n tanisiyla hastadan TruSight Exome Yeni Nesil Dizi Analizi paneli ¢alisil-
di. Bu panelde bilinen epileptik ensefalopati genleri degerlendirildi, sonrasinda CHD2 geninde heterozigot
€.214G>T (p.Gly72Cys) varyanti belirlendi.

Bulgular: On lg¢ yasinda erkek hastanin nobetleri 5 yasinda baslamis, nébet tipleri g6z kapag miyokloni-
si, jeneralize tonik ve atonik seklindeydi. Fizik muayenesinde mikrosefali (<3p), dismorfik bulgusu yoktu.
Spastik tetrapareji ve agir psikomotor gerilik mevcuttu. Anneyle baba ikinci derece kuzendi ve saglkliyd.
Ailede dokuz yasindaki kardeste 4 yasinda baslayan direngli nobetler, spastik tetrapareji, agir psikomotor
retardasyon mevcuttu.

Sonug: Bes yasinda baslayan, uyariyla artan myoklonik ndbetleri ve global gelisim geriligi bulunan, CHD2
geninde heterozigot bir varyant saptanan olgu ve benzer bulgulara sahip kardesi sunulmaktadir. Bu ailede
iki kardeste saptanan varyant, klinik bulgusu olmayan annelerinden kalitilmistir. Ailedeki varyantin klinik
iliskisi agisindan, anne KENT-EGY testiyle degderlendirilerek, hafif intellektliel yetersizlik saptanmistir. Lite-
ratirde denovo mutasyonlarla olugsan, daha once 2 kez kalitsal olarak ayni ailede tekrarlayan mutasyon,
bizim olgularimizla literatiirdeki tiglincli mutasyondur.

Pedigri

Anahtar Kelimeler: ‘CHD2 mutasyonu, epileptik ensefalopati, fotosensitivite, myoklonik’, gelisim geriligi,
heterozigot varyant



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-044

Antiepileptik Tedavilere Direngli Nobetlerle Gelen Bir Noroblastom Olgusu

Cisil Cerci Kubur', Asli Kiibra Atasever', Celil Yilmaz', Sibdatullah Ali Orak’, Muzaffer Polat’

Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Noroloji Klinigi

Amag: Bu olguda noroblastom tanisi alip, antiepileptiklere direncli, steroid tedavisine yanit alinan fokal ve
jeneralize nobetlerle gelen hastamizi bildirmeyi amagcladik.

Yontem: Oncesinde nébet 6ykiisii olmayan, cocuk onkolojide ndroblastom dntanisi ile takip edilmekte olan
4 aylik erkek gcocuk, 24 saat icinde 3 kez jeneralize klonik nobet ile dis merkezden sevk edildi. Hastanin
izleminde farkindahgin kayboldugu gozlerde yukariya tonik deviasyon seklinde fokal ve jeneralize klonik
nobetleri izlendi. Hastanin ndbetleri direncli olup, hastaya sirasiyla levatiracetam, fenitoin ve v midazo-
lam inflizyonu baslandi. Hastanin etiyopatogenez agisindan paraneoplastik otoantikorlar gonderildi ve
deltakortil 0.75 mg/kg/giin basland.. izleminde steroid tedavisinin 4. giiniinde ndbetleri duran hastanin
midazolam inflizyonu kademeli azaltilarak kesildi. Beyin MRG oladan saptandi.

Bulgular: Hastanin izleminde farkindaligin kayboldugu gozlerde yukariya tonik deviasyon seklinde fokal
ve jeneralize klonik ndbetleri izlendi. Video EEGde sol parietooksipitalden koken alip jeneralize olan 300-
350mv amplitiide ulasan keskin,keskin karakterli yavas dalgalar sik aralikli izlendi. Kr MRG oladan saptan-
di. Biyopsiyle patoloji sonucu néroblastom olarak degerlendirildi. Paraneoplastik otoantikor paneli negatif
saptandi.Hastada paraneoplastik sendroma yonelik opsoklonus-myoklonus bulgulari saptanmadi.

T2 Aksiyel KR MRG
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Aksiyel T1 KR MRG

Video EEG

] B (RS 1A PR 13448 (2 L] (B ] (EE-]

LA Ij
Sol parietooksipital bdlgeden koken alip jeneralizasyon gosteren keskin,keskin karakterli yavas dalgalar

Sonug: Noroblastom tanili hastamizda ayirici tanida bir paraneoplastik sendrom olan opsoklonus-myok-
lonus sendromu saptanmamistir. Hastanin nobetlerinde steroid tedavisine yanit alinmistir. Noroblastom
tanisi alan hastalarda tedaviye direncli nébetler varliginda altta yatan otoimmun etiyopatogenez nedeniyle
immun modiilator tedavi 6ncelikli olarak akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: epileptik nobet, steroid, otoantikor, opsoklonus-myoklonus, néroblastom, kitle
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P-045

Obezite Cerrahisi Sonrasi Gelisen Polinoropati: Olgu Sunumu

Defne Alikilic’, Hiilya Acar?, Adnan Deniz’, Merve Oztiirk!, Omer Karaca', Mesut Giingér?, Biilent Kara’

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali
22- Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali

Amag: Cerrahi sonrasi hizl ve kontrolsiiz kilo verilmesine ve de yetersiz beslenmeye ikincil vitamin BT,
B2, B6, B12, folat, ¢inko, bakir ve vitamin E eksiklidi gelisebilir ve bunlara bagli polinéropati tablosu ortaya
cikabilir. Hizla yukariya dogru ilerleyen motor kayip Guillain-Barre Sendromuyla (GBS) benzerlik gosterdigi
icin bazi hastalar yanlslikla GBS tanisi alir.

Yontem: Obezite cerrahisi sonrasi polindropati klinigi ile getirilen 17 yas erkek ¢ocugun klinik ve laboratu-
var bulgulari tartisiimistir.

Bulgular: Yaklasik 3 ay 6nce gastrik bantlama operasyonu gegiren hasta, iki hafta dnce gelisen bacaklarda
glc kaybi ve ylriiyememe sikayetleri ile acil servisimize basvurdu. Hastanin son 2 aydir yogun kusmalari
oldugu icin yeterli beslenemedigi, vitamin destek tedavilerini kullanamadigi ve hizla 50 kg kaybettigi 6g-
renildi. Muayenesinde alt ekstremite kas gucu bilateral 2/5'ti ve DTR'leri alinamadi. EMG'si motor-duysal
noropati ile uyumluydu. Hastaya vitamin replasman tedavisi baslandi. Taburculuk sonrasi oral vitamin B1
tedavisine devam edildi. Hasta tedavinin 6.ayinda bagimsiz yirimeye basladi.

Sonug: Gelismis Ulkelerde obez addlesan sikhr %5-10 olup bu yas grubunda obezite cerrahisi giderek
artmaktadir. Bu yas grubunda cerrahi sonrasi beslenme yetersizliklerine bagli polinéropati tablosu gelige-
bilecegi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: obezite cerrahisi, polindropati, vitamin B1
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P-046

Komplike Febril Nobetle Gelen HHV-6 Ensefalit Olgusu: HHV-6 Ensefaliti Tedavisinde Giincel Yaklagim
Onerileri

Defne Alikilic’, Yunus Emre Tokdemir? Adnan Deniz', Omer Karaca', Merve Oztiirk!, Mesut Giingér', Bi-
lent Kara'

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&rolojisi Bilim Dall
2Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagdlig ve Hastaliklari Anabilim Dali

Amagc: Human herpes viris tip 6 (HHV-6), bagisiklik sistemi baskilanmis kisilerde reaktive olarak ensefali-
te neden olabilir. Bagisiklik sistemi normal olan, 6zellikle 2 yas altindaki ¢ocuklarda da primer enfeksiyon
sonrasi menenjit ve ensefalit tablosu ortaya ¢ikabilir. Her iki hasta grubunda da HHV-6ya yonelik antiviral
ve diger destek tedavilerinin uygulanmasi tartigmalidir. Bu sunumda gtincel tedavi 6nerilerinin tartisiimasi
amagclanmistir.

Yontem: Komplike febril nobet ile gelen HHV-6 ensefalit tanisi alan 9 aylik bir erkek cocugun klinik, labora-
tuvar ve norogoruntiileme bulgulari tartisiimistir.

Bulgular: Dokuz aylik erkek hasta giin iginde 3 kez tekrar eden febril nébet nedeniyle getirildi. BOS-PCR
panelinde HHV-6 pozitif saptandi. Hastanin aralikli atesleri ve febril ndbetleri devam etti. Yatiginin 18.
giniinde ensefalopati tablosu ve febril status gelisti. EEG’sinde sol sentro-paryetal bélgede yavas dalga
paroksizmleri gorildi. Hastanin beyin MR’inda sol oksipital bolgede ensefalitle uyumlu tutulum izlendi.
Hastaya antiviral tedavi baglandi. Tedavisi tamamlanan hasta sekelsiz iyilesti.

Sonug: HHV-6 enfeksiyonu seyrinde gelisen febril nobetlerde antiviral ilag tedavisi genellikle 6nerilmemek-
le birlikte, se¢ilmis bir hasta grubunda antiviral tedavi gereksinimi olabilmektedir. Antiviral tedavi gereksi-
nimi i¢in yeni tedavi kilavuzlarina gereksinim vardir.

Anahtar Kelimeler: komplike febril nobet, HHV-6 ensefalit, antiviral tedavi
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P-047

Enflamatuvar Tipte Fokal Serebral Arteriopati: inme Etyolojisinde Atlanmamasi Gereken Bir Tani

Defne Alikilic’, Adnan Deniz’, Merve Oztiirk!, Omer Karaca', Mesut Giingér', Biilent Kara'

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali

Amag: Cocukluk ¢agi iskemik inmelerinin en sik nedeni arter bitinligind etkileyen durumlardir. Enfla-
mutuvar tip fokal arteriopatide (FCA-i) temel patoloji enfeksiydz ya da otoimmiin sirecglere bagh gelisen
enflamatuvar reaksiyondur ve siklikla distal intrakraniyal internal karotid arter (ICA) ve biiyiik serebral ar-
terlerin proksimal kisimlari tutulur ve hemiparezi geligir. FCA-I'de segmental tutulum patognomonik olup
hastalarin yaklasik "4’'tinde gordlir.

Yontem: Atesli enfeksiydz donem sonrasi sol hemipleji gelisen 9 aylik erkek cocugun klinik, laboratuvar ve
noérogorintileme bulgulan tartigiimigtir.

Bulgular: Hastanin sol st ve alt ekstremitesinde kas gucu 0/5'i. Beyin MR'iInda sag MCA sulama alani-
na uyan akut enfarkt ile uyumlu goriinim saptandi (Resim 1). MR anjiosunda sag MCA damar duvarinda
diizensizlik izlendi (Resim 2). Steroid ve DMAH tedavisi baslandi. Hastanin takibinde sol iist ve alt motor
kuvveti normale dondu.

Resim 1

Resim 1: Difflizyon agirlikli aksiyel goriintiide ADC karsihgi olan sag MCA'nin sulama alaniyla uyumlu en-
farkt

Resim 2

Resim 2: MR anjiografide sag MCA'da damar duvarinda diizensizlik ve kalibrasyonda azalma

Sonug: Enflamatuvar fokal serebral arteriyopati inme etyolojisinde son yillarda gorintileme yontemlerin-
deki gelismelerle daha iyi taninabilmektedir. Steroid tedavisine iyi yanit alindidi i¢in erken tani ve tedavi
norolojik prognoz agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: inme, fokal serebral arteriopati, steroid
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P-048
Olgu Sunumu: infantil baglangigh Asendan Herediter Spastik Parapleji

Derya Glder', Bilgihan Bikmazer', Emek Uyur Yalgin', Nuriye Ayca Gil', Leyla Cakmak Esen’, Niltifer Eldes
Hacifazlioglu'

Zeynep Kamil Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Amag: ALS2 geni tarafindan kodlanan alsin proteininin deneysel ¢alismalarda superoksit dismutaz 1
(SOD1) iligkili hiicre olimiine karsi koruyucu bir rol oynadi§i gosterilmistir. Alsin proteinin ALS2 gen mu-
tasyonu; juvenil amyotrofik lateral sklerozis, juvenil baslangigh primer amyotrofik lateral skleroz ve infantil
baslangigh assendan herediter spastik parapleji fenotiplerine yol agar. infantil baslangigh assendan here-
diter spastik parapleji ALS2 gen mutasyonunun neden oldugu otozomal resessif olarak kalitilan nadir bir
hastaliktir.

Yontem: Bu olgu sunumunda motor gelisme geriligi, spastisite ve distoni nedeni ile bagvuran ve ALS 2 gen
mutasyonu saptanan iki kardes olgu sunulmustur.

Bulgular: Anne baba arasinda birinci derece kuzen evliligi olan 14 yasinda kiz hasta 2.5 yasinda iken yiu-
rime gecikmesi ve sik digsme yakinmalari ile Zeynep Kamil Kadin Dogum ve Cocuk Hastanesi Cocuk
Norolojisi poliklinigine bagvurdu. Ozgecmisinde 6zellik olmayan hastanin ndrolojik bakisinda distoni, tet-
raparezi, artmis derin tendon refleksleri, disfaji, nistagmus, dizartri mevcuttu. Kraniyal Manyetik Rezonans
Goriintlileme incelemesi normal idi. Tim ekzom dizileme (WES) analizinde Chr2:g202571576 duplikasyo-
nu saptanarak infantil baslangicli Assendan Herediter Spastik Parapleji tanisi aldi . Motor gelisme geriligi
olan 9 aylik kiz kardesinde de ayni genetik mutasyon saptandi.

Sonug: infantil baslangicli assendan herediter spastik parapleji tedavisi olmayan bir motor néron hastali-
gidir. Ailelere genetik danigsma verilmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: infantil baslangi¢h juvenil amyotrofik lateral skleroz
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P-049

Cocuk Noroloji Poliklinigine Kreatin kinaz Yiiksekligi ile Bagvuran Olgularin Etyolojik Spektrumu

Didem Ardicli’, Tuba Bulut', Esra Kilig?, Cigdem Seher Kasapkara?®, Deniz Yilmaz', Aydan Degerliyurt’, Ay-
segul Nese Citak Kurt'

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bolimu
3Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bolimu

Amag: Serum kreatin kinaz (CK) yiiksekligi, pediatrik noroloji klinigine sik basvuru nedenlerinden biridir.
Ayirici tanida elektrolit bozukluklar, egzersiz, travma, enfeksiyonlar, endokrinopatiler, ilaglar, toksinler, kalit-
sal metabolik hastaliklar, n6romuskiiler hastaliklar gibi birgok neden yer alir. Akut bobrek yetmezIigi ve rab-
domiyoliz gibi hayati tehdit eden komplikasyonlar agisindan erken tani ve uygun tedavi yaklasimi kritiktir.

Yontem: Calismamizda son 1 yil iginde CK yiiksekligi nedeniyle poliklinigimize bagvuran hastalarin demog-
rafik, klinik ve laboratuvar 6zelliklerinin dederlendirilmesi amacglanmistir. Normal serum CK degerinin en az
1.5 kati Gzerinde, en az 2 kez yiiksek 6lglim degeri saptanan hastalar calismaya dahil edilmistir.

Bulgular: Yas ortalamasi 8.08+3.65 yil (8 ay-18.5 yas) olan toplam 76 hasta (61 erkek, 13 kiz) dahil edildi.
Serum CK diizeyleri 465-96383 U/L (ortalama:9692) arasindaydi. Olgularin 55'inde persistan, 21'inde ge-
cici CK yiiksekligi vardi. Bagvuru aninda hastalarin %51'i asemptomatikti, %26’sinda egzersiz, enfeksiyon,
asl, ilag, nobet gecirme gibi tetikleyici faktorler vardi. Genetik ve metabolik incelemeler sonucunda 30 has-
taya muskdler distrofi, 6 hastaya metabolik miyopati tanisi konuldu.

Sonug: CK yuksekligine tanisal yaklasimda ayrintilh 6yki ve muayene bulgulan dogrultusunda planlanan
laboratuvar incelemeleri etyolojinin belirlenmesinde yol gostericidir. Potansiyel olarak tedavi edilebilen ka-
litsal metabolik ve néromuskiiler hastaliklar akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: kreatin kinaz yiksekligi, etyoloji, ayirici tani
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P-050

Narkolepsi tanisi alan iki olgu sunumu

Didem Bicer', Duygu Giiner Ozcanyiiz', Serap Bilge’, Faruk incecik’, M. Ozlem Hergiiner’

Gukurova Universitesi Cocuk Noroloji Bilim Dali

Amag: Narkolepsi farkindaligini arttirmak ve muhtemel yanlis taniya neden olabilecek diger nérolojik has-
taliklardan ayriminin yapilmasi ile hastalarin uygun tedaviyi almasini saglamaya dikkat gekmek istedik.

Yontem: Narkolepsi nadir goriilen, giin iginde asiri uyku hali ile tanimlanan, ani kas tonusu kaybi, uykuya
dalma sirasinda olan hallisinasyonlar ve uykunun hizli g6z hareketlerinin gorildigi donemdeki bozuklugu-
na bagh bir hastaliktir. Cocuklarda sikhidi yaklasik 1/6000 olarak tahmin edilmektedir. Lateral hipotalamus-
da hipokretin (orexin) salinimindaki bozukluga bagh oldugu distiniilmektedir.

Bulgular: Hastaligin tanisinda uygun klinik dykiiniin yani sira goklu uykuya gegme siiresi testi (Coklu uyku
latans testi) ve BOS hipokretin 6l¢limii gerekmektedir. HLA DQB1 0602 aleli varh@i ise taninin gicli des-
tekleyicisidir.

Sonug: Biz yazimizda giin iginde sik ve ¢abuk uyuklama yakinmasi ile bagvuran, klinik ve laboratuvar olarak
narkolepsi tanisi konulan, 15 yasinda bir erkek ve 9 yasinda bir kiz olgu olmak Uzere iki hastayl sunmak
istedik.

Anahtar Kelimeler: Narkolepsi, Uyku Bozuklugu



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

Yayin No: P-051

PRRT2 (proline-rich transmembrane protein 2) Gen Mutasyonunun Ayni Ailedeki Farkl Klinik Ozellikleri

Dilara Ece Toprak’, Seda Kanmaz', Ozlem Yilmaz', Tugge ince’, Cemile Biisra Olciilii', Hepsen Mine Serin’,
Sanem Yilmaz', Hasan Tekgdl’

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir

Amag: Kendini sinirlayan infantil epilepsi 3-7 ay civari baslayan ve bir yas civari kendiliginden sonlanan
fokal nobetler ile karakterizedir. Cogunlukla ailesel 6zellik gdstermekte olup, otozomal dominant kalrtilir.
PRRT2 genindeki patojenik varyantlar ayni zamanda paroksismal kinesijenik diskinezi ve hemiplejik mig-
ren gibi non-epileptik durumlarla iligkilendirilmistir.

Yontem: PRRT2 gen mutasyonu saptanan yedi aylik olgu ve dider aile bireylerindeki farkl klinik 6zellikleri
ile sunmaktayiz.

Bulgular: Yedi aylik erkek olgu fokal nébetler ile bagvurdu. Anne baba arasinda akrabalik ve dogum 6yku-
stinde 6zellik yoktu. Babanin ilk 2 yasta yaklasik 15 kez nobet gecirdigi, tedavi almamis oldugu 6grenildi.
Babanin ailesinde birgok bireyde infantil donemde nébet 6ykiisii mevcuttu, amcasi paroksismal kinesijenik
diskinezi tanisi ile takipliydi. Hastanin norolojik muayenesi olagandi. Kranial MRG ve rutin EEG incelemeri
normaldi. Aile dykusi ve hastanin klinik 6zellikleri ile birlikte degerlendirilerek 6n tanida PRRT2 geni iligkili
kendini sinirlayan ailesel infantil epilepsi dustnildi. Hastada ve babasinda PRRT2 geninde heterozigot
mutasyon saptandi. Okskarbazepin tedavisi sonrasi nébeti tekrarlamadi.

Sonug: PRRT2 mutasyonu, ayni ailenin bireylerinde yagsamin farkli dénemlerinde farkli klinik 6zellikler gos-
terebilir. Tedavide, sodyum kanal blokaji yapan ilaglar kisa siirede ve diistik dozda nobet ve hareket bozuk-
lugu kontroll saglarken diger ilaglara yanit yetersizdir.

Anahtar Kelimeler: PRRT2 mutasyonu, Kendini sinirlayan ailesel infantil epilepsi, paroksismal kinesijenik
diskinezi
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P-052
Nadir bir erken infantil ensefalopati: ITPA iliskili epileptik ensefalopati

Dilek Cavusoglu’', Melike Ataseven Kulali?, Nihal Olga¢ Dindar?, Kiirgsad Aydin*

1Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, Afyon
2Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk Genetik Bdlimii, Afyon
3izmir Katip Gelebi Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, izmir

4istanbul Medipol Universitesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, istanbul

Amag: ITPA iligkili epileptik ensefalopati nadir goriilen dogumsal metabolik bir hastaliktir.
Yontem: ITPA iliskili epileptik ensefalopati tanisi alan bir infant olgu sunulmustur.

Bulgular: Dort aylik kiz olgu basini tutamamasi nedeni ile poliklinik basvurusunda degerlendirildiginde hi-
potonik, mikrosefalik, basini tutamadidi ve bilateral pes ekinovarusunun oldudu saptandi. Bilateral derin
tendon refleksleri normoaktif ve bilateral plantar fleksor yanit elde edildi. Beyin manyetik rezonans goriin-
tilemesinde (MRG) bilateral simetrik kortikospinal traktus boyunca, internal kapsiiliin 6n ve arka bacagin-
da, korona radiata, bilateral serebral krusta, orta serebral pedinkil, dentat niikleus diizeyinde, serebellar
beyaz cevherde, tektumda bilateral piramidal traktus boyunca diffiizyon kisitliligi saptandi. Hastanin klinik
ve beyin mrg bulgulari ile 6n planda ITPA mutasyonu ile iligkili epileptik ve gelisimsel ensefalopati disindil-
di ve ITPA geninde c.124+1G>A homozigot mutasyon saptandi.

Sonug: Literatiirde bildirilen vakalarda global gelisim geriligi, nobet, progresif postnatal mikrosefali, hi-
potoni, ince korpus kallozum, serebral atrofi, gecikmis miyelinasyon ve internal kapsiiliin arka bacaginda
beyaz cevher degisiklikleri bildirilmistir. ITPA iligkili epileptik ensefalopatinin nadir goriilmesi ve beyin MRG
bulgularinin tanidaki katkisi vurgulanmak istenmistir.

Anahtar Kelimeler: epileptik ensefalopati, ITPA, global gelisme geriligi, norogoriintiileme, mikrosefali, hi-
potoni
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P-053
5,10- metenil tetrahidrofolat sentetaz (MTHFS) eksikligi

Dilek Cavusodglu’, Melis Kose?, Esra Er3, Muhsin EImas?, Pinar Gengpinar®, Nihal Olga¢ Dindar®, Kiirsad
Aydin®

'Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk N&roloji Bilim Dali, Afyon

2jzmir Katip Gelebi Universitesi, Cocuk Metabolizma Béliimii, izmir

33aglik Bilimleri Universitesi, Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Metabolizma Bolimdi, izmir
*Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Tibbi Genetik Bilim Dali, Afyon

5izmir Katip Celebi Universitesi, Gocuk Noroloji Bilim Dali, izmir

sistanbul Medipol Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dall, istanbul

Amac: MTHFS eksikligi, mikrosefali, epilepsi, global gelisme geriligi ve serebral hipomyelinizasyonla karak-
terize nadir bir nérometabolik hastaliktir.

Yontem: MTHFS eksikligi tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Bulgular: iki yas ti¢ aylik kiz olgu néromotor gelisme geriligi ve nébetleri olmasi nedeni ile bagvurusunda
daha once bir yaginda hipotoni+ nistagmus nedeni ile pelizeus hastalgi agisindan plp genetik analizinde
patoloji saptanmamis. Norolojik muayenesinde hipotonik oldugu, basini tutamadigi izlendi; bilateral derin
tendon reflekslerinin normoaktif ve bilateral plantar fleksor yaniti saptandi. Hastanin beyin tomografisinde
bilateral putamen, globus pallidus, talamus ve oksipitalde kalsifikasyonlar izlendi. Beyin manyetik rezo-
nans goruntilemesinde ise bilateral paryetal ve oksipital diffuzyon kisithligi mevcuttu. Hastanin laboratuar
bulgularinda ise makrositer aneminin ve homosisteinin yiiksek oldugu ancak serum b12, folik asit ve tiro-
id fonksiyon testlerinin normal oldugu saptandi. Yapilan BOS analizinde neopterin ve biopterin diizeyinin
normal, 5- metiltetrahidrofolat (MTHF) diizeyinin alt sinirda, folik asit diizeyinin ise diislik oldugu saptandi.
Hastada oncelikle folat metabolizma bozukluklan dustnilip WES analizi yapildiginda MTHFS geninde
€.16_25delGTGAGCAGCG/p.Val6fs homozigot mutasyon saptandi.

Sonug: Folat, hiicre boliinmesi ve homeostazin gesitli yonlerinde yer almakta ve nérotransmitter sentezi
ve metilasyonda koenzim olarak islev gérmektedir. MTHFS de folat metabolizmasindaki enzimlerden bi-
ridir. MTHFS eksikliginde norolojik bulgulara ilaveten makrositer aneminin de eslik ettigi bildiriimektedir.
Olgumuzun literatiirde dordiinci vaka olmasi, klinik ve nérogoriintileme bulgulari nedeni ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: MTHFS, mikrosefali, global gelisme geriligi, nérogériintiileme, makrositer anemi, kalsi-
fikasyon
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P-054
Tip 3 Spinal Muskuler Atrofi (SMA) ‘li Olguda Genotip - Fenotip iliskisi

Dondii Ulker Ustebay’, Duygu Aykol Elitez’, Aysen Gok’, Ceren Yilmaz Uzman?, Ayfer Ulgenalp?, Semra Hiz
Kurul', Ulug Yis’

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali Gocuk Noroloji Bilim Dal
2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali Gocuk Genetik Bilim Dali
3Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

Amag: Spinal Miskiiler Atrofi (SMA) 6n boynuz alfa motor noron dejenerasyonuyla karakterize, otozomal
resesif kalitilan, néromiuskdler bir hastaliktir. Hastalarin buyik bir kisminda klinik seyrin farkl olabilme-
si genotiple uyumlu fenotipik 6zelliklerin olmamasi genetik diizenleyici durumlarin oldugunu distnduir-
mektedir. Bu konuda yapilmis ¢alismalarda tek gen hastali§i genotipine sahip hastalar arasinda fenotipik
farklilik gosterilmistir. Fenotipi modifiye edici genler, hastaliga neden olan gen disinda baska bir bolgede
yer alip; hastaligin baslangi¢ yasini ve klinik durumunu etkilemektedir. SMA gen analizinde SMA tip 1 ile
uyumlu, SMA tip 3 kliniginde olan olgunun sunulmasi amaclanmistir.

Yontem: Olgunun klinik, laboratuvar ve SMA Delesyon/Duplikasyon Genetik inceleme sonucu degerlendi-
rilmigtir.

Bulgular: 10 yasinda erkek hasta son 5 yildir merdiven ¢ikarken, oturur pozisyondan ayaga kalkarken zor-
lanma ve kosarken ¢abuk yorulma sikayetiyle basvurdu. Norolojik muayenesinde dilde fasikiilasyon, prok-
simal kas gli¢siizliigl, Gowers bulgusu mevcuttu ve derin tendon reflekleri alinamadi. Ozgegmisinde ve
soygecmisinde Ozellik yoktu. Hastamizin SMA Delesyon / Duplikasyon Genetik inceleme sonucu: SMN1
Geni ekzon 7 ve ekzon 8 de Homozigot delesyon oldugu, duplikasyon olmadigi, SMN2 Genin ekzon 7 ve 8
delesyon / duplikasyon saptanmadidi ve SMN2 geninin 2 kopyasi oldugu raporlandi.

Sonug: Tek gen hastaliklarinda fenotipi modifiye edici genlerin bilinmesi, SMA hastaliginin patogenezinin
anlasilmasi, klinik farkliliklarin, sikayetlerin baslangi¢ yasinin atlanmamasi ve tedaviye yonelik yaklasimla-
rin gelistiriimesi agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Spinal Muskiiler Atrofi, Delesyon, Duplikasyon, Genotip, Fenotip
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P-055

Pediatrik Psodotiimor Serebri Sendromu Tanili Medikal Tedaviye Yanit Vermeyen Olgularimizin Deger-
lendirilmesi

Duygu Aykol Elitez', Ulug Yis', Semra Hiz Kurul

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Psodotiimor serebri sendromu(PSS); kafa ici yer kaplayan kitle, infeksiyon veya malignite olmak-
sizin normal norolojik muayene bulgulari(altinci kraniyal sinir paralizisi ve papilédem disinda) ve artmis
kafa ici basingla karakterize bir hastaliktir.Cocukluk ¢aginda hastaligin tekrarlama ve prognozuyla ilgili
arastirma sayisi kisithdir. Bu galismada PSS tanisiyla takip edilip medikal tedaviye yeterli yanit vermeyen
veya nikseden hastalarimizin degerlendirilmesi amaclanmistir.

Yontem: 2010-2021 yillari arasinda Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji kliniginde Modi-
fiye Dandy ve Friedman tani kriterlerine gore tani alan hastalarin kayitlari retrospektif olarak incelenmistir.

Bulgular: Calismaya dahil edilip asetozolamid tedavisi baslanan 19 hastanin 4'li asetozolamide yanit ver-
memistir. Calismamizda medikal tedaviye yanitsiz olan iki hastada (%10,5) cerrahi tedavi gereksinimi ol-
mustur.Optik sinir fenestrasyonu yapilan bir hastamizda KBY, obezite, hipervitaminoz A risk faktorleri bu-
lunmaktaydi. Bir diger hastamizda ise tedavi azaltiimaya basladiktan sonraki ikinci hafta igerisinde niiks
gorilmis ve lumboperitoneal sant takilmasi gerekmistir.Bu hastamizda risk faktorii olarak obezite mev-
cuttu.Diger niiks olan olgumuz ise tedavi kesildikten bir ay sonra niiks gorilmustur. Bu vakada D vitamini
yetersizligi risk faktori olarak saptanmistir.

Psodotumor Serebri Sendromlu Olgularimizin Tedavileri

21%

10,50% 10,50% 10,50%

: P
medikal ve garrahi tedavi

Sonug: Psddotiimor serebri sendromu gocuklarda sik rastlanmayan bir tablodur; fakat gorme kaybina yol
acabilmesi nedeniyle erken taninmasi, uygun medikal ve cerrahi tedavinin uygulanmasi takip siresi 6nem
tasimaktadir. Hastaliga ait nliks ve kotii prognoz risk faktorlerinin bilinmesi hastaligin yonetiminde énemli
rol oynayacaktir.

Anahtar Kelimeler: psodotimor serebri sendromu, pediatrik, niiks
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P-056
Klinik Ekzom ve Tiim Ekzom Analizi ile Tip V Glikojen Depo Hastaligi (McArdle) Saptanan 3 Olgu

Elif Didinmez Taskirdi’, Melis Demir Kése?, Esra Er¢, Berk Ozyilmaz*, Murat Yildinm Kales, Pinar Gengpl-
nar?, Nihal Olga¢ Diindar?

'izmir Saglik Bilimleri Universitesi Tepecik Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Nérolojisi Klinigi

2jzmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dal

3izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali

4izmir Saglik Bilimleri Universitesi Tepecik Egitim Ve Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik Bilim Dali

5izmir Saglik Bilimleri Universitesi Tepecik Egitim Ve Arastirma Hastanesi Noroloji Klinigi

sizmir Saglik Bilimleri Universitesi Tepecik Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastalikla-
r Klinigi

Amagc: McArdle hastalgi, glikojen fosforilaz enzim eksikligine bagl ¢ocukluk veya ergenlik doneminde
egzersiz intoleransi, kas kramplariyla karakterize otozomal resesif gegisli norometabolik bir hastaliktir. Bu
bildiride McArdle saptanan (¢ olgu sunulmustur.

Yontem: .

Bulgular: Olgu 1; Cocuklugundan itibaren kas gii¢siizligl, egzersiz intoleransi olan 35 yas kadin hastanin
muayenesinde alt ekstremitelerde proksimal kas gli¢stizliigl saptandi. CK(kreatin kinaz): 10831U/L bulun-
du. Babasinda CK yliksekligi ve 44 yasinda tekerlekli sandalyeyle ambulasyon 6ykisi mevcuttu. Olgunun
kiz cocugunda da gabuk yorulma ve kas guigsiizligu sikayetleri ile CK ylksekligi saptandi. Klinik ekzomda
PYGM geninde homozigot c.1948C>T (p.Arg650Ter) patojenik varyant saptandi; sanger sekansiyla dogru-
landi. Olgu 2; anne-baba arasinda 1.derece kuzen evliligi olan, gabuk yorulma ve CK yiiksekligi (104001U/L)
olan 13 yas kiz olgudur. Tim ekzom analizinde (PYGM: Homozigot c.1A>G (p.Met1 Val) mutasyonu sap-
tand.. Olgu 3; 8 yasinda baglayan ¢abuk yorulma, kas gligsiizligi sikayetleriyle CK yiiksekligi (20000 1U/L)
saptanan olgudur. Kas gucl 5/5 saptandi. Anne baba arasinda akrabalik yoktu;kuzeninde CK yiksekligi
mevcuttu.Tim ekzom analizinde (PYGM: Homozigot c.1A>G (p.Met1 Val) mutasyonu saptandi. Akraba
olmayan ikinci ve l¢lincl olguda saptanan ayni mutasyon toplumumuzda bu mutasyonun sik gérildiugind
gostermektedir.

Sonug: Kas kramplari,egzersizle yorgunluk semptomlariyla basvuran olgularda aile dykisi de varsa, gli-
kojen depo hastaliklari ve McArdle hastaligi akla gelmelidir. Tanida klinik ekzom ve sanger sekans analizi
yol gostericidir

Anahtar Kelimeler: McArdle, ekzom analizi, glikojen depo hastahgi



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-057

MICU1 mutasyonu iligkili ekstrapiramidal bulgularla seyreden miyopatisi olan ilk Tiirk olgu

Elif Perihan Oncel’, ilknur Erol", Leman Tekin Orgun’, Seyda Besen', Atil Bisgin2

Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Noro-
loji Ana Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Amag: Mitokondriyal kalsiyum uptake protein 1 (MICU1)'deki azalma, mitokondrideki kalsiyum sinyalizas-
yonu degistirerek ekstrapiramidal bulgularla seyreden miyopatiye neden olmaktadir. Hastalik otozomal
resesif kalitim paterni, proksimal miyopati, 6grenme gic¢likleri, progresif ekstrapiramidal hareket bozuk-
luklari ile karakterizedir.

Yontem: Bu yazida 13 yasina kadar serebral palsi ve otizm tanisiyla izlenirken MICUT mutasyonu iliskili
ekstrapiramidal bulgularla seyreden miyopati tanisi alan Tirkiye'den ilk olgu sunulmustur.

Bulgular: Serebral palsi, otizm spektrum bozuklugu ve gelisme geriligi tanilariyla dig merkezde izlenirken
sik disme, yirime bozuklugu yakinmalari ile getirilen 13 yas erkek hastanin norolojik incelemesinde glo-
bal gelisme geriligi, bilateral ptozis, alt ekstremitelerde spastisite, ataksi ve distonik-koreiform hareketleri
gorildi. Soygecmiste anne ve babanin kuzen olmasi diginda 6zellik yoktu. Laboratuvar parametrelerinde
thmh kreatin kinaz yiiksekligi (588 1U/L) disinda metabolik taramalari normal, karyotipi 46 XY, Frajil X in-
celemesinde mutasyon saptanmadi. Elektronéromiyelografik incelemesinde proksimal kaslarda miyopati
ve beyin manyetik rezonans incelemesi normal saptandi. Birinci derece akrabalik 6ykiisu, ekstrapiramidal
bulgulari, global gelisme geriligi ve miyopati bulgulari olan hastanin tim ekzom incelemesinde MICU1 ge-
ninde homozigot p.K343 mutasyonu saptandi. Annede ve erkek kardesinde heterozigot p.K343 mutasyonu
saptandi.

Sonug: MICUT mutasyonu iligkili ekstrapiramidal bulgularla seyreden miyopati; global gelisme geriligi, of-
talmopleji, ekstrapiramidal bulgular, ilimli kreatin kinaz yliksekligi,normal laktat seviyesi ile karakterize olup,
diger mitokondriyal hastaliklar gibi birden fazla sistem tutulumu ile bagvuran hastalarda disindlmelidir.

Anahtar Kelimeler: MICU1, ekstrapiramidal, miyopati, mitokondri, cocuk




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-058

Ailesel absans epilepsi ve distal miyonoronopati ile seyreden, klinik spektrumu genisleten bir Cav3 ka-
veolinopati / kanalopati olgusu

ilknur Erol’, Elif Perihan Oncel', Seyda Besen', Leman Tekin Orgun’, Atil Bisgin?

'Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Néro-
loji Ana Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Amag: Cav3 kanallari olarak adlandinlan T-tipi, diislik voltajla aktive edilmis kalsiyum kanallarini kodlayan
genlerdeki heterozigot mutasyonlar otozomal dominant kalitilan ve néronal Cav3 kanalopatileri / kaveoli-
nopatileri olarak adlandirilan gesitli nérogelisimsel, norolojik ve psikiyatrik hastaliklarla iliskilendirilmigtir.

Yontem: Bu yazida Cav3 mutasyonu iligkili hem distal miyondronopati ve hem de ailesel absans epilepsisi
olan bir olgu Cav3 kaveolinopatileri ya da Cav3 kanalopatileri olarak adlandirilan olduk¢a nadir ve klinik
spektrumu degisken hastaliklara dikkat cekmek amaciyla sunulmustur.

Bulgular: U¢ yasindan itibaren absans epilepsi tanisiyla izledigimiz, bir erkek kardesi, bir abisi ve amcala-
rinda da idiyopatik jeneralize epilepsi tanisi olan 15 yasinda erkek hastamiz yirime bozuklugu yakinmasi
ile bagvurdu. Norolojik incelemesinde ayak parmaklarinda ¢ekiclesme pes kavus deformitesi, ellerde isti-
rahat tremoru ve DTR hipoaktif saptandi. Elektronéromiyografisi motor néron hastalgi ile uyumlu, beyin
ve spinal manyetik rezonans goruntilemesi ise normaldi. Distal ndropati, néronopati etyolojisine yonelik
olarak gonderilen tim ekzom analizinde Cav3 geninde heterozigot p.T78M mutasyonu saptandi. Aile tara-
masi gonderildi.

Sonug: ileri genetik incelemelerin yayginlasmasi ile birlikte mutasyonlarin molekiiler ve fonksiyonel sonug-
lari ile hastaliklar arasindaki iliski daha agik sekilde ortaya konmaktadir. Bu yazida hem absans epilepsi
hem de distal miyondronopati saptanmis bir olguda genotip-fenotip iligkisinin tartisilmasi ve distal noro-
nopati bulgusu ile Cav3 kaveolinopatilerin fenotipik spektrumunun genisletilmesi amacglanmistir.

Anahtar Kelimeler: Cav3, kaveolin, kaveolinopatiler, ailesel absans epilepsi, Cav3 kanalopatileri



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-059

Erken-Juvenil baslangigh resesif distal titinopatili ilk Tiirk olgu ve norojenik tutulumun belirgin oldugu
ilk olgu

ilknur Erol’, Elif Perihan Oncel’, Leman Tekin Orgun’, Seyda Besen’, Sevcan Tugbozdogan?

'Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Néro-
loji Ana Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Amag: Resesif titinopatiler, dogumda hipotoni, yagsamin ilk 12 ayi iginde motor geligsimin gecikmesi ile ka-
rakterize konjenital miyopati ya da ¢gocuklukta veya daha sonra baglayan distal veya proksimal miyopati ile
karakterize kas guigstizliklerine kontraktirlerin de eslik edebildigi oldukg¢a nadir bir hastalik spektrumudur.

Yontem: Kas segirmeleri ve spazmlari nedeniyle basvuran ve juvenil baglangi¢l resesif titinopati tanisi
alan Tirkiye'den ilk ve norojenik tutulumun belirgin oldugu ilk olgu sunuldu.

Bulgular: 15 yas erkek hasta, gabuk yorulma, halsizlik, ekstremite kaslarinda segirme ve kramp yakinmala-
riyla bagvurdu. Dig merkezde ihmli kreatin kinaz yiiksekligi, elektronéromiyografik incelemede kronik yaygin
norojenik degisiklikler, kas biyopsisinde kronik norojenik atrofi saptandi§i ve SMN1 ve ALS2 gen analizleri-
nin normal oldugu 6grenildi. Anne ve baba kuzen evliliginden dogan hastanin nérolojik incelemesinde st
ekstremite distallerde glgsiizliik, tenar-hipotenar atrofi ile alt ekstremite proksimallerde ihml giigsiizliik,
kaslarda fasikiilasyon, pes planus ve Gowers arazi pozitif saptandi. Tedavi edilebilir néronopatiler agisin-
dan hastaya riboflavin baslandi. Tim ekzom analizi incelemesinde TTN geninde birlesik heterozigot yeni
p.15079L ve p.G16602R mutasyonlari saptandi. Erken-Juvenil baslangicli titinopati tanisi konulan hastanin
tekrarlanan elektronéromiyografisinde yine norojenik degisiklikler saptandi.

Sonug: Resesif titinopatiler konjenital ve ve konjenital olmayan baslangigli, distal ya da proksimal tutulum-
lu kontraktirlerinde eglik ettigi miyopatilerdir. Bu olgu nérojenik bulgularin 6n planlanda oldugu ilk olgu
olup titinopati klinik spektrumunu genisletmistir.

Anahtar Kelimeler: Titinopatiler, titin, yliksek kreatin kinaz, juvenil




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-060

Gelisimsel Epileptik Ensefalopati tanisiyla izlenen hastalarin genetik, elektrofizyolojik ve klinik 6zellikle-
rinin degerlendirilmesi: Tek merkez deneyimi

Elif Perihan Oncel’, ilknur Erol', Leman Tekin Orgun’, Seyda Besen’, Atil Bisgin?

'Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Néro-
loji Ana Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Amag: Gelisimsel Epileptik Ensefalopati (GEE),altta yatan genetik nedenin hem gelisimsel gerilige hem de
epileptik aktiviteye neden oldugu,ayni zamanda epileptik nébetlerin varliginin da gelisimsel gerilik tzerine
olumsuz etki gosterdigi hastalik grubu olarak tanimlanmaktadir.Bu ¢calismada, GEE tanisi ile izlenen hasta-
lanimizin klinik, elektrografik ve genetik 6zelliklerinin incelenmesi planlanmistir.

Yontem: Nisan 2012-Eylil 2021 tarihleri arasinda klinigimize basvuran,GEE tanisiyla izlenen genotip-feno-
tip iliskisi gosterilmis 40 hasta dahil edilmistir.Piridoksin bagimlh epilepsi, SCN1A iligkili epileptik ensefalo-
pati, tuberoskleroz ve metabolik hastalik iligkili GEE'ler diglanmistir.

Bulgular: En sik GEE nedeninin lger hasta ile KCNQ2 (n:3; %7,5), CACNA1A (n:3; %7,5) ve SCN2A (n:3;
%7,5) mutasyonlari oldugu, ikiser hastada GABRB3(n:2; %5),CDKL5 mutasyonu (n:2; %5), Down Sendromu
(n:2; %5) ve 1p36.33 delesyonu (n:2; %5) oldugu tespit edildi.FOXG1,ITPA,ATXN2,SIK1 gibi farkli genler ise
birer hastada gosterildi.Alti hastanin (n:6;%15) tedavisi genetik sonuglarina gére yeniden diizenlendi.Dort
hastada ise (n:4;%10) daha 6nce literatiirde bildiriimemis ilag yanitlari gériildii. CHD2 mutasyonlu olguda
lakozamid, ALDH5A1 ve NECAP1 mutasyonlari olan olgularda folinik asit, SCN2A mutasyonu olan olguda
ise pirimidon yaniti gozlendi.

Sonug: Gelisimsel epileptik ensefalopatilerde genetik tani yontemlerinin kullanilmasi,hedefe yonelik teda-
vi seceneklerinin belirlenmesine ve hastalik seyrine olumlu katki saglamaktadir. Bu ¢alismada olgularin
%15'inde literatlrde bildirilmis hedefe yonelik tedavi degisikligi ile nébet kontroli saglanmis, % 10 olguda
ise hedefe yonelik olabilecek etkin tedavi yaniti ilk kez bildirilmistir.

Anahtar Kelimeler: gelisimsel epileptik ensefalopati, epilepsi, genetik, genotip-fenotip, cocuk



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-061

Kreatin kinaz yiiksekligi ile bagvuran konjenital lipodistrofi tip 4 olgusu

Ender Can’, Ugur Giimiis?, Abdullah ihsan Giirler? Bahtiyar Sahinoglu2

'"Cengiz Gokgek Kadin Dojum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Gaziantep
2Dr.Ersin Arslan Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, Gaziantep

Amag: Konjenital jeneralize lipodistrofi tip 4 dogustan adipoz dokunun eksikliginin 6n planda oldugu, néro-
miuskadiler, kardiyak, gastrointestinal, iskelet anomalileri ve insilin direncinin eslik edebildigi metabolik
anormalliklerle seyreden otozomal resesif bir hastaliktir. Burada muskadiler distrofinin eslik ettigi nadir bir
form olan tip 4 U vurgulamak istedik.

Yontem: Genetik test olarak miyopati paneli uygulandi.

Bulgular: 2 yas kiz olgu kilo azlidi, kreatin kinaz yiksekligi, dismorfik viicut yapisi nedeniyle yonlendirildi.
Oz-soygegmisinden 2.derece kuzen evliliginden, miadinda, C/S ile 4500 gr dogdugu 6grenildi. Agirhigi; 10kg
<3p, boyu;87cm 25-50p idi. Fizik bakida akromegaloid gortinim, filebomegali, lipoatrofi ve kaslarda jenera-
lize hipertrofi, umbilikal belirginlik mevcuttu. Kas giicti ve DTR normaldi. Laboratuvar tetkiklerinde CK:1252
U/L, AST:46 U/L ve ALT:80 U/L artmis, HDL:16,9 mg/dl ve LDL:45.9 mg/dl digik, TG:130 mg/dl normal
olarak saptandi. Kan sekeri ve diger rutin tetkileri normaldi. Batin ultrasonografisi olagandi. EMG’si miyo-
pati ile uyumluydu. Miyopatilerin ayirici tanisi igin bakilan genetik panelde CAVIN1 geninde homozigot pa-
tojenik mutasyon saptandi. Konjenital lipodistrofi tip 4 ile iliskilendirildi. Aileden varyant analizi planlandi.

Sonug: Konjenital jeneralize lipodistrofi tip 4 nadir goriilen multisistemik bir hastalik olmasi nedeniyle has-
talarin komplikasyonlar agisindan yakin takibi gerekmektedir. Kreatin kinaz yiiksekligi ve dismorfik viicut
yapisl ile basvuran hastalarda ayirici tanida akilda bulundurulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital lipodistrofi tip 4, Miyopati, CAVIN1




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-062

Nadir goriilen bir noromotor gerilik nedeni; Zhu-Tokita-Takenouchi-Kim sendromu

Ender Can’, Ugur Giimiis?, Abdullah ihsan Giirler? Bahtiyar Sahinoglu2

'"Cengiz Gokgek Kadin Dojum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Gaziantep
2Dr.Ersin Arslan Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, Gaziantep

Amag: Zhu-Tokita-Takenouchi-Kim sendromu gelisimsel gerilik, hipotoni, beyinde gelisimsel malformas-
yonlar, fasiyal dismorfizm, kardiyak defektler, kas ve iskelet sisteminde anormalliklerin eslik ettigi birgok
sistemi etkileyen otozomal dominant bir hastaliktir. Burada nadir gorilen bu hastalidi vurgulamak istedik.

Yontem: Tim exom dizileme, metabolik testler ve beyin MRG uygulandi.

Bulgular: 15 aylik erkek olgu gelisim basamaklarinda gerilik olmasi nedeniyle basvurdu. Oz-soygecmisin-
den 1.derece kuzen evliliginden, miadinda, NSVY ile dogdugu 6grenildi. Yenidogan doneminde blyik arter
transpoziyonu nedeniyle opere oldugu belirtildi. Agirhdi;8.5kg 3-10p, boyu;77cm 10-25p idi. Fizik bakida
nistagmus, strabismus, diz filtrum, mikrognati mevcuttu. Hipotonisi olup destekle ancak oturabiliyordu.
Rutin tetkikleri normal olan hastanin metabolik tetkiklerinde kan ve idrarda tirozin yuiksekligi mevcuttu.
Beyin MRG'de korpus kallosum ince, posterior periventrikiiler beyaz cevherde hiperintens alanlar mevcut-
tu. Batin ultrasonografisi, EEG’si olagandi. Tibbi genetik tarafindan yapilan tiim exom dizileme sonucunda
TAT geninde saptanan homozigot patojenik varyant Tirozinemi tip 2; SON genindeki heterozigot patojenik
varyant Zhu-Tokita-Takenouchi-Kim sendromu ile iliskilendirildi. Tirozinemi tip 2 igin gocuk metabolizma
tarafindan diyet ve beslenmesi diizenlendi. Aileden varyant analizi planlandi.

Sonug: Zhu-Tokita-Takenouchi-Kim sendromu bugiine kadar yaklasik 30 civarinda vaka yayinlanmasiyla
nadir gorilen multisistemik bir hastaliktir. Tirozinemi tip 2 ile birlikte es zamanli goriilmesi agisindan lite-
ratiirde tektir. Norogelisimsel geriligi olan hastalarin tanisinda tim exom dizileme kullaniminin yayginlas-
masi, klinisyenlere tanisal sirecte yol gosterici olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Zhu-Tokita-Takenouchi-Kim sendromu, SON, néromotor gerilik



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-063
Olasi COVID iligkili Otoimmiin Ensefalit Olgusu

Erdem Simsek', Hasan Tekgul?

"Hatay Egitim ve Arastirma Hastanesi
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali

Amag: Yeni tip koronaviriis hastaliginin (COVID-19); epilepsi, ensefalomiyelit, serebrovaskiiler olaylar, néro-
mdskiler hastaliklar gibi nérolojik komplikasyonlar ile iliskisi bildirilmistir. Bu sunumda COVID-19 sonrasi
ge¢ donemde gelisen kisilik degisikligi ve direngli ndbetler ile getirilen, klinik goriintileme ve laboratuvar
yontemleri ile otoimmin ensefalit tanisi alan, ikinci basamak immiinsupresif tedaviye dramatik yaniti goz-
lenen bir olgu sunulmustur. COVID-19’un uzun dénem norolojik etkilerine dikkat cekmek amaclanmistir.

Yontem: .

Bulgular: Ug bucuk yasinda erkek olgu. iki hafta énce baslayan gézleri bir noktaya dikme ve tepkisiz kalma
seklinde ataklar, davranis sorunlari ve genis tabanl yiriime nedeni ile getirildi. EEG'de zemin ritminde bo-
zulmaya ek olarak aktif epileptik anormallik izlendi. MRG’de daha 6nce COVID-19 ile iligkili olabildigi tanim-
lanmis laminar kortikal hiperintensiteler gortldii. Limbik ensefalit paneli negatif sonuglandi. 1gG indeksi
4 saptandi. Yaklasik bes ay 6nce COVID-19 gegirdigi 6grenilen hastanin SARS-CoV-2 IgG degeri pozitif
saptandi. Paraneoplastik etiyoloji saptanmadi. Coklu antiepileptik tedavisi ile ndbetlerde kismen azalma
saglandi. Birinci basamak IVIG ve PMP ile kismen diizelme izlendi. Rituksimab tedavisi sonrasi tam klinik
ve elektrofizyolojik diizelme saglandi.

Sonug: Literatiirde COVID 19 iliskili oldugu bildirilen az sayida otoimmiin ensefalit olgusu vardir. Klinik
bulgular yeni gelisen nébet, biling ve davranis degisiklikleri olarak bildirilmistir. Gortintlilemede kortikal ve
subkortikal hiperintensiteler bildirilmistir. COVID-19'un uzun dénem komplikasyonlar arasinda otoimmdin
ensefalit akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: SARS-CoV-2, COVID-19, Otoimmiin ensefalit, Epilepsi




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-064

CHRNE Mutasyonu iligkili Konjenital Miyastenik Sendrom

Erdem Simsek’

"Hatay Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Konjenital miyastenik sendrom(KMS) yenidogan déneminde nérmuskiiler kavsak sorunlarina yol
acan genotipik olarak heterojen bir hastalik grubudur. Erken tani ve tedavi mortalite ve morbidite tizerinde
onemli etkiye sahiptir.

Yontem: .

Bulgular: Olgu 1&20n aylik ikiz kiz kardesler. Giin iginde artan gligsizliik ve pitoz, motor gelisim geriligi,
sik akciger enfeksiyonu gecgirme ve isitme kaybi yakinmalari ile getirildi. Fizik bakida jeneralize hipotoni,
g6z hareketlerinde kisitlilik mevcuttu. Kraniyal goriintiileme normaldi. WES ile CHRNE(c.1252_1267dup)
ve BDP1(c.7873T>G) genlerinde homozigot mutasyon saptandi. Piridostigmin baslanan hastalarin bulgu-
larinda tama yakin iyilesme izlendi.Olgu 314,5 yasinda erkek hasta. 1 ve 2 numarali olgularin kuzeni. Be-
beklikten bu yana olan giin iginde artis gosteren gli¢gsiizliik nedeni ile getirildi. Cocuklugunda bu bulgular
daha belirginmis ve o donemde sik akciger enfeksiyonu gegirirmis. Fizik bakida pitoz oftalmopleji ve alt
ekstremitede daha belirgin olan kas gli¢siizligu saptandi. Kraniyal gortintiileme normaldi. Gonderilen tek
gen analizinde CHRNE(c.1252_1267dup) geninde heterozigot mutasyon saptandi. Olasi kompleks genotip
icin icin ileri genetik analiz planlandi.

Sonug: TartismaKMS'nin tedavisi altta spesifik bozukluga baghdir. Yeni nesil dizileme yontemleri tedaviyi,
prognozu ve genetik danigmanhgi yonlendirmek icin yararlidir.

Anahtar Kelimeler: CHRNE, Konjenital Miyasteni, ACh reseptor eksikligi
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P-065
Gocuklarda nadir bir KIiBA (kafa igi basing artisi) sebebi : Norobruselloz

Ergin Atasoy’, Meltem Akgaboy? Caner Oztiirk?

SBU Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Norolojisi Bilim Dali, Ankara

2SBU Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

3SBU Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Aragtirma Hastanesi, G6z Has-
taliklarn, Ankara

Amag: Brusella Glkemizde endemik olarak gorilen, multisistemik tutulumla seyredebilen bir zoonozdur.
Nadiren kafa i¢ basing artisi bildirilmistir. Burada IIHT (idiopatik intrakraniyal hipertansiyon) klinigi ile yati-
rilan ve norobruselloz tanisi alan bir hastayi sunduk.

Yontem: Hastane kayitlarindan retrospektif olarak yararlaniimigtir.

Bulgular: 7 yasinda kiz hasta 2 haftadir olan ates, kilo kaybi, bas agrisi, kusma ve diplopi sikayetiyle bas-
vurdu. Muayenesinde sol gozde disa bakis kisithhidi, diplopi, g6z dibinde papil 6dem saptanmasi lizerine
cekilen kontrastl Beyin MRG’de optik sinir kilifinda BOS (beyin omurilik sivisi) mesafesinde artis diginda
ozellik saptanmadi, MR Venografi normal saptanmasiyla iiHT on tanisi diisiiniilerek yatirildi. BOS basinci
54 cm/su saptand, diger BOS tetkiklerinde anormallik saptanmamasi lizerine hastaya asetozolamid bas-
landi. Takipte kan kiiltiriinde Brusella Melitensis lredi, BOS'da tireme olmadi ve BOS serolojisinde Brusel-
la antikorlari saptanamadi, kan kiiltiriinde ve serolojisinde Brusella saptanmasi nedeniyle Norobruselloz
distindldi ve antibiyoterapi baslandi. Brucella igM(+), Brucella agliitinasyon 1/320(+) sonuglandi. Kisa
stirede semptomlar diizeldi.

Sonug: Norobruselloz; cocuklarda nadir bir komplikasyondur. Menenijit, ensefalit, myelit, norit gibi tutulum-
larin yaninda nadiren kafa ici basing artisi yapabilmektedir. Nérobruselloz tanisi igin kanda veya BOS'da
brusellaya karsi antikorlar saptanmalidir. BOS kiiltiriinde treme siklikla saptanamamaktadir. Kesin tani
BOS'da spesifik antikorlarin goriilmesiyle konur. Brusellanin endemik oldugu lilkemizde ¢ocuklarda enfek-
siydz semptomlarla intrakraniyal basing artigi durumlarinda akla getirilmesi sekelsiz iyilesme agisindan
onemlidir.

Anahtar Kelimeler: ps6dotimor serebri, nérobruselloz, cocuk




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-066

Covid ve MIS-C olgularinda norolojik bulgularin degerlendirilmesi

Ersin Yiiksel', Coskun Yarar', Kiirsat Bora Garman’, Omer Kilig?, Yalgin Kara2, Mahmut Can Kizil2

'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk N&roloji Bilim Dali
2Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali

Amag: Covid sonrasi norolojik bulgular gelisen olgularda gortintiileme bulgulari ile hastalar degerlendir-
mek

Yontem: Covid tespit edilen hastalarin radyolojik goriintiileme bulgular tartisildi. Kranial ve difiizyon MR
cekilerek mevcut durum degerlendirildi.

Bulgular: COVID en ¢ok solunum sistemini etkilemektedir. Solunum sistemi ile beraber bobrek ve karaciger
hasar, septik sok, koagllasyon bozukluklar ve birgok norolojik komplikasyonlarla beraber seyredebilir.
Bunlar arasinda bas agrisi, nébet, biling degisiklikleri, inme, santral sinir sistemi enfeksiyonu, motor giig-
slizlik ve parestezik yakinmalar basta gelmektedir. Calismamizda pandemi déneminde gelen 6 Covid ol-
gusunu norolojik semptomlariyla beraber dederlendirmekteyiz. Yakin zamanda gelen 10 yasindaki hasta-
miz WHO (Diinya Saglik Orgiitii) kriterlerine gére laboratuvar sonuglariyla beraber degerlendirilerek MIS-C
tanisi koyulmustur. Hastanin 24 saatten uzun siiren atesi bulunmakta, prokalsitonin:68 (0-0,046), ferri-
tin:627 (14-124), crp:82 (0-5), d-dimer:2,69 (0-0,5), lenfosit ve trombosit dederleri normaldi. Yapilan EKO da
hafif mitral ve trikiispit yetmezligi bulunmaktaydi. Yapilan Kranial MR da supratentorial kesitlerde korpus
kallosum spleniumunda yaklasik 15x56x17 mm boyutlarda, diffiizyon kisitlamasi gosteren ovoid sekilli
lezyon izlenmek olup goértinim oncelikle gegici splenial lezyon agisindan anlamlidir seklinde raporlandi.

Sonug: Pediatrik olgularda Covid ve Covid sonrasi MIS-C'de birgok norolojik semptom ve radyolojik bulgu-
lar goriinebilmektedir. Gorilen radyolojik bulgularda bu hastalik i¢in spesifik bir tablo yoktur. Radyolojik
bulgular primer tani araci degildir, ancak tedaviye ve klinik tabloya rehberlik edilmesine yardimci olabilir.

Anahtar Kelimeler: Covid, Radyoloji, Splenial lezyon



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-067

Ergen hastada migrenoz bas agrisi ile prezente olan MRPS2 gen defektine bagl kombine oksidatif fos-
forilasyon defekti

Betiil Kilig?, Esra Ozpinar’, Yasemin Topcu’, Akif Ayaz? Kiirsad Aydin’

Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, istanbul
2Medipol Universitesi Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal, istanbul

Amag: Mitokondri, ATP Ureten oksidatif fosforilasyon sistemini barindiran temel organellerdir. Oksidatif
fosforilasyon defekti olan hastalar farkl yas ve klinik 6zelliklerde prezente olabilirler.

Yontem: Burada, basagrisi olan,anamnez/muayene, nérogoriintiileme ve genetik tetkikle oksidatif fosfori-
lasyon defekti tanisi alan hasta sunulacaktir.

Bulgular: On (¢ yas erkek hasta, ataklar seklinde migrendz tipte basagrisi sikayetiyle getirildi. Hastanin
akrabalik olmayan aileden,34 haftalik 2500gr dogdugu, 2 hafta yogun bakim tnitesinde takip edildigi, des-
teksiz oturmasinin 18 ay,yuriimesinin 24 aylikken basladigi, iki yasinda baslayan afebril ndbetleri nedenli
iki sene antiepileptik kullandidi, dort yasindan sonra ndbetinin olmadigi 6grenildi. Sensorindral tipte isitme
kaybi vardi, hipotiroidi nedenli levotiroksin almaktaydi. Kilosu ve boyu 10-25,bas gevresi 25-50 persentil-
deydi.Bilinci agik, kooperasyonu tamdi. Nistagmus ve ptozisi yoktu. Kas kuvveti ve kas tonusu normaldi.
DTR normoaktif, patolojik refleks yoktu. Ataksik yiriyiisi ve intansiyonel tremoru vardi. Kardiyak muaye-
nede Ozellik saptanmadi. Kranial MRG'de bilateral/simetrik dentat nukleus periferal kapsiliinde, bilateral
oksipital parasantral subkortikal beyaz cevherde artmis T2 hiperintensitesi gézlendi. Yapilan tim ekzom
dizi analizinde MRPS22 geninde heterozigot iki farkl varyant saptandi. Kombine oksidatif fosforilasyon
defekti 5 ile uyumlu olarak degerlendirildi.

Sonug: MRPS2 gen defektine bagl klinik bulgular infantil donemde mikrosefali, spastisite, 6dem, ensefalo-
pati, laktik asidemi, kardiyomyopatiyle bildirilmistir.Burada sensdrindral tipte isitme bozuklugu, gelisimsel
gecikme, ataksi, migrendz basagrisi olan hastamiz sunularak mitokondrial hastaliklarin farkh klinik 6zellik-
leri vurgulanmak istendi.

Anahtar Kelimeler: Mitokondrial hastalik, Bas agrisi




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-068
Tek olgu, iki nadir genetik mutasyon: GLUT-1 ve WWOX mutasyonu

Esra Ozpinar', Yasemin Topgu’, Betiil Kilig?, Akif Ayaz? Kiirgad Aydin’

Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, istanbul
2Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Bilim Dali, istanbul

Amag: Glukoz tasliyicisi 1 (GLUT1) eksikligi santral hipogliseminin neden oldugu ¢ogunlukla direngli epi-
lepsi, hareket bozukluklar, akkiz mikrosefali, mental gerilik yapan nadir norolojik bir hastaliktir. Siklikla
ketojenik diyetle ndbet kontroli saglanir ve gelisimsel olarak daha iyi sonuglar elde edilir. WWOX iligkili
Ensefalopati (Epileptik ensefalopati tip 28) ise gelisim geriligi ve direncli epilepsiye neden olan erken bas-
langigli, kot prognozlu nadir goriilen bir epileptik ensefalopati tipidir.

Yontem: iki yasinda merkezimize basvuran vakamizin, 40 giinliik iken baslayan direncli nébetleri, ensefa-
lopati ve agir hipotonisi mevcuttu. Ug aylik iken yapilan genetik testlerinde GLUT-1 eksikligi saptanmisti.

Bulgular: Coklu antiepileptik tedavi ve ketojenik diyetin etkin olarak yapilmasina ragmen takipte spazm
seklinde nobetleri gelisti. EEG’de modifiye hipsaritmi paterni saptandi. Beyin MR goriintiilemesinde bila-
teral frontotemporal atrofi mevcuttu. Tim tedavilere ragmen kliniginde progresif kétiilesme olan ve an-
ne-baba arasinda akrabalik 6ykisi bulunan hastada GLUT-1 eksikligi tanisinin yanlis olabilecegdi sonucuna
varildi ve tim ekzom reanalizi yapildi. Sonugta GLUT-1 eksikligi yani sira WWOX iligkili ensefalopati olarak
adlandirilan hastaliga sebep olan WWOX geninde mutasyon saptandi.

Sonug: Sonugcta, klinik 6zellikleri ve tedaviye cevabi genetik tanisi ile uyumlu olmayan vakalarda taninin
mutlaka yeniden gozden gegirilmesi gerektigi ya da birden ¢ok farkli hastaliga neden olabilecek mutasyon-
larin bir arada bulunabilecegi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Epileptik ensefalopati, Tim ekzom analizi



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-069

Tekrarlayan kas giigsiizliigii ile seyreden nadir bir genetik sendrom: TANGO2-iligkili hastalik

Esra Ozpinar®, Betiil Kilig", Yasemin Topgu’, Akif Ayaz? Kiirgad Aydin’

Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, istanbul
2Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Bilim Dali, istanbul

Amag: Transport ve Golgi Organizasyon protein 2 (TANGO2)-iliskili hastalik hipoglisemi, laktik asidoz ve
rabdomiyolizle giden rekiirren metabolik krizler ile birlikte ensefalopati, epilepsi, gelisme geriligi ve kardi-
yak aritmilerle seyreden otozomal resesif gegisli genetik bir hastaliktir. Bu olguda, rekiirren kas giigsiizligu
olan ve genetik sonucunda TANGO2 geninde homozigot mutasyon saptanan, akrabasinda da ayni bulgu-
larin gozlendigi erkek hasta sunulmustur.

Yontem: 4 yas erkek hasta,15. ayda ylrimeye basladigindan itibaren haftada 1-2 kez,1-2 saat kadar siiren
kas gl¢suzlugl,ylirimede zorlanma ve sik sik diisme sikayetleri ile getirildi.

Bulgular: Ozgecmisinde 6zellik bulunmayan hastanin, anne ve babasi arasinda akrabalik yoktu. Babanin
kuzeninde benzer sikayetler oldugu ogrenildi. Ataklar arasinda bakilan kreatinin kinaz degerleri normal
diizeyde saptandi. Hastanin elektronéromiyografisinde 6zellik saptanmadi. Hastada tekrarlayan kas glic-
slizligu saptanmasi ve benzer semptomlar gosteren akraba odykiisii nedeniyle tim ekzom analizi ¢ahsildi.
TANGO2 geninde homozigot nonsense mutasyon (p.Arg32Ter ¢.94C>T) bulundu. Babanin kuzeninde de
tek gen testi ile ayni bolgede TANGO2 gen mutasyonu gosterildi. Hastalar kardiyak agidan degerlendirile-
rek takibe alind.

Sonug: TANGO-2 iligkili hastalik,farkh klinik seyir gosterebilen nadir bir hastaliktir. Bu olguda benzer klinik
ile seyreden aralarinda akrabalik bulunan iki erkek hastadan s6z edilmistir. Kas gligsuizligu alternan seyir
gosteren hastalarda metabolik ensefalopati,rabdomiyolize bagh renal tiibiler asidoz ve aritmi gibi hayati
tehdit edebilen bulgulara sebep olan TANGO-2 iliskili hastalik akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: rabdomiyoliz, TANGOZ2, tiim ekzom dizi analizi




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-070

Progressif Miyoklonik Epilepsinin Nadir bir Sebebi: 4 Genetik 1 Patoloji tanili 5 Lafora Epilepsi Olgu Su-
numu

Esra Sarigecili’, Fatma Derya Bulut?, Berrak Bilginer Giirbiiz?, Habibe Ko¢ Ugar’

'Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Noroloji Bolumi
2Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma Bolimdu

Amag: Lafora hastaligi epilepsi, demans ve miyoklonus ile iliskili otozomal resessif gegisli glikojen depo
hastaligidir.

Yontem: Calismamiza 4 genetik tanili, 1 klinik ve EEG uyumlu, cilt biyopsisinde laforin cisimcigi gosterilmis
ancak genetik sonucu ¢gikmamis 5 lafora hastasi alindi.

Bulgular: ilk hasta 17 yasinda kiz, yeni baglayan, géziin éniinden parlak cisimler gegme ve ani irkilme si-
kayetleri var. Muayene sirasinda goze i1sik tutulunca miyoklonik g6z hareketleri gézlendi. EEG'de uyanikhk
zemin aktivitesinin oldukga yavas ve hemisferlerin posterior kesimlerinden fotik sitiimiilasyon sirasinda
agreve olan ¢ok sik keskin dalga bosalimlan gorildd. Cilt biyopsisinde PAS pozitif boyanan laforin cisim-
cigi goriildii. Levetirasetam ve klobazam kullaniyor. ikinci hasta 16 yasinda erkek, 12 yasinda ndbetleri
baglamig, 2 seneden beri yataga bagimli olup ¢oklu antiepileptik ilag kullanmakta. Uglincii ve dérdiinci
hasta 8 yasinda kiz ve 16 yasinda erkek, her ikisinin de heniiz nobetleri yok. EEG’de benzer 6zellikler mev-
cut. Antiepileptik kullanmiyorlar. Dért hastanin da NHLRC1 geninde homozigot mutasyon mevcut. Besinci
hasta 12 yasinda kiz, erken ¢ocukluk déneminden itibaren baslayan miyoklonileri mevcut. EEG benzer
sekilde zemin aktivitesi anormalligi ve fotik duyarl epileptik desarjlari mevcut. Cilt bx'de PAS pozitif laforin
cisimcigi pozitif olup genetik sonug bekleniyor.

Tablo 1: Hastalarin Klinik ve demografik 6zellikleri

Hasta | Yas | Cinsiyet | Klinik EEG Tedavi Genetik
1. 17 | Kiz 17 yasinda miyokloni | Za anormalligi ve Posterior sik jenn fotik duyarli epp Lev ve Klbz NHLRC1
2 16 Erkek 12 yasinda nbt Za anormalligi ve Posterior sik jenn fotik duyarli epp Lev, Klbz, Tpormt | NHLRC1
3 8 Kiz Nbt yok Za anormalligi ve Posterior sik jenn fotik duyarli epp ilagsiz NHLRC1
4. 16 Erkek Nbt yok Za anormalligi ve Posterior sik jenn fotik duyarli epp ilagsiz NHLRC1
5 12 Kiz 4 yastan beri nbt Za anormalligi ve Posterior sik jenn fotik duyarli epp Lev, klz, lamotrj

Sonug: Nadir gorilen bu epilepsi tiriniin muayene bulgulan ve EEG 6zellikleri destekliyor ise mutalaka
akilda tutulmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Lafora hastali§i, miyokloni, demans, epilepsi



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-071

Epilepsi ,hipotoni ve mental retardasyona neden olan Xp22.33-p11.4 duplikasyonu ve 46 ,X+mar gonadal
disgenezi birlikteligi; olgu sunumu

Fatma Kusgdz', Nihal Olgag Diindar? Olgay Bildik", Berk Ozyllmaz3, Melis Kése*, Pinar Gengpinar?

SBU Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, izmir

2jzmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Noroloji Ana Bilim Dali, izmir
3SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Genetik Hastaliklar Tani Merkezi, izmir
4izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Ana Bilim Dali, izmir

Amag: Xp duplikasyonu nadir gérilen bir durumdur. Etkilenen kisilerde bulgular boy kisahg, yiiz anomali-
leri, mental retardasyon, hipotoni ve myoklonik epilepsidir.Gonadal disgenezi, fetal gonad anormal gelisi-
minin oldugu cinsel gelisim bozukluklarinin alt tipidir. Karyotipe gore; 46, XY, 46,XX ve cinsiyet kromozom
bozuklugu ile birlikte olan gonadal disgenezilerdir.

Yontem: olgu sunumu

Bulgular: 37 hafta normal spontan dogum ile 2180 gr dogdan, 5 giin yenidogan yodun bakim yatisi olan, 5
aylikken atriyal septal defekt sekundum kapatma operasyonu gegiren, gonadal disgenezi nedeni ile takipli
6 aylik kiz olgu; 1 aydir irkilme seklinde sigramalarinin olmasi nedeni ile bagvurdu. Akraba evliligi oykiisi
olmadigi, néromotor gelisiminde son 1 aydir gerileme oldugu, bilateral sensoérindral isitme kaybinin oldugu
ogrenildi. Muayenesinde dismorfik goriinim, disuk kulak, hipotonisitesi saptandi. Kranial manyetik rezo-
nans goruntilemesi ve elektroensefalografi degerlendirmesi normal saptandi. Olguya tedavi olarak leva-
tiresetam baglandi, takibinde ndbetlerinin jeneralize tonik-klonik atim seklinde artmasi nedeni ile tedavisi
valproik asit olarak diizenlendi. Yapilan sitogenetik incelemesi 46,X+mar (SRY+) ; mikrodizileme analizi
Xp22.33-p11.4 bolgesinde yaklasik 36 Mbp biytikligiinde patojenik duplikasyon saptandi. Olgunun feno-
tipine ve klinik bulgularina bu bolgedeki hangi gen veya genlerin duplikasyonunun neden oldugunu tahmin
etmek zordur.

Sonug: Literatiide daha 6nce Xp22.33-p11.4 duplikasyonuna eslik eden 46,X+mar (SRY+) karyotipli olgu
bildirilmemisti. Olgumuzda genetik ¢alismalar yaparken olgunun klinik 6zelliklerinin ve fenotipinin deger-
lendirilmesinin 6nemini vurguluyoruz.

Anahtar Kelimeler: karyotip analizi, Xp duplikasyonu, hipotoni, mental retardasyon, mikrodizileme analizi




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-072

Frontal baslangicli absans epilepside nadir goriilen otomatizma: iktal burun silme; video sunumlu

Fatma Kusgd6z', Olgay Bildik’, Nihal Olga¢ Diindar?, Pinar Gengpinar?

1SBU Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Gocuk Noroloji Klinigi, izmir
2izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk N&roloji Ana Bilim Dali, izmir

Amag: Absans epilepsi, ani baslayan ve ani sonlanan, paroksismal biling kaybi ataklari ve bog bakmanin
gorulmesi ile karakterize, oromotor otomatizmanin eglik ettigi jeneralize epilepsi tirudir.

Yontem: olgu sunumu

Bulgular: 10 yasinda erkek hasta son 15 glindiir giinde 3-4 kez olan,10-15 saniye siireli dalma ataklar sika-
yeti ile klinigimize basvurdu. Aralarinda akrabalik olmayan anne ve babadan sorunsuz bir gebelik sonucu
miadinda dogan hastanin néromotor gelisimi yasina uygun idi. Norolojik muayenesinde 3 dakika stireli
yapilan hiperventilasyon (HPV) testinde bos bakma ve burun silme otomatizmasi gézlendi. Hastanin ¢eki-
len elektroensefalografisinde (EEG), HPV sirasinda 4 kez frontal baslangigli jeneralize 2,5 Hz diken dalga
aktivitesi 6-15 saniye sireli gozlendi. Es zamanli video monitarizasyonunda bos bakma ve burun silmenin
eslik ettigi gorildu. Yapilan kranial manyetik rezonans goriintiilemesi ve erken epileptik ensefalopati gen
paneli normal saptandi. Hastaya frontal basglangi¢li absans epilepsi tanisi ile etosiiksimit tedavisi baslan-
di. Nobetleri kontrol altina alinan hasta halen klinigimizde takip edilmektedir

Sonug: Cocukluk ¢agi absans epilepsisinde en sik goriilen otomatizma oromotor otomatizmadir. Nadir de
olsa bizim olgumuzdaki gibi burun silme otomatizmasi gorilebilir.

Anahtar Kelimeler: absans epilepsi, otomatizma, burun silme, dalma nébeti
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P-073

infantil spazmla seyreden hipotalamik hamartom olgusu

Fatma Kusgd6z', Irmak Erdogan’, Fatma Ceren Sarioglu?, Nihal Olga¢ Dundar?, Pinar Gengpinar®

1SBU Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Gocuk Noroloji Klinigi, izmir
2SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji Klinigi, izmir
3izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Noroloji Ana Bilim Dali, izmir

Amag: Hipotalamik hamartom (HH), ndron ve glial dokularin disorganize olarak hipotalamus diizeyinde
veya 3.ventrikul tabaninda bulunmasiyla karakterize neoplastik olmayan hamartomat6z konjenital bir lez-
yondur. Genellikle gelastik nobetler, progresif davranis bozukluklari, kognitif bozukluk ve erken puberte ile
kendini gostermektedir.

Yontem: olgu sunumu

Bulgular: 5,5 aylik erkek hasta uykudan uyanirken spazm seklinde atimlarinin olmasi sikayeti ile klinigi-
mize basvurdu. Aralarinda akrabalik olmayan anne ve babadan sorunsuz bir gebelik sonucu miadinda
dogan hastanin néromotor gelisimi yasina uygun oldugu gortldi. Hastanin ¢ekilen elektroensefalografi-
sinde (EEG), jeneralize 3-4 Hz/30-40 mv diken dalga aktivitesi gdzlendi. Yapilan kranial manyetik rezonans
gorintilemesinde (MRG) orta hatta hipotalamik diizeyde 18x17x26mm boyutlu, iyi sinirli yuvarlak sekilli,
gri cevher ile izointens kitlesel lezyon izlendi. Kontrastli kranial MRG'de kitlenin kontrast tutmadigi, iginde
kistik komponent veya yag iceriginin olmadigi gorildi ve 6n planda hipotalamik hamartom disindldd.
Hasta beyin cerrahisi ve ¢ocuk endokrinoloji klinigi tarafindan takibe alindi. Hastaya topiramat tedavisi
baslandi. Hastanin erken epileptik ensefalopati gen paneli normal saptandi. Hasta kranial MRG ve EEG
takibi ile antiepileptik ilag tedavisi altinda klinigimizde izlemi devam etmektedir.

Sonug: Hipotalamik hamartom genelde gelastik nobetlerle basvursa da, infantil spazm ayirici tanisinda
akilda tutulmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: hipotalamik hamartom, infantil spazm, epilepsi
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P-074

Talamus tutulumu ile prezente olan HSV-1 ensefaliti; olgu sunumu

Fatma Kusgoz', Glince Basarir’, Fatma Ceren Sarioglu?, Nihal Olgag¢ Diindar?, Pinar Gengpinar?

1SBU Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Gocuk Noroloji Klinigi, izmir
2SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji Klinigi, izmir
3izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Noroloji Ana Bilim Dali, izmir

Amag: HSV-1 ensefalitinde hastalar ates, bas agrisi, nobetler ve degisen biling diizeyi gibi spesifik olma-
yan bulgularla basvururlar. Beyin manyetik rezonas goriintilemede (MRG), temporal lob tutulumu tipiktir.
Tutulan bolgede 6dem, nekroz, hemoraji goriliir. Bazal ganglionlar, beyaz cevher korunma egilimindedir.

Yontem: olgu sunumu

Bulgular: 9 aylik erkek hasta sol kolda atim, dilde titreme seklinde olan nobet sikayeti ile bagvurdu. 32.
haftalik sezaryen ile 2900 gr dogan, 20 giin yenidogan yogun bakim tinitesinde solunum sikintisi nedeniyle
takip edildigi 6grenildi. Anne-baba arasinda akraba evliligi yoktu. Néromotor gelisimi ayina uygundu. Atesi,
biling bulanikhdi, nobeti olan hastaya levetirasetam tedavisi baslandi. Kranial MRG'de sag talamusta dif-
flizyon kisitlamasi yapan milimetrik tutulum odagi gézlendi. Beyin omirilik sivi 6rneklenmesi alinan hasta
viral ensefalit kabul edilerek vankomisin, sefotaksim, asiklovir tedavisi baglandi. Tedavisinin 3. gliniinde
sonuglanan BOS viral panelinde HSV-1 pozitifligi saptandi, 17. gliniinde kontrol beyin MRG’nde bilateral
perirolandik alanda, sag talamusta volum kaybi; gliotik sekel degisiklikler gozlendi. Hastanin izleminde sol
hemiparezisi gelisti. Fizik tedavi ile takip altinda iyiye giden hastanin takibi klinigimizde devam etmektedir.

Sonug: HSV-1 ensefaliti 1 yas altinda morbitide ve mortalitesi yiiksek bir hastaliktir. Hastaligin prognozu
tedaviye erken baglanmasi ile direk iliskilidir. Bazal ganglion tutulumu nadirdir. infantil dénemde basal
ganglion tutulumu ile gelen hastalarda HSV-1 ensefalitinin olabilecegi tedaviye erken baslanilmasi agisin-
dan akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Herpes simpleks, talamus, basal ganglion, epilepsi
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P-075
Etiyolojisinde Anti-NMDA reseptor ensefaliti olan bir “NORSE” olgusu

Filiz Keskin', Elif Koseoglu Yildinm?, Hiseyin Tan', Halil Keskin?

1Atatiirk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk Néroloji Bilim Dali
2Atatiirk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Gocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk Yogun Bakim Bilim
Dali

Amag: Epilepsi tanisi veya 6nceden var olan baska bir nérolojik bozuklugu olmayan hastada yapisal, tok-
sik veya metabolik nedenler olmadan gelisen status epileptikus tablosu yeni baslangi¢h refrakter status
epileptikus (NORSE) olarak tanimlanmaktadir. Klinigimizde NORSE olarak takip ettigimiz, sonrasinda An-
ti-NMDA reseptor ensefaliti tanisi koydugumuz bir cocuk hasta sunuyoruz.

Yontem: Klinigimizde NORSE olarak takip ettigimiz, sonrasinda Anti-NMDA reseptor ensefaliti tanisi koy-
dugumuz bir gocuk hasta sunuyoruz.

Bulgular: Oncesinde saglikh oldugu bilinen 10 yasindaki kiz hasta evinde géziini bir noktaya dikme, g6z
kapaklarini kirpma seklinde nébet gecgirmis. Sonrasinda konusmasinda yavaslama oldugu ve heceleyerek
konustugu ifade edilen hasta tetkik amaci ile klinigimize yatirildi. Hastanin fizik muayenesi, gelis laboratu-
ar bulgulari ve klinik seyri Tablo 1'de 6zetlenmistir.

Tablo 1. Hastanin fizik muayenesi, gelis laboratuar bulgulari ve klinik seyri
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Fizik Muayene Bulgulari

O

Viicut agirhgr: 33,5 kg (50-75 P)

O

Boy: 140 cm (50- 75 P)

O

Vicut isisi: 36,6 °C

Kan basinci: 90/60 mmHg
Nabiz: 100/dk ritmik
Solunum sayisi: 20/dk

O

Genel durumu iyi

O

Glaskow koma skoru 15 puan

O

Konusurken aralikli olarak kekeledigi saptandi

O

Tdm sistem muayeneleri olagan

Yaplilan tetkikler

O O O O O O

Kan gazi normal

Hemogram parametreleri normal
Elektrolitler normal

Karaciger fonksiyonlari normal
Bobrek fonksiyonlari normal
Elektroensefalografi (EEG) normal

Klinik seyir

o

Ayni glin igerisinde ortalama 30 sn sireli, sag gozde ve agiz sag kenarinda klonik
tarzda fokal ndbet gozlendi. Bu nobetlerde bazen farkindaligin kayboldugu, bazen
de korundugu goriildi. Hastaya levatiresetam tedavisi baslandi. Ayni karakterde
toplam Ui¢ ndbet gorildi. Sonrasinda jeneralize tonik klonik ndbet gegiren hastaya
fenitoin yuklenerek idame tedavisi baslandi. Takibinde giin igerisinde 5-6 defa goz-
ler ve agizda fokal klonik baslayip jeneralize tonik klonik olarak devam eden ve 5-6
dakika stliren nobetler goriildi. Nobet aralarinda konugmasi bozuk olan hastanin
tedavisine karbamazepin eklendi. Yatisinin altinci glininde status epileptikus
tablosu gelisen hastaya midazolam inflizyonu baslanarak ¢ocuk yogun bakim
klinigine devredildi. Beyin tomografisi normal olan hasta igin beyin MRG planlan-
di. Goz dibi bakisi normal olan hastaya lomber ponksiyon yapildi. Beyin omurilik
sivisi (BOS) direkt mikroskobik bakisinda 13 lenfosit/mm? goriildi. BOS glukozu
63 mg/dL (Es zamanlh kan sekeri 82 mg/dL, BOS proteini 63 mg/dL idi. BOS'tan
ensefalit viral panel, otoimmin ensefalit paneli gonderildi. Hastanin tedavisine
asiklovir ve seftriakson eklendi. Midazolam inflizyonu 0,3 mg/kg/saat dozunda
alirken 24 saat nobetsiz olan hastanin midazolam inflizyonu azaltilarak kesildi.
Sag gozde ve agizda fokal klonik ndbetler devam etti. Hastada motor afazi gelistigi
goruldi. Kontrol EEG’'de zemin ritminde jeneralize yavaslama izlendi. Otoimmiin
ensefalit dustnulerek hastaya toplam 2 gr/kg olacak sekilde bes giinlik intraven6z
immdinglobulin (IVIG) tedavisi baslandi. IVIG sonrasinda nébet sikli§i azalan hasta
tekrar ¢cocuk noroloji klinigine devredildi. Hastanin kranial MRG'sinde pineal gland
kisti haricinde bir bulgu saptanmadi. BOS viral paneli negatif olan hastanin yatisi-
nin 12. giiniinde BOS otoantikor sonucu Anti-NMDA 1/320 oraninda pozitif olarak
geldi. NORSE olarak takip edilen hastaya Anti-NMDA reseptor ensefaliti tanisi ko-
nuldu. Takibinde ndbetleri olmayan hastanin fenitoin tedavisi azaltilarak kesildi.
Levatirasetam ve karbamazepin tedavisine devam edildi. Seftriakson tedavisi iki
haftaya, asiklovir tedavisi li¢ haftaya tamamlandi. Hastanin tekrar nobeti olmadi,
afazisi diizeldi. Over teratomu agisindan yapilan MRG'de teratom lehine bulgu sap-
tanmadi. Cocuk noroloji poliklinik takibine alinan hasta onerilerle taburcu edildi.
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Sonug: NORSE hem ¢ocuklarda hem de yetigkinlerde tanimlanmigtir. Hastamizin epilepsi tanisi veya 6n-
ceden bilinen baska bir norolojik bozuklugu yoktu. Konvulziyona neden olabilecek yapisal, toksik veya
metabolik nedenler de yoktu. Bu hastalarda nobetler, fokal veya sekonder jeneralize olma egilimindedir.
Bizim hastamizda da ndbetler fokal olarak baglayip daha sonra jeneralize olarak devam etmisti. Cocuk-
larda NORSE etiyolojisini ortaya ¢ikarmak eriskinlere gore ¢ok daha zor olabilmektedir. Belirlenen etiyolo-
jiler icerisinde en sik otoimmiin nedenler yer almaktadir. Bizim hastamizda da otoimmiin ensefalitlerden
Anti-NMDA reseptér ensefaliti NORSE'ye neden olmustu. ilgi ¢ekici bir olgu olmasi nedeni ile hastamizi
sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: Anti-NMDA, NORSE
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P-076

Norobrusellozisin atipik prezentasyonu: Nonkonviilsiv Status Epileptikus

Nazife Huylu', U. Gézde Celiker', Muhammed Giiltekin Kutluk?, Filiz Mihci?

Saglik Bilimleri Universitesi Antalya Egitim ve Aragtirma Hastanesi Gocuk Sagdli§ ve Hastaliklari Ana Bi-
lim Dal

2Saglik Bilimleri Universitesi Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Gocuk Néroloji Klinigi

3Antalya Eg@itim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi

Amag: Brusellozis, multisistemik tutulumu olan zoonotik bir enfeksiyon hastaligidir. Nérobrusellozis, bru-
sellanin santral sinir sistemi tutulumu olup; epilepsi, menenjit, meningoensefalit, sinlis ven trombozu, kra-
niyal ve periferik noropati seklinde kargimiza gelebilir.

Yontem: Hastanin klinik ve laboratuvar bulgularinin degerlendiriimesi

Bulgular: Epilepsi tanili 13 yas erkek hasta, 2 haftadir olan halsizlik, istahsizlik ve uykuya meyil sikayetleriy-
le basvurdu. Antiepileptik ilaglarini diizenli kullanan hastanin ailesinin hayvancilik ile ugrastigi, bagvurudan
6 ay once bruselloz nedeniyle 1 ay tedavi gordigu 6grenildi. Yaygin eklem agrilarinin ve glinde 1 kez olan
ates sikayetinin devam ettigi belirtildi. Norolojik muayenesinde; biling konfli ve ensefalopatik, meninks
irritasyon bulgular pozitifti. Yapilan tetkiklerde akut faz reaktanlari, Brusella IgM ve IgG yliksekti. Brusella
tlip aglitinasyon kanda 1/320 dilisyonla pozitif geldi. Biling uykuya meyilli olan hastaya nérobruselloz agi-
sindan lomber ponksiyon yapildi. BOS direkt baki normal, protein diizeyi yliksekti. Doksisiklin ve rifampisin
tedavisi baslandi. Epilepsi oykiisi ve ensefalopati klinigi olmasi nedeniyle EEG'si ¢ekildi ve nonkonviilsiv
status ile uyumlu bulundu. Mevcut brusella tedavisine ek olarak, midazolam inflizyonu baslandi. Kontrastli
beyin manyetik rezonans gorintilerinde patoloji saptanmadi. Kan kiiltiriinde ve BOS kiiltirinde brusella
spp. Uremesi oldugu 6grenildi.

Sonug: Norobrusellozis gesitli nérolojik hastaliklar taklit ederek atipik prezentasyonla gelebilir. Erken tani,
sekel kalma riskini azaltacagi igin 6yku derinlestirilmeli, hayvan temasi olan hastalarda nérobrusellozis
akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: No6robruselloz, nonkonviilsiv status, epilepsi
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P-077
PNKD Geni, Genotip Fenotip iligkisinin U¢ Olgu Nedeniyle Degerlendirilmesi

Filiz Mih¢i', Muhammet Giltekin Kutluk?, Cemre Zubari®, Naz Kadem*

TAntalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Antalya

2Saglik Bakanlig Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi, Antalya
3Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, Antalya

“Antalya E@itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Antalya

Amag: Paroksismal diskineziler (PD), nadir goriilen, biling kaybi olmadan ani olarak ortaya ¢ikan istemsiz
hareketlerin, ataklarla seyrettigi hareket bozukluklandir. Calismamizda, nadir bir hastalik olan PD'nin far-
kindal@ini arttirmak, hastalikla ilgili saptanan genetik mutasyonlarin klinikte yansimasini degerlendirmek,
genotip fenotip iligkisini literatiir esliginde tartismak amaclanmistir.

Yontem: Klinik ekzom analizi yapilan ve PNKD mutasyonu saptanan lg¢ olgunun genotip-fenotip iliskisi
degerlendirildi.

Bulgular: ilk olgu; On yasinda kiz hasta, migren tanisi ile takipliyken, 2 kez gecici hemiplejik atak gegirmesi
nedeni ile basvurdu. Yapilan klinik ekzom analizinde PNKD geninde ¢.326C>T (NM_015488.4: p.S109L)
mutasyonu oldudu saptandi. Hastada PNKD mutasyonuna sekonder hemiplejik migren tanisi kondu.ikinci
olgu; ondort yas kiz hasta, hareketle ortaya ¢ikan ellerde kore benzeri, bacaklarda da distoni seklinde kasil-
ma hareketleri tarifliyordu. Egzersizle tetiklenen hareket bozuklugu olmasi nedeniyle paroksismal kinesije-
nik diskinezi diistiniildi. Yapilan genetik analizinde PNKD (MR1) geninde ¢.775G>A (NM_001194999.1,p.
A259T) mutasyonu tespit edildi.Uciincii olgu; iic buguk Yas erkek hasta, 1 yildir ataklar halinde olan ve 7-10
glin siren boyunda distoni, dilde kasilma ve laringeal spazm nedeniyle beslenme ve konusma glgligu
sikayetleri mevcuttu. Hastanin yapilan klinik ekzom analizinde PNKD geninde ¢.441C>G (NM_015488.4:p.
D147E) mutasyonu oldugu gorildi.

Resim 1

1. olguda hemiplejik migren ataginda sol superior frontal bolgedeki gegici kortikal-giral diflizyon kisitliligi

Sonug: PNKD gen mutasyonu; hemiplejik migren, paroksismal kinesijenik diskinezi ve paroksismal non-
kinesijenik diskinezi gibi farkh fenotiplerle karsimiza gelebilir. Calismamiz, PNKD mutasyonlarinin klinik
cesitliligi konusunda literatire katki saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: paroksismal diskinezi, PNKD geni, hareket bozuklugu
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P-078

Postoperatif torsiyon distonisi bir komplikasyon mu? Fizyopatogenez mi?

Gamze Sarikaya Uzan', Cagatay Giinay’, Ozlem Ozsoy’, Didem Soydemir’, Ercan Ozer? Semra Hiz Kurul’,
Ulug Yis'

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&roloji Bilimdali, izmir
2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Beyin ve Sinir Cerrahisi Anabilimdali, izmir

Amag: idiopatik torsiyon distonisi (DYT-TOR1A), TOR1A genindeki mutasyon sonucunda ortaya gikmakta-
dir. Genin Grtind olan torsin-A, 1s1 soku ve saperon proteinlerini ifade etmektedir. Semptomlarin ameliyat ve
travma gibi tetikleyiciler varlhiginda baslayabilecegi bildirilmistir. Burada sol bacakta kasilma sikayeti igin
¢ekilen manyetik rezonans goriintilemede(MRG) kitle etkisi yapan lezyon olmasi nedeniyle cerrahi gegi-
ren ve araknoid kist tespit edilen cerrahi sonrasi donemde idiopatik torsiyon distonisi tanisi alan bir olgu
sunacagiz.

Yontem: Oncesinde saglikli olan 9 yas kiz hasta 1 yil nce baslayan sol bacakta kasilma sikayetiyle yaptig
basvurusunda C7-T2 diizeyinde kitle etkisi yapan lezyon olmasi nedeniyle opere edilmisti. izlemde sika-
yetlerinin ilerlemesi nedeniyle tarafimiza bagvurdu. Oz-soyge¢cmisinde 6zellik olmayan hastanin norolojik
muayenesinde konusma sirasinda dilde meydana gelen kasilma nedeni ile artikiilasyonunun bozuldugu,
sol bacak ve sol kolda hareketle baslayan, istirahatle ve uykuda kaybolan kivrilir tarzda distonik hareket ve
DTR'lerinin bilateral canli oldugu gortldi.Fokal segmental distoni 6ntanisi yapilan goériintiileme ve labora-
tuvar tetkiklerinde 6zellik goriilmedi. Tedavide sirasiyla L-dopa, baklofen ve botulinum toksin uygulamasi-
na yanit alinamazken sikayetlerinin bu siirecte ilerledigi golldi.Jeneralize torsiyon distonisi klinidi olusan
hastada TOR1A geninde(5. ekzonda c907_909del heterozigot,denovo) varyant tespit edildi.Triheksifenidil
tedavisi baslandi. Halen klinigimizce izlenmektedir.

Bulgular: .

Sonug: Gocukluk ¢aginin en sik izole genetik distonisi olan DYT-TORTA'nin stres durumlarindan sonra
semptomlarinin baslayabilecegi veya ilerleyebilecegi akilda tutulmali,gerektiginde genetik analiz yéntem-
lerine bagvurulmaldir.

Anahtar Kelimeler: Distoni, TOR1A, Cerrahi, Komplikasyon
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P-079

Serebral palsi ayirici tanisinda UNC80 akla gelmeli

Gokge Cirdr', Tiirkan Uygur Sahin', Selvinaz Edizer’, Dilara Fiisun icagasioglu’

Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi

Amagc: UNCB8O0 eksikligi direngli nobetler, hipotoni, strabismus, biiyime geriligi, oral motor disfonksiyon
ve gelisimsel gerilik ile karakterize otozomal resesif gegisli, genetik bir bozukluktur. Burada klinigimizden
takipli, UNC80 eksikligi tespit edilmis iki kardes olguyu sunmayi hedefledik.

Yontem: Hastalarin klinigi, MR ve EEG bulgulari ile genetigi incelendi.

Bulgular: OLGU 1: 15 yasinda kiz hasta, 3 aylikken nébet gecirmis ve sonrasinda direngli nébetler, hipotoni
ve ndromotor gerilik sebebi ile takip edilmis. Yiriime, konusma ve oturmasi olmayan tetraplejik, spastisite-
leri olan hastanin takipleri devam etmektedir.OLGU 2: 19 aylik kiz hasta, ilk defa 9 giinliikken ates sebebi ile
3 guin yogun bakimda takip edilmis, 3 aylik oldugunda tekrar atesi olan ve hastane yatiginda ndbet geciren
hastaya antiepileptik tedavi baglanmis. Hastanin dykiisiinden 13 yasindaki ablasinin da nobet gegirdigi ve
tetraplejik spastik serebral palsi nedeni ile izlendigi 6grenilince hasta ve ablasi metabolik ve genetik agI-
lardan tetkik edilmis. Hasta ve ablasindan bakilan genetik analiz sonucu UNC80 geninde homozigot novel
mutasyon olarak saptanmis. Yurimesi ve konugsmasi olmayan alt ekstremitede yaygin spastisitesi olan
hastanin takibi devam etmektedir.

Sonug: Kazanilmis fonksiyon kaybi olmayan ve progresyon gostermeyen direngli epilepside UNC80 mu-
tasyonu da akla gelmelidir. Ginimizde genetik ¢alismalarda kaydedilen ilerlemeler ile etyolojisi aydinla-
tilamamig serebral palsi durumuna isik tutulmustur. Burada UNC80 homozigot mutasyonu olan iki olguyu
literatir esliginde tartistik.

Anahtar Kelimeler: UNCB80, serebral palsi
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P-080

Angelman benzeri sendrom: Christianson sendromu

Gokge Cirdr', Tiirkan Uygur Sahin', Selvinaz Edizer’, Dilara Fiisun icagasioglu’

Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagli§ ve Hastaliklari ABD- Gocuk Néroloji Bilim Dali

Amagc: SCL9A6 geni Na+/H+ antiportunu kodlayan ve otizm spektrum bozukluklari, erken baslangi¢h n6-
betler ve ciddi gelisimsel gerilik etyolojisinde suglanan bir gendir. Christianson sendromu SCL9A6 genin-
deki degisimler sonucunda meydana gelir ve X’e bagli olarak aktarilir. Erkek cocuklarda goriiliir ve nébetler,
ataksi, konusmanin olmayisi, otizm, anlamsiz giilme ataklari ile serebellar atrofi hastaligin klinik bulgularini
olusturur. Burada klinigimizden takipli Christianson sendromlu olguyu sunmayi hedefledik.

Yontem: Hastanin klinigi, MR ve EEG bulgulari ile genetik ydontem incelendi.

Bulgular: 13 yasinda erkek hasta, gocuk noroloji kliniginde 2 aylik iken kraniyosinostoz ve mikrosefali se-
bebiile takibe alinmis. Hastanin 14 aylikken ilk nobeti jeneralize tonik vasifta gergeklesmis ve izleminde di-
rengli epilepsi tanisi almis. Hastanin néromotor gelisimi yasi ile uyumlu olmamis ve 4 yasinda atipik otizm
tanisi almis. Hastanin bakilan metabolik tetkikleri normalmis. Kraniyal MRI'de serebellar atrofi saptanmis.
Hastanin takibinde ataksi, mental gerilik ve anlamsiz glilmeleri farkedilmis. Genetik departmani hastanin
SCL9A6 geninde degdisim (X’e bagh mental retardasyon Angelman benzeri sendroma ‘Christianson tipi’ yol
agan) saptamis. Hastanin takipleri devam etmektedir.

Sonug: Christianson sendromu X'e bagh gecisli entellektiiel yetersizlik durumlarinin en sik genetik sebebi-
dir. Sebepsiz glilme ataklarinin varligi sebebi ile Angelman sendromuna da benzetilmektedir. Bahsedilen
klinik bulgular 1s1§inda Christianson sendromunu akla getirmek ve farkindaligi arttirmak dnemlidir. Biz de
literatiir esliginde Christianson sendromlu olgumuzu tartigtik.

Anahtar Kelimeler: Christianson, Angelman
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P-081

Anne siitiinde bulunan norotrofinlerin (BDNF, GDNF, CNTF VE NGF) infantil kolik patogenezindeki roliiniin
arastinlmasi: Gift kor vaka kontrol galigmasi

Pinar Gengpinar’, Esra Bal Yiiksel?, Giince Basarir®, Ali Kanik?, Fatma Demet Arslan*, Nihal Olgag Diindar,
inang Karakoyun*

'izmir Katip Gelebi Universitesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir

2Saglik Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Gocuk Sagligi ve Hastaliklari
Klinigi, izmir

3Saglik Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Néroloji Klinigi, izmir
“Saglik Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Tibbi Biyokimya Kilinigi, izmir

Amag: Saglikl gelisen bebekte genellikle dogumdan 3 hafta sonra baslayan, her giin belli saatlerde, hig bir
nedene bagl olmayan aglama epizodlari infantil kolik (iK) olarak tanimlanmaktadir. Bu calisma ile gastro-
intestinal sistemin normal fonksiyonu icin gerekli ndrotrofinlerin, iK patogenezinde roliiniin olup olmadigini
gostermeyi amacladik.

Yontem: infantil kolik tanili 75 ve iK tanisi olmayan 75 bebegin annelerinden alinan anne siitii érneklerin-
den BDNF (Brain-derived neurotrophic factor), GDNF (glial cell-derived neurotrophic factor), CNTF (Ciliary
neurotrophic factor), NGF (nerve growth factor) diizeyleri immunosorbent analiz yontemi ile degerlendiril-
di. Aragtirmamiz cift kor vaka-kontrol calismasi olarak tasarlandi. Hastaligin tanisi icin ROMA 111 kriterleri
kullanildi.

Bulgular: infantil kolik tanili bebekler ortalama 7,3+2,8 haftalik iken, iK tanisi olmayan bebekler ortalama
8,1+2,9 haftalik idi (p=0,11). Her iki grup arasinda NGF, GDNF, CNF ve BDNF diizeyleri agisindan anlaml
farkhlik saptanmadi (p=0,8; p=0,5; p=0,5; p=0,9).

Sonug: NGF, GDNF, CNF ve BDNF'nin enterik sinir sisteminin gelisiminde roli bulunmaktadir. Anne sittinin
GDNF ve CNTF gibi nérotrofinleri icerdigi de gosterilmistir. Son zamanlarda, iK gelisiminde barsaktaki im-
matur norolojik sistem nedeniyle duyu sinirlerinin barsak distansiyonuna karsi verdigi asirn cevap sorumlu
tutulmaktadir. Buradan yola gikarak iK tanisi olan ve olmayan bebeklerin anne siitiindeki NGF, GDNF, CNF
ve BDNF diizeylerini karsilastirdigimiz caismamizda, gruplar arasinda anlamli fark saptamadik. Bu konu-
da daha fazla ¢alismaya ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Norotrofin, anne sitd, infantil kolik
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P-082
ATL1 geninde otozomal resesif gegisli bir varyanta (c.1099T>C) bagh herediter spastik parapleji olgusu

Giince Basarir!, Taha Resid Ozdemir? Olgay Bildik’, Nihal Olgac Diindar3, Pinar Gengpinar?

Saglik Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Néroloji Klinigi, izmir
2SaglikBilimleriUniversitesiizmirTepecik Egitimve AragtirmaHastanesi,Genetik Hastaliklar TaniMerkezi,izmir
3izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Norolojisi Bilim Dali, izmir

Amag: Herediter spastik paraplejiler (HSP’ler) alt ekstremitelerde ilerleyici spastisite ve kas gli¢siizliigd ile
karakterize bir hastalik grubudur. Otozomal dominant (OD) formlari olgularin %80'ini olusturur. ATL1 gen
mutasyonuna bagli HSP 3A formu OD gegisli olarak bilinmektedir. Burada otozomal resesif (OR) gegisli
nadir bir olgu sunularak, HSP’'nin kompleks kalitimsal 6zelliklerinin daha iyi anlasilmasi amacglanmistir.

Yontem: Miadinda, 3200 gram komplikasyonsuz dogum oykiisu olan hasta, 14 aylikken oturma ve bas
kontroli gibi motor fonksiyonlarda gerileme nedeniyle basvurdu. Anne ve baba arasinda 3. derece akra-
balik olan hastanin teyzesinin ¢ocuklarinda benzer bulgularin oldugu 6grenildi. Norolojik muayenede derin
tendon refleksleri normoaktifti, bilateral alt ekstremitelerde spastisite ve babinski pozitifligi saptandi.

Bulgular: Hastada yeni nesil dizileme c¢aligmalari ile ATL1 geninde ¢.1099T>C(p.Tyr367His) homozigot
degisiklik saptandi. Asemptomatik anne ve babada ise ayni degisiklik heterozigot olarak saptandi. Ayni
varyantin “VarSome” veritabaninda klinik 6nemi bilinmeyen degisiklik olarak yer aldigi gorilda.

Sonug: Herediter spastik parapleji; genetik olarak heterojen 6zellik gosteren, OD, OR ve X'e bagli kalitilabi-
len norodejeneratif bir tablodur. Literatiirde HSP 3A'nin OD gegisli oldugu belirtiimekle beraber, OR gegisi
gosterilmis ATL1 varyantina bagli tasiyici ve hasta bireylerin oldugu bir aile de bildirilmistir. Cok nadiren
gorilen OR gegis taniyi zorlastirmaktadir. ATL1 geninde olasi OR gegisli bir varyanta bagli olgu sunularak,
tanida genetik tarama yontemlerinin sonuglarinin dogru yorumlanmasinin dnemi vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: ATL1, herediter spastik parapleji, otozomal resesif
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P-083

Interlokin-6 absans epilepsi tanisiyla izlenen hastalarin takibinde bir belirteg olabilir mi?

Giince Basarir’, Anil Baysoy?, Sema Bozkaya Yilmaz', Ayfer Colak?, Nihal Olga¢ Diindar?, Pinar Gengpinar®

Saglik Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Nérolojisi Klinigi, izmir
2Saglik Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Tibbi Biyokimya Klinigi, izmir
3izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Norolojisi Bilim Dali, izmir

Amag: Absans epilepsi (AE), ani baglayan ve sonlanan, kisa siireli farkindalik kaybina yol agan non-motor
ndbetlerle karakterize bir epileptik sendromdur. Hastalarin takibinde kullanilan herhangi bir belirte¢ bulun-
mamaktadir. Bu ¢alisma ile AE tanili hastalarin serum interlokin-6 (IL-6) diizeylerini 6lgerek, AE'nin serum
IL-6 diizeyi lzerindeki etkisini ve serum IL-6 diizeyinin nobet sikligi ve antiepileptiklerle iligkisini degerlen-
dirmeyi amacladik.

Yontem: En az 6 aydir AE tanisiyla izlenen 15 ¢ocuk ve kontrol grubu olarak 30 saglkli cocuk calismamiza
dahil edildi. Hastalara ayrintili nérolojik muayene, elektroensefalografi (EEG) ve kranial manyetik rezonans
gorintileme yapildi. Serum IL-6 diizeyleri kemiluminesans immuneassay yontemiyle dlcildu.

Bulgular: Absans epilepsili hastalarin serum IL-6 diizeyleri, kontrol grubuna gore anlamli olarak digiik
saptandi (p<0,001). Valproik asit monoterapisi alan hastalarin serum IL-6 diizeyleri, diger antiepileptikleri
kullananlardan ve kontrol grubundan anlamli olarak daha diigiikti (p=0,04). Aktif nobeti olan hastalarin
serum IL-6 diizeyleri, nobeti olmayanlara gore anlamli olarak daha yiiksekti (p=0,01).

Sonug: Calismamizda AFE’li hastalarda serum IL-6 duizeyleri, kontrol grubuna gore anlamli olarak distik
bulundu. Literatirde cesitli epilepsiler ve immuin mekanizmalarin iligkisini arastiran ¢alismalar bulunmakla
beraber, AE'de IL-6'nin roliini arastiran klinik galisma bulunmamaktadir. Calismamiz, AE'li hastalarda has-
talik seyrinde immin sistemin etkisini arastiran ilk klinik ¢galismadir. Potansiyel bir belirte¢ olarak IL-6'nin
AE seyrindeki ndromodiilator roliini kanitlamak i¢in daha fazla klinik galismaya ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: interlékin-6, absans epilepsi, nébet, immiin, sitokin
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P-084

Dev riiptiire olmamis intrakranial anevrizma olgusu

Girkan Gurbiz'

Tekirdag Namik Kemal Universitesi

Amag: intrakraniyal anevrizma, riiptiire olmasiyla kanama olursa norolojik defisitlere neden olabilen ciddi
bir beyin lezyonudur. Riiptiire olmamis anevrizmalar erken ¢ocukluk déneminde oldukga nadirdir ve genel-
likle tesadiifen belirlenir.

Yontem: Bu bildiride, fokal baslangi¢h bilateral senkron nébete evrilen ndbet ile bagvuran ve oksipital pa-
roksizmli benign ¢ocukluk ¢agi epilepsisi tanisi konan Ug¢ yasinda bir erkek gocugu tanimliyoruz.

Bulgular: Hastanin norolojik muayenesi tamamen normalken beyin manetik rezonans goériintiilemesinde
dev riptire olmamis intrakranial bir anevrizma eklendi. EEG’sinde oksipital desarjlari gozlenen olgu ¢o-
cukluk ¢caginin oksipital paroksizmli epilepsisi olarak tanilandi. Es zamanli riiptiire olmamis anevrizmasi
da saptanan hastaya cerrahi klips uygulandi. Levetirasetam tedavisi ile izlene hasta halen ndbetsiz izlen-
mekte.

Resim 1: Resim 2:

Sag temporal polde saptanan dev anevrizma BT anjiografide saptanan, sag MCA bifurkasyon

seviyesinde anevrizmatik dilatasyon

Sonug: intraserebral riiptiire olmamis serebral anevrizma ¢ocukluk ¢aginda nadir goriilir. Iyi huylu né-
betlerde bile, merkezi sinir sistemi goriintiilemesi tesadiifi fakat hayat kurtarici patolojileri tespit etmede
faydali olabilir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, anevrizma, anjiografi
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P-085

Spontan internal karotis arter disseksiyonu ve basarili PTA balon dilatasyon ve stent uygulamasi: Klinik
ve goriintiileme ozellikleri

Habibe Koc Ucar’, Okan Dilek?, Gagatay Andig?, ilknur Erol*

SBU, Adana Sehir Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, Adana

2SBU, Adana Sehir Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji Bilim Dali, Adana

3Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Girisimsel
Radyoloji Bilim Dali, Adana

“Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk N&éro-
loji Bilim Dal, Adana

Amagc: Cocuklarda karotis arter diseksiyonlar siklikla orofarenks-boyun travmasindan kaynaklanmakta,
spontan-karotis-arter-diseksiyonlariysa nadiren tanimlanmaktadir. Tanida en kesin yontem kateter-arteri-
yografisi olsa da goriintiileme tekniklerinin gelismesiyle birlikte manyetik-rezonans-goriintiileme(MRG) ve
manyetik-rezonans-anjiyografi(MRA) kullaniimaktadir.

Yontem: Sag-karotis-arter-diseksiyonu olan, basarili PTA-balon-dilatasyon ve stent tedavileriyle rekanali-
zasyon uygulanan olgu erken girisimsel midahalenin 6nemine dikkat gekmek igin sunulmustur.

Bulgular: Bilinen hastalik-travma 6ykisi olmayan 13yas-kiz, bir giin 6nce ilk kez yasadigi bas agrisi ar-
dindan peltek konusma-dizartri-sol kol ve bacakta giigsiizliik sikayetiyle acil-servise bagvurdu. Difliz-
yon-MRG'de akut-iskemi saptandi. Aspirin ve diistik-molekil-agirlikli-heparin baslanan hastada, izlemde
dizartrisi belirginlesti, sol hemipleji-fasiyal asimetrisi gelisti. Bagvurunun-36.saatinde MRGde sag-fron-
tal bolgede bazal-ganglionlarida igeren akut-MCA-enfarkti izlendi. DSA(Dijital subtraktion anjiyografisi)
da sag-internal-karotid-arterin(ICA) supraklinoid-segmentini iceren bir intrakraniyal diseksiyon gosterildi.
Vaskiilit ve kolajen bozukluklari igin yapilan taramalar normaldi. Trombofili panelinde MTHFRc>T-heterozi-
got tespit edildi. Hastaya sagICA-supraklonid-segmentte disseksiyona sekonder okliizyona yonelik basa-
rill PTA-balon-dilatasyon ve lezyon proksimalde oldugu igin stent tedavileriyle rekanalizasyon uygulandi.
Islemden-12saat sonra norolojik muayenede(NM) hemiparezisi-fasial paralizisi belirgin geriledi, bir hafta
sonraysa tamamen normaldi.

MRA
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DSA

Sonug: Spontan karotis arter diseksiyonu, pediatrik poptllasyonda gegici nérolojik semptomlarin ve iske-
mik inmenin potansiyel bir nedenidir. DSA, radyolojinin en eski inceleme metotlarindan olup tiim teknolojik
gelismelere ragmen anevrizma ve damarsal yapisal bozukluklar teshisinde ve tedavisinde hayati 6neme
sahiptir. Cocuklarda akut inmede girisimsel miidahaleler agisindan deneyim sinirhdir. Cocuklarda akut in-
mede girisimsel miidahale yapabilecek merkezlerin yayginlagmasi morbidite ve mortaliteyi azaltacaktir.

Anahtar Kelimeler: Spontan karotis arter diseksiyonu, Enfarkt, DSA, PTA balon dilatasyon, Cocuklarda
Stent tedavisi
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P-086

Posttransfiizyonel pres

Hale Atalay Celik’, Erhan Aksoy', Esma Altinel Acoglu?, Nergiz Oner?, Kader Karli Oguz*

SBU Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk
Norolojisi Bilim Dali, Ankara

2SBU Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saglig ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Saghgi ve Hastaliklarn Ana Bilim Dali, Ankara

3SBU Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk He-
matolojisi ve Onkolojisi Bilim Dali, Ankara

“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Ana bilim Dali, Ankara

Amag: PRES (Posterior reversible ensefalopati sendromu) siklikla, hipertansif kriz, immunsupresif tedavi,
sepsis, preeklampsi/eklampsi, renal hastaliklar ve otoimmun hastaliklarla birlikte bildirilmis olmakla birlik-
te erigkinlerde nadiren kan transfiizyonu sonrasi da goriilmektedir. Burada ¢ocukluk ¢aginda oldukga nadir
bildirilmis olan kan transfilizyonu sonrasi PRES olgusu sunulacaktir.

Yontem: Olgu sunumu

Bulgular: Erken ¢ocukluk donemlerinden beri anemi ve malnutrisyonu olan 16 yas erkek hasta derin ane-
misi (Hb: 2,7 mg/dl) olmasi nedeniyle hastanemize bagvurdu. iki kez 5 cc/kg, 1 kez 10 cc/kg'dan eritrosit
suspansiyonu 48 saatte verilerek taburcu edildi. Taburculugundan sonraki 7. glinde bas agrisi, bulanik
gorme ve kusma sikayeti sonrasinda jeneralize tonik klonik nébet gegirmesi nedeniyle yeniden basvurdu.
Elektroensefalografi sonucu normal olarak degerlendirildi. Kraniyal MRG(magnetik rezonans goriintiile-
me)'de; bilateral serebellar hemisferde yamasal tarzda, sag oksipital lob inferiorunda ve sol pariyetalde fo-
kal olmak lizere T2 ve FLAIR hiperintens, yer yer diffiizyon kisitlanmasi gosteren kontrast tutmayan PRES
ile uyumlu sinyal degisiklikleri saptandi. MR anjiografi-venografisi normaldi. Topiramat tedavisi baslandi,
takiplerinde ndbeti gozlenmedi. Baslangicta arteryel kan basinci takipleri normal olan hastanin sonradan
150/70 mmHg olacak sekilde tansiyon yiikseklikleri saptandi, enalapril tedavisiyle tansiyon regiilasyonu
sagland.. Birinci aydaki kraniyal MRG’de hiperintens sinyal degisiklikleri timduyle geriledi.

Sonug: Uzun sireli derin anemili hastaya uygulanan eritrosit transflizyonu sonrasi gelisen PRES kliniginin
oncelikle transfuizyon iligkili bir komplikasyon olabilecedi diisinilmustar.

Anahtar Kelimeler: Pres, ¢cocukluk ¢agi, kan transflizyonu, anemi
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P-087

insidental bir MR bulgusu; Torcular Pseudomass

Hale Atalay Celik’, Erhan Aksoy’, Kader Karli Oguz®, Melahat Melek Oguz?, Deniz Yiksel'

SBU Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk
Norolojisi Bilim Dali, Ankara

2SBU Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saglig ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Saghgi ve Hastaliklari Ana bilim Dali, Ankara

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

Amagc: MRG (Magnetik Rezonans Goriintiileme) galismalarinin sayisinin artmasi ve daha hassas MRG se-
kanslarinin kullaniimasiyla nérogoriintilemede insidental bulgular artmaktadir. Bu bulgularin gogunun be-
lirgin bir klinik 6Gnemi bulunmamakta ve anatomik varyantlar olarak diistiniilmektedir. Ancak, bu beklenme-
dik bulgular ebeveynlerde kaygiya neden olabilirken, gereksiz tetkik ve tedavileri tetikleyebilmekte ve bazen
patolojik bir durumu taklit edebilmektedir. Bu olgu sunumunda Sampaio ve arkadaslan tarafindan 2017
yilinda ilk kez tanimlanan insidental bir MRG bulgusu olan Torcular Pseudomass vakasi anlatilacaktir.

Yontem: Olgu Sunumu

Bulgular: Prenatal-natal-postnatal dykisiinde 6zellik olmayan 2 aylik erkek hasta g6z temasi yoklugu ve
gozde titreme nedeniyle klinigimize yonlendirildi. Fizik muayenesinde 1sik-obje takibinin zayif oldugu ve ro-
tatuar nistagmusu goriildii. Laboratuar incelemesinde vitaminB12 diisiikligii(139 pg/ml) saptanirken, me-
tabolik, paraneoplastik incelemelerinde patoloji gériilmedi. EEG(elektroensefalografi)'de epileptik aktivite-
ye rastlanmadi. MRG'de torkula komsulugunda orta hatta, radyolojik 6zellikleri dncelikle bu yas grubunda
siklikla insidental izlenen ve klinik nemi olmayan torkular yalanci kitleyi telkin eden bulgular tespit edildi.
Takibinde nistagmoid g6z hareketleri gerilerken i1sik-obje takibinde artis gdzlenen hastanin tiim alanlarda
gelisim basamaklari yagina uygun seyretti.

Resim 1 Resim 2
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Resim 3 Resim 4

Sonug: infant ve kiigiik gocuklarda torkular bélgede ekstra-aksiyel olarak yerlesen kitlesel bir lezyonu taklit
eden bu doku, beyin ve kraniyumun postnatal gelisim sirecini yansitan normal bir fizyolojik doku olarak
disinilmeli boylece gereksiz ebeveyn kaygisindan ve tetkiklerden kaginilmahdir.

Anahtar Kelimeler: magnetik rezonans goriintiileme, infant, insidental bulgular
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P-088

Covid-19 iligkili Donemsel Bell Paralizisi

Halil Ural Aksoy', Sibel Celik?, Pelin Keke¢ Bostanci?, Cem Yenicesu?, Fikriye Golen?, Mehtap Kincir?, Suhe-
da Sahin?, iftihar Kilicbay?, Fatma Simsek?

'Sivas Numune Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi
2Sivas Numune Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Klinigi

Amag: SARS-CoV-2 viris pandemisine bagli norolojik komplikasyonlar literatiirde giderek artan siklikta
izlenmektedir. Klinigimizde pandemi baslangici sonrasinda mevsimsel normallerin tstiine ¢ikan Bell para-
lizisi ile SARS-CoV-2 iliskisi arastinidi.

Yontem: Nisan 2020-Nisan 2021 tarihleri arasinda hastanemiz ¢ocuk acil, gocuk sagligi ve hastaliklari ve
cocuk norolojisi kliniklerine uyumlu klinik bulgular ile bagvuran ve Bell paralizisi teshisi koyulan hastalara
Covid-19 PCR testi yapildi. Viral panelleri ile birlikte kranial goriintilemeleri yapildi.

Bulgular: Onceki yillar ile karsilastinldiinda Nisan 2020-Agustos 2020 tarihleri arasinda Bell paralizisi ol-
gularinda mevsim normalleri ile uyumsuz sekilde artis izlendi. Nisan-2020-Adustos 2020 tarihleri arasinda
uyumlu klinikle bagvuran 14 hastanin 9'unda (7 kiz 2 erkek) Covid-19 PCR testi pozitif saptandi. Tim has-
talarin diger viral panelleri ve kranial goriintiilemeleri normaldi. Tim hastalara oral steroid ve fizyoterapi
tedavisi verildi. Hastalarin tamaminda 6 aylik izlemlerinde sekelsiz iyilesme izlendi. AQustos 2020 tarihin-
den itibaren Bell paralizisi vakalarinda azalma ile birlikte (aylik ort. 1.2) higbir olguda Covid-19 pozitifligi
izlenmedi.

Sonug: Covid-19 virlsdi ile iligkili ndrolojik manifestasyonlar literatlirde giderek artan sikliklta bildirilmek-
tedir. Klinigimizde Covid-19 pandemisinin baslangi¢ doneminde izlenen Bell paralizisi olgularinin Covid-19
ile iligkili oldugunu, virisin donemsel mutasyonlarinin veya mevsimsel faktorlerin farkl nérolojik kompli-
kasyonlar ile birlikte seyredebilecegini diistinliyoruz.

Anahtar Kelimeler: Bell palsi, SARS-CoV-2
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P-089

Asperger Sendromu Klinigi ile Birlikte Joubert Sendromu Olgusu

Halil Ural Aksoy', Ayla Uzun Cicek? Seda Aybike Sari?, Cansu Mercan Isik3, Ayse Nur Aydin*

'Sivas Numune Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi

2Sivas Cumhuriyet Universitesi Gocuk Psikiyatri Klinigi

3Diyarbakir Gazi Yasargil Egitim Arastirma Hastanesi GCocuk Psikiyatri Klinigi
4Sivas Numune Hastanesi Cocuk Psikiyatri Klinigi

Amag: Joubert sendromu, ataksi, hipotoni, gelisimsel gecikme, nistagmus ile karakterize, nadir goriilen
heterojen kalitsal bir genetik bozukluktur. Hastaligin seyrinde serebellar vermisin konjenital agenezisi veya
hiopgenezisine ikincil klinik semptomlari izlenir. Otizm spektrum bozuklugunun alt tiri olan Asperger
Sendromu takintili davranig bozukluklari ve stiin zeka spekturumu gorilen klinik antitedir. Klinigimizde
Asperger sendromu tanisi ile izlenmekte iken radyolojik bulgulari ile Joiubert Sendromu tanisi alan hasta
olgu olarak sunuldu.

Yontem: 11,5 yas erkek hasta klinigimize yiriimede dengesizlik yakinmasi ile bagvurdu. Oykiisiinden 5
yasinda goz temasi azhgi ve konusma gecikmesi nedeni ile basvurdugu ¢ocuk psikiyatrisi kliniginde As-
perger sendromu teshisi koyuldugu 6grenildi. Takip ve tedavilerine uymayan hastanin istenen kranial man-
yetik rezonans incelemesinde joubert sendromu ile iliskili imaj izlendi.

Bulgular: Kranial goriintilemesinde Joubert Sendromu ile iliskili molar dig goruntisu bulunan hastaninn
psikiyatrik degerlendirmesinde Asperger Sendromuna ait obsesif davranis bozukluklari ve Ustin zeka se-
viyesi izlendi.

Sonug: Joubert sendromu okuler, kardiak ve renal bulgular ile seyreden nadir goriilen heterojen bir genetik
sendromdur. Sendromun seyrinde otizm spektrum bozuklugu sik¢a izlenmektedir. Ancak literatlirde nadir
gorulen Asperger sendromu ile birlikteligi olan hasta olgu olarak sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Joubert sendromu, Asperger sendromu
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P-090

inkontinentia pigmenti; nadir bir nérokutanesz sendrom

Handan Kava', Ugur Isik?

Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi, Pediatri Anabilim Dali, istanbul
2Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi, Pediatri Anabilim Dali, Pediatrik Noroloji Bilim Dali, istanbul

Amag: inkontinentia pigmenti; nébet, spastik paralizi, mikrosefali ve mental retardasyon gibi merkezi si-
nir sistemi bulgulari ile dental, okuler ve cilt tutulumu olan ektodermal kdkenli multisistem bir hastaliktir.
Yaklasik 50.000 dogumdan birinde goriiliir. inkontinentia pigmenti'ye Xq28 (izerindeki IKBKG gen defekti
neden olur. Erken evrede goriilen deri lezyonlari; impetigo, herpes simpleks, varisella veya epidermolizis
biilloza ile kangabilir.

Yontem: Nobet ve cilt tutulumu semptomlari ile klinigimize basvuran inkontinentia pigmenti olgusunu sun-
duk.

Bulgular: 30 yasindaki anneden G1P1Y1 olarak, 39 hafta, 3.7 kg, C/S ile dogan kiz bebegin 5 giinliikken,
3 dakika stren sag kol ve bacakta miyoklonik atimlar olusturan nobeti olmus. Yenidogan yogun bakima
yatisi yapilan hastanin hemogram, biyokimya, seroloji, lomber ponksiyon, metabolizma tetkikleri ve kranial
USG normal bulundu. Aile 6ykiistu olmayan hastanin fizik muayenesinde ekstremitelerde Blashcko ¢izgi-
leri ile uyumlu verriik6z hipertrofik eriipsiyonlar vardi. EEG'de bilateral santrotemporal bdlgelerde yaygin,
yliksek amplitiidli keskin dalgalar gorildi. Kranial MR normal olarak saptandi. Dermatoloji tarafindan
hastanin cildindeki lineer vezikiler dokiintilerden biyopsi alindi. Vezikiiler dokiintiiden alinan 6rnek in-
kontinentia pigmenti ile uyumlu olarak rapor edildi. Hastaya tim ekzom sekans yapildi. Genetik sonucu
beklenmektedir. infantil spazm nébetleri nedeniyle vigabatrin tedavisi almaktadir.

Bacak bolgesindeki cilt lezyonlar Kol bolgesindeki cilt lezyonlari

Sonug: Genetik ¢caligmalar, inkontinentia pigmenti hastaliina bakisimizi gelistirmek ve siipheli vakalarda
taniyr dogrulamak igin gereklidir. Multidisipliner bir ekip tarafindan diizenli takip énemlidir.

Anahtar Kelimeler: inkontinentia pigmenti, nébet, vezikiiler dokiintii, IKBKG gen defekti, nadir nérokuta-
nedz sendrom
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P-091

Muskiiler distrofi klinik bulgulari ve normal kreatinin fosfokinaz degeri olan spinal muskiiler atrofi var-
yanti: DYNC1H1 mutasyonu

Hande GAZETECI TEKIN', Pinar EDEM?, Berk OZYILMAZ?

'Bakircay Universitesi Cigli Egitim ve Arastirma Hastanesi
2Saglik Bilimleri Universitesi Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Sitoplazmik dynein 1 adir zincir genindeki (DYNC1H1) mutasyonlar alt ekstremite tutulumunun 6n
planda oldugu spinal miskiiler atrofi (SMALED), Charcot-Marie-Tooth hastaligi ve kortikal migrasyon ano-
malileri ile iligkilendirilmistir. Yurldyus bozuklugu yakinmasi ile basvuran hastada DYNC1H1 geninde SMA-
LED fenotipi iliskili mutasyon saptanmistir.

Yontem: Sorunsuz intrauterin donem ve dogumun ardindan 3 aylikken bas tutma, 8 aylikken desteksiz
oturma, 14 aylikken siralama-ayakta durabilme ve 18 aylikken yiriimeyi kazanmis olan hasta, kolay yorul-
ma, ordekvari yurlyuls ve sik digsme yakinmalariyla bagvurdu. Hastanin kosamadigi, ziplayamadigi, birkag
basamak merdiven ciktiktan sonra siradaki basamaklari ellerini de kullanarak ¢iktigi ve ¢omeldigi yerden
¢ogu zaman kalkamadigi 6grenildi. Norolojik muayenede alt ekstremitelerde belirgin kas gligsiizlig, azal-
mis derin tendon refleksleri, Gowers arazi ve artmis lomber lordoz mevcuttu.

Bulgular: Kreatininfosfokinaz (CK) degerleri normal bulunan hastada konjenital miiskdler distrofiler, mis-
kiler distrofiler ve SMA iligkili genlerin bulundugu yeni nesil dizileme analizi yéntemi ile olusturulan test
sonucunda DYNC1H1 geninde patojenik ,heterozigot ve SMALED fenotipi iligkili c.1678G>A (p.Val560Met)
mutasyonu saptandi.

Sonug: Alt ekstremite tutulumunun 6n planda oldugu, muskdler distrofilerin klinigine benzer bulgulari olan
ve CK degeri normal olan hastalarda SMN-disi SMA nedeni olan genlerin akilda tutulmasi ve ileri genetik
inceleme amaciyla gen panelleri ya da tim ekzom dizilemenin kullaniimasi taniya yardimci olacaktir.

Anahtar Kelimeler: SMA-LED, DYNC1H1, Gowers bulgusu, lordoz
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P-092
Tedavi Edilebilir Bir Ensefalopati Nedeni: Serebral Folat Eksikligi

Hande Gazeteci Tekin', Melis Kose?, Esra Er?

'izmir Bakirgay Universitesi Cigli Egitim ve Arastirma Hastanesi
Zizmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakdltesi Cocuk Metabolizma Hastaliklan

Amag: Alti yasinda kiz hasta ¢oklu antiepileptik kullanimi ve ketojenik diet tedavisi almakta iken ciddi
yaralanmalara neden olan bag diisirme-tim viicutta ani tonus kaybina diismeler, konusamama, iletigim
kuramama nedeniyle tetkik edilmis , tedavi edilebilir bir ensefalopati saptanmis ve tedavi edilmistir. Er-
ken teshisle en az biligsel ve fonksiyonel kayip yasanacagindan akilda tutulmasi gerektiginden sunulmasi
amagclanmistir

Yontem: Aralarinda kuzen evliligi olan anne-babadan sorunsuz dogan hastanin 9 aya kadar gelisim ba-
samaklari normal iken yilrimesi 22 aylik baslayan, 3 yasinda baslayan nobetler ve ileri dil gelisme geri-
ligi olan olgunun , multifokal epileptik anormallik gosteren EEG bulgular ve non-spesifik beyaz cevher
anormallikleri ve diffiiz atrofi mevcuttu. Hastanin mevcut ensefalopatisine yonelik metabolik tetkikleri ve
SCN1A, CDK5, STXBP1, PCDH19, KCNQ2, SCN8A, SLC 25A22, SLC2A1, ALDH7A1, PNFO genlerinde mu-
tasyon saptanmadigi gorilda.

Bulgular: progresif norolojik dejenerasyon ve beyin goriintiilemesinde diffliz atrofi, myoklonik nébetlerin
on planda olusu ile néronal seroid lipofuksinozis hastalik grubuna ait ve taklit edebilecek bulgular ile sey-
rettigi bilinen serebral folat eksikligi agisindan gen paneli gonderildi ve FOLR1 geninde homozigot c. 544
T>A (p. F182I) degisimi saptandi.

Sonug: Dogumda normal olup genellikle 6-9. aydan sonra gelisimsel basamaklarda duraklama, sirasiyla
otistik spektrum bozuklugunu diistiindirecek bulgular, hareket bozukluklari ve direncli ndbetleri olan hasta-
larda tedavi edilebilir bir hastalik olan Serebral folat eksikligi akla gelmelidir

Anahtar Kelimeler: serebral folat eksikligi, FOLR1, epilepsi, otizm, hareket bozuklugu
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P-093
Cocukluk Cagi Absans Epilepsisinde Klinik ve Elektrofizyolojik Prognostik Faktorler

Hande Gazeteci Tekin', Pakize Karaoglu?, Pinar Edem’

'izmir Bakirgay Universitesi Cigli Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Norolojisi
2Saglik Bakanlig Universitesi Behget Uz Cocuk Hastanesi Gocuk Norolojisi

Amag: Cocukluk ¢agi absans epilepsisi cocukluk ¢aginda sik gorilen bir idiyopatik epilepsidir. Bilissel bo-
zulmanin gosterildigi bu epilepsi tirinun, vakit kaybetmeden tedavi edilmesi gerekmektedir. Bu nedenle
prognostik faktorlerinin tedavi dncesi belirlenmesi ile tedavi siresi, ilag se¢imi ve dozu hakkinda 6ngori
sa@layabilecek bir galisma amaglanmistir.

Yontem: 2016-2020 yillari arasinda iki tniversite hastanesinin ¢ocuk noérolojisi kliniklerinde ¢gocukluk ¢agi
absans epilepsisi tanisi alan hastalarin elektroensefalografi (EEG) ve klinik bulgulari retrospektif olarak
degerlendirildi. Hastalarin hepsi ilk antiepileptik olarak valporat tedavisi (20-40mg/kg) baslanmis hastalar
arasindan secildi.Hastalar tedavi yanitina gore iki gruba ayrildi. bu gruplar klinik , labaratuvar ve demogra-
fik 6zelliklerine gore karsilastirildi

Bulgular: Panayiotopoulos kriterlerine gore ¢ocukluk ¢agi absans epilepsisi tanisi konulan 63 hasta bu ¢a-
lismaya katildi. Hastalarin 39'u tedaviye yanitli, 24 hasta yanitsizdi. Yas ortalamasi 7,87+1,68 idi. Ortalama
takip siresi 29,1113,6 (13-72) aydi. Grup 2'de nobet baslangici ile tedavi arasindaki siire anlaml olarak
daha uzundu. Tedaviye yanitl grupta OIRDA saptanan hasta sayisi daha ylksekti tedaviye yanith grupta bi-
rim zamanda saptanan diken yavas-dalga kompleksi sayisi anlamli derecede azdi. Tedaviye yanith grupta
ortalama yas daha disiktd.

Sonug: Kiiglik yasin tedaviye yanit agisindan bir avantaj , tedavinin erken baslatilmasi ve OIRDA iyi prog-
nostik faktorler, yiiksek amplitiid ve desarj sayisinin fazlaligi kot prognostik faktorler olarak saptandi.

Anahtar Kelimeler: Absans, prognostik faktorler, amplitiid, EEG, OIRDA
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P-094

Anomik Afazi ile Bagvuran Gegici iskemik Atak Olgulari

Hande Gazeteci Tekin', Pinar Edem’, Hale Citlenbik?

'izmir Bakirgay Universitesi Gigli Egitim ve Arastirma Hastanesi Gocuk Nérolojisi
2izmir Bakirgay Universitesi Cigli Egitim ve Aragtirma Hastanesi Gocuk Acil

Amagc: Anomik afazide hastalar konusurken ve yazarken nesneleri adlandiramazlar. Cok nadir gorilen bu
afazi tiiri beynin dorsolateral frontal korteks, posterior temporo-oksipital korteksinde, nadiren talamus ve
sol anterior temporal lezyonlarinda gériilebilir bir dil bozuklugudur. inme, travmatik yaralanma veya timor-
lerin neden oldudu beyin hasari, anomik afaziye yol agabilir. Ancak cogu zaman Wernicke ve transkortikal
duysal afazilerinin iyilesme doneminde izlenir. Hastalarin akici konustugu-yazdigi ve sdyleneni anladigi
afaziler bastan beri bu klinik ile seyir etmigse primer anomik afazi, ancak basta anlamsiz konugmalar ve
anlama bozuklugu sonrasi iyilesen bir donemden sonra gelisiyorsa sekonder anomik afazi s6z konusudur.
Hastalarin hemen hepsinde hi¢bir motor ve duyusal kayip olmayip nesnelerin isimlerini séyleyememesi
¢ogu zaman konversiyon ve diger psikiyatrik bozukluklar agisindan yanlis ayirici tanilara yonlendirebilir. Bu
amagla anomik afazi ile bagvuran (¢ olguyu sunmayl amacladik.

Yontem: Hastalarimiza perfiizyon manyetik rezonans goriintiileme, elektroensefalografi uygulandi.

Bulgular: Klinigimiz acil servisine beyin goriintilemesinde perfiizyon kisitlili§i saptanan, elektroensefolg-
rafisinde (EEG) gegcici yavas aktivite saptanan ve kisa siireli hemiplejinin eslik ettigi ¢ anomik afazili hasta
tespit ettik.

Sonug: Afazik hastalarin gegici iskemik atakta karsimiza gikabilecegi bilinmeli bu yiizden hastanin hemo-
dinamik durumu stabil ise ¢ok hizl bir sekilde nérogérintileme ile taniya ulasiimasi saglanmalidir. Afazi
degerlendirilirken hastanin ayrintili motor ve duyusal muayenesi yaninda tekrarlama ve isimlendirme agi-
sindan da dikkatli degerlendirilmesi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: anomik afazi, gegici iskemik atak, perfiizyon
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Yayin No: P-095

intrakraniyal hipertansiyon olgusunda Kikuchi-fujimoto hastaligi

Hanim Bayram’, Meral Karadag? Ridvan Selen? Bilge 0zgér?

indni Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, Malatya
2indni Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Noroloji BD, Malatya

Amag: intrakraniyal hipertansiyon kafaigi yer kaplayici neden olmaksizin idiyopatik veya ikincil nedenlerle
kafaigi basing artisi sendromudur. ikincil nedenler arasinda enfeksiyon, obezite, tromboz, malignite, vita-
min anormallikleri, ilaclar ve hormonal bozukluklar yer almaktadir. Kikuchi Fujimoto hastaligi (KFH) veya
histiyositik nekrotizan lenfadenit, nadir goriilen ve benign servikal lenfadenopati ile seyreden patolojik tani-
dir. Etiyolojisi bilinmeyen, kendi kendini sinirlayan bu hastalik, histopatolojik incelemede lenfoma ile karisa-
bilir. Kikuchi-Fujimoto hastaligi, viral ve otoimmun nedenlerle gorildiigiinden benzer etki ile kafa igi basing
artisina neden olabilir. Ancak patofizyolojisi net degildir. Lenf nodu biyopsisinde nadir goriilen KFH tanisi
alan intrakraniyal basing artigi gelisen olgumuzu sunmak istedik.

Yontem: Olgu sunumu

Bulgular: 10 yas erkek hasta; ates, karin agrisi nedeniyle dis merkeze bagvurmus. Hastanin akut batin ne-
deniyle yapilan cerrahi isleminde ¢ok sayida lenf nodu goériilmis. Cift gorme sikayeti gelisen hasta klinigi-
mize sevk edilmis. Norolojik muayenesinde bilateral papil 6dem ve sol abdusens paralizisi izlendi. Kraniyal
goruntilemede optik disklerde diizlesme disinda patolojisi olmayan hastanin lumbal ponksiyonunda girig/
cikis basinglari 60/48 cmH20 idi. Hastanin intrakraniyal basing artis etiyolojisi icin bakilan degerlendir-
melerde patolojik bulgu saptanmadi. Hastaya asetozolamid tedavisi baslandi. Lenfomaya yonelik yapilan
tetkikleri normal olarak degerlendirildi. Histopatolojik bulgular Kikuchi-Fujimoto hastaligi ile uyumluydu.

Sonug: Hastanin takibinde kafaici basing artigi bulgulari ve yaygin lenfadenopatileri tamamen kayboldu.

Anahtar Kelimeler: nekrotizan lenfadenit, intrakraniyal basing artisi, Kikuchi-Fujimoto
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P-096

SCN3A mutasyonunda periventrikiiler kalsifikasyon: Yeni bir radyolojik bulgu mu?

Hanife Busra Kiiciik', Gokce Cirdl", Tiirkan Uygur Sahin’, Biilent Uyanik, Dilara Fiisun icagasioglu’

Bezmialem Vakif Universitesi Hastanesi

Amag: SCN3A, tip 3 voltaj duyarli sodyum kanallarinin a alt birimi Nav.1.3'0 kodlamaktadir. Bu gendeki
patolojik varyantlar epileptik ensefalopati, kortikal gelisim bozukluklari, mental-motor retardasyona neden
olur. Mikrosefali ve infantil hipotoni sik rastlanan bulgulardir. Hastalarin kraniyal magnetik rezonans gortin-
tilemesi (MRG) normal olabilecegi gibi kortikal malformasyonlar, korpus kallosum hipoplazisi/agenezisi
de goriilebilir. Biz burada, SCN3A mutasyonun radyolojik bulgular arasinda, daha 6nce bildirilmemis peri-
ventrikiiler kalsifikasyonlu bir hastayl sunmayl amagladik

Yontem: Yapilan tetkiklerle konjenital TORCH enfeksiyonu dislandi. Genetik ¢alismasinda SCN3A egzon 17
€.2624T>c(p. p.lle875Thr heterozigot) bulundu.

Bulgular: Yasaminin 4. gliniinde nobetleri baslayan hasta, dis merkezden direncli epilepsi 6n tanisi ile
hastanemize gonderildi. Yapilan muayenesinde mikrosefali ve hipotonisitesi saptanan olgu nobetlerinin
devam etmesi nedeni ile gocuk nérolojisi servisimize yatirildi. Elektroensefalografi (EEG)'de ensefalopatik
degisiklikler mevcuttu. Cekilen kraniyal MRG'de polimikrogiri ve periventrikiiler kalsifikasyonlar saptandi.

Kranial Manyetik rezonans kesiti

Bilateral, simetrik, intraserebral kalsifikasyon, derin beyaz cevherde hipodansite
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Beyin tomografi kesiti

Bilateral periventrikiiler beyaz cevherde kalsifikasyon.

Sonug: Literatiirde SCN3A ile iliskili norogelisimsel bozukluk igin klinik ve radyolojik tani kriterleri yoktur.
Simdiye kadar bildirilmis 22 olgu mevcuttur. Bu olgularin belirleyici 6zellikleri arasinda periventrikiler kal-
sifikasyondan s6z edilmemistir. Bu nedenle olgumuzun SCN3A patojenik mutasyonuna yeni bir radyolojik
tani kriteri ekleyebilecegini diistinlyoruz.

Anahtar Kelimeler: SCN3A mutasyonu, pseudoTORCH enfeksiyon, yenidogan, direncli epilepsi
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P-097

Norogelisimsel Bozukluk Etiyolojisinde Gok Nadir Goriilen Bir Neden; LNPK mutasyonu

Hatice Hilal Kirkg6z', Melis Kose?, Unsal Yilmaz'

'SBU Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Norolojisi Klinigi
2izmir Katip Gelebi Universitesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali

Amag: Lunapark, Endoplazmik retikulumun Gg yollu baglantilarda lokalize edilmis bir ubiquitin ligaz komp-
leksinin bilesenidir, U¢ yollu kavsaklar stabilize eder. ER sekillendirici proteinlerin bozulmasi, bir dizi insan
fenotipine neden olabilir. Literatiirde tanimlanan Ui¢ vaka ile birlikte gelisme geriligi, zihinsel yetersizlik, hi-
potoni ve epilepsisi olan hastalarin etiyolojisinde nadir gériilen LNPK mutasyonuna dikkat cekmeyi amacg-
ladik.

Yontem: Erken donemde semptomlari baslayan, miyelinizasyon gecikmesi ve korpus kallozum hipoplazisi
olan LNPK Homozigot mutasyonu saptanan olgu sunulmaktadir.

Bulgular: 9 aylik erkek olgu , motor becerilerde gerilik farkedilmesi lizerine tarafimiza yonlendirildi. Anne
baba arasinda uzaktan akrabalik vardi. Dogum &ykiisiinde 6zellik yoktu, yenidogan enfeksiyonu ve sarilik
nedeniyle 10 gun kiivoz bakim odykisi oldugu belirtildi. Desteksiz oturamayan hastanin tetkiklerinde vi-
tamin b12 eksikligi saptandi. Aksiyel hipotonisitesi mevcuttu. Derin tendon refleksleri normoaktifti. Rutin
tetkikleri ve temel metabolik testleri normaldi. Metabolik hastalik 6n tanisi ile gonderilen mitokondrial DNA
analizi, microaray normal sonuglandi. Smn gen analizinde delesyon saptanmadi. Beyin MRG'sinde yasina
gore miyelinizasyon gecikmesi ve korpus kallozumda hipoplazi gorildi. Tim ekzom dizileme ve Sanger
dizileme analizleri yapildi. LNPK geninde homozigot, patojenik varyant, c.559G>T (p.Glu187Ter) saptandi.

Beyin MRG

Aksiyel FLAIR kesitte her iki serebral hemisfer beyaz cevherde minimal miyelinizasyon gecikmesi

Beyin MRG

T1 sagittal kesitte korpus kallozum hipoplazisi gériilmektedir.

Sonug: Olgumuz hipotoni, gelisme gerilidi, korpus kallozum hipoplazisiyle birlikte LNPK mutasyonu sap-
tanmis nadir bir vakadir. Genetik tani imkanlarinin artmasi, daha ¢ok olgunun saptanarak bildirilmesi, has-
taligin patogenezinin, genetik- fenotip iliskisinin aydinlatiimasina yardimci olacaktir.

Anahtar Kelimeler: LNPK mutasyonu, gelisme geriligi, korpus kallozum hipoplazisi
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P-098
Allan-Herndon-Dudley Sendromlu Ug Olgu

Irmak Erdogan’, Nihal Olgag Diindar?, Ozgiir Kirbiyik3, Melis Kése*, Pinar Gengpinar?

'SBU Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Gocuk N&rolojisi Klinigi, izmir

2izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, izmir

3SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, izmir

4izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali, izmir

Amag: SLC16A2 geni tiroid hormon transportundan sorumlu bir integral membran proteini kodlar ve mono-
karboksilat transporter 8 (MCT8) olarak da adlandiriimaktadir. Bu gen pek ¢ok dokuda eksprese olmakta
ve santral sinir sisteminin gelisiminde rol oynamaktadir. SLC16A2 genindeki mutasyonlar motor-mental
retardasyon, hipotoni, spastik parapleji, hipotiroidi ile karakterize Allan-Herndon-Dudley sendromu ile ilis-
kilendirilmigtir.

Yontem: ..

Bulgular: Birinci vaka term dogan, anne baba arasinda akrabalik olmayan, 5 aylikken bas tutmasinin olma-
masi Uzerine bagvuran bir hasta olup fizik muayenede hipotonik, derin tendon refleksleri canli olarak de-
gerlendirildi. Alt ekstremitelerde spastisite mevcuttu, klonus ve babinski pozitifligi saptandi. Hipotirodi ve
inmemis testis dykiisii olan hastada SLC16A2 geninde homozigot varyant saptandi. ikinci vaka 6 aylikken
bas tutmasinin olmamasi nedeniyle basvuran, term dogum dykdstu olan bir hasta idi. Muayenesinde derin
tendon refleksleri bilateral aliniyordu, babinski refleksi pozitif olarak degerlendirildi, alt ekstremitelerde
spastisite saptandi, hipotonisite mevcuttu. Hipotiroidisi olan hastanin CAP-Thyroid panelinde SLC16A2
geninde hemizigot varyant saptandi.Uciincii vaka 11 aylikken bas tutmasinin yeni baslamasi, desteksiz
oturmasinin olmamasi nedeniyle bagvurmustu. Alt ekstremitelerde tonus artigi saptandi, derin tendon ref-
leksleri canl idi. Hastanin hipotiroidisi de mevcuttu ve SLC16A2 geninde hemizigot varyant saptandi.

Sonug: Motor gelisim geriligiyle basvuran hastalarda anamnez ve muayenenin laboratuvar tetkikleriyle
desteklenmesi ve hastanin butiin olarak degerlendiriimesi 6nemlidir. Son donemde genetik alanindaki ge-
lismeler etyolojiyi aydinlatmada klinisyenlere yardimci olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: hipotonisite, hipotiroidi, spastisite, genetik sendrom
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P-099
TRAPP2 mutasyonu saptanan ilk Tiirk olgular

ilknur Erol', Seyda Besen’, Elif Perihan Oncel’, Leman Tekin Orgun’, Sevcan Tugbozdogan?

Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Noro-
loji Ana Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Amac: TRAPP(Transpertprotein partikiilii) protein ailesi bir cok alt {initesi olan kompleks bir grup protein-
den olugsmaktadir. Baglica membran trafiginde, otofajide ve mitozda rol almaktadir. TRAPPC6B genindeki
mutasyonlar simdiye kadar 8 olguda tanimlanmistir. Olgularin ortak 6zellikleri global gelisim geriligi, mik-
rosefali, epilepsi, beyin atrofisi, otistik bulgular ve erken baslangicl jeneralize epilepsidir

Yontem: Bu yazida TRAPP2 mutasyonu iliskili global gelisim gerilidi, otistik bulgular ve korpuskallozumda
incelmesi olan ilk iki Tirk olgu sunulmustur

Bulgular: Olgu 1ilk olarak 1 yas 10 aylikken gelisim geriligi ile bagvurdu. Soy gecmisinde anne baba arasin-
da kuzen evliligi, bir kiz kardesinde ve kuzenlerinde gelisimsel gerilik oldugu 6grenildi. Denver iki gelisim
testinde dil de belirgin gelisimsel geriligi ve nérogorintilemesinde beyaz cevherde volim kaybi, korpus-
kollusumda incelme ve solda periventrikiler milimetrik kalsifikasyonlar saptandi. Fizik ve nérolojik incele-
mesinde hafif dismorfik bulgular ile birlikte yiirliylis bozuklugu saptandi. Hasta oncelikle interferonopatiler
acisindan tarandi ve mutasyon saptanmadi. Tium ekzomincelemesinde TRAPPC6B geninde homozigot
mutasyon saptandi.Olgu 2indeks olgunun 5 yasindaki kiz kardesinde benzer dykii olmasi nedenini ile gén-
derilen TRAPPC6B gen incelemesindehomozigot mutasyon saptandi. Anne ve babanin ise tasiyici oldugu
goruldi

Sonug: Gelisimsel geriliklerde allta yatan spesifik molekiler bozuklugun saptanmasi potansiyel tedavi se-
cenekleri,prognozun belirlenmesi ve genetik danisma agisindan yol gosterici olabilir.

Anahtar Kelimeler: TRAPPC6B geni, mutasyon, Otizm



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-100

Modifiye hipsaritmi saptanan epileptik ensefalopatili hastalarimizin klinik ve goriintiileme bulgularinin
ozellikleri:

Aycan Unalp’, Tayyar Tayfun?, ipek Burcu Parlak? Unsal Yiimaz'

Saglik Bilimleri Universitesi, izmir Tip Fakiiltesi, Gocuk Saglig ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, izmir-Tiirkiye
2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Aragtirma Hastanesi,
Cocuk Nérolojisi Boliimii, izmir-Tiirkiye

Amag: Infantil spazm 1 ay-1 yas arasinda en sik gortilen epileptik sendromdur. Bu galismada modifiye hip-
saritmisi olan hastalarimizin klinik 6zelliklerini belirlemeyi amacladik.

Yontem: Retrospektif dosya taramasi seklinde galisma yapilmasi planlandi.

Bulgular: Ortalama yasi 7 olan, 10°u erkek (%50), 10'u kiz (%50) olmak lizere 20 hasta calismaya dahil edil-
di. 3 (%15) hasta prematiire dogum, 7 (%35) hasta C/S ile dogmustu. Dokuz (%45) hastada akraba evliligi
vardl. En sik baslangi¢ nébet tipi 7 (%35) hastada miyoklonik nobetler seklindeydi. 3 (%15) hastada ailede
epilepsi Oykusd, 1 hastada kardes eksitus, 1 hastada inutero exitus oykusu vardi. Ortalama 2.7 ilag kulla-
nilmisti. 4 hasta ketojenik diyet tedavisi (%20) kullaniimigti. Dokuz (%45) hastanin beyin MRI't normaldi. 1
hastada SCO1 geninde homozigot ¢.715A>G8p.R239G) mutasyonu saptandi. Bes (%20) hastada kortikal
gelisim bozuklugu vardi; 1'inde pakigri, 1'i pakigri-bant heterotopi, korpus kallozum hipoplazisi, 2 hasta
korpus kallozum hipoplazisi, 1 hastada kortikal displazi saptandi. 1 hasta herpes simpleks ensefalitine
sekonder serebral hemisfer ve talamuslarda hemorajik ensefalomalazik degisiklikler, 1 hastada parietook-
sipital hipomiyelinizasyon, 1 hastada periventrikiiler Ibkomalazi, 2 hastada serebral atrofi, 1 hastada CMV
enfeksiyonuna bagli beyaz cevherde I6komalazi ve kalsifikasyon saptandi.

Sonug: Olgu sayisi kisitli olmasina ragmen modifiye hipsartimisi olan hastalarimizin %55'inde semptoma-
tik etyoloji saptadik. Gorintileme yontemleri ve genetik incelemelerdeki ilerlemelerle bu oranin daha da
artabilecegini diisiinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: epileptik ensefalopati, infantil spazm, etyoloji, modifiye hipsaritmi, ¢gocukluk ¢ag,
noérogorintileme
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P-101

Cocukluk ¢aginda esansiyel tremor ve otesi

Ipek Dokurel Cetin’

TAtaturk Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Servisi, Balikesir, Turkiye

Amag: Cocukluk ¢aginda tremor ile bagvuran hastalarin esansiyel tremor veya tremorun eslik ettigi diger
hastaliklardan ayirmak igin klinigimizde kullandigimiz muayene, elektroensefalografi ve goriintiileme yon-
temlerinin tanilarina katkilarini sunmaktir.

Yontem: Klinigimize tremor ile bagvuran 28 ¢ocugun demografik 6zellikleri, klinik bulgulari, laboratuvar
analizleri retrospektif olarak gozden gegirildi. Aile dykiileri, tutulum bolgesi, B 12 vitamin ve ferritin seviye-
leri degerlendirildi. TUm hastalarda bakir, seruloplazmin diizeyi ve elektroensefalografi bulgulari arastirildi.
Washington Heights Inwood Genetic Study of Essential Tremor tani kriterleri (1998) gore esansiyel tremo-
ru siniflandirmak igin kullanild.

Sekil 1

Distonik tremor ile basvuran 9 yas kiz hasta aksiyel T2 flair kesitte bilateral talamik hiperintens lezyon,bi-
lateral talamik gliom

Bulgular: Tremorun tespit edilen en sik nedeni esansiyel tremor iken iki hastada ilag bagiml tremor ve bir
hastada distonik tremor tespit edildi. Olgularin %53.6 erkek cinsteydi. Tremorun yerlesimi en sik ellerde
tespit edilirken, daha nadiren bas, bacaklar ve govdede tremor tespit edildi. On i¢ hastada ailede norolojik
hastalik 6ykisi tespit edildi. Elektroensefalografide bir cocukta jeneralize epileptiform desarjlar tespit edi-
lirken, fonksiyonel santrotemporal diken dalga desarjlari iki hastada tespit edildi. Distonik tremor olan bir
¢ocukta kraniyal manyetik rezonans ile bilateral talamik yerlesimli yer kaplayici kitle saptandi.

Sonug: Tremor, yasami tehdit etmese de, gcocuklarda yasam kalitesini olumsuz yonde etkileyebilir. Tremoru
uygun sekilde siniflandinlmasi igin ayrintili 6yki ve fizik muayene sarttir. Altta yatan baska diger norolojik
durumlara ikincil tremorun diglanmasi gerekir. Secilmis vakalarda beyin gortintiileme ¢alismalar gereke-
bilir.

Anahtar Kelimeler: Tremor, Esansiyel tremor, distonik tremor, ilag iligkili tremor
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P-102

Nadir bir gocukluk ¢agi distoni nedeni: Sinaptojanin 1 geninde novel mutasyon iliskili erken infantil geli-
simsel epileptik ensefalopati tip 53

ipek Dokurel Cetin’, Hilmi Bolat?

'Balikesir Atatirk Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Balikesir
2Balikesir Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Balikesir

Amag: Neonatal donemde govdesel distoni ile bagvuran hastamizin bulgularini erken baslangigh parkin-
sonizm belirtisi olarak sunmayi ve benzer klinik ile basvuran hastalari Sinaptojanin 1 iliskili hastaliklar
acisinda deg@erlendirilmesini 6nermeyi amacladik.

Yontem: Akrabalik 6ykisil ve neonatal donemde kardes 6lim &ykiisii olan 3 aylik kiz hasta klinik ve labo-
ratuvar testlerle degerlendirildi. Genetik tarama, yeni nesil ekzom dizilemeyle gergeklestirildi.

Bulgular: Epileptik ensefalopati kliniginde bagvuran hastanin tanisal testleri normal sinirlarda saptandi.
Kardiyolojik degerlendirmesinde fallot tetralojisi saptanan hastada hipotoni ve dismorfik bulgulari mevcut-
tu. Elektroensefalografi bulgular ensefalopati ve aktif epileptogenez ile uyumlu bulundu. Beyin manyetik
rezonans gorintilemesinde normal saptandi. Hastanin tim ekzom dizileme analizinde Sinaptojanin 1 ge-
ninde novel homozigot varyant saptandi.

Sonug: Paraspinal kaslarin asir kasilmalari nedeni ile ortaya ¢ikan gévdesel distoni gocuklukta ¢cogunlukla
hipoksik hasarlanma, edinsel ve genetik etiyolojiler ile iliskilidir.Otozomal resesif erken baslangi¢li parkin-
sonizm klinik ve genetik olarak heterojendir. Sinaptojenin 1 gen iliskili mutasyonlara bagl erken baslangicli
parkinsonizm olgulari genellikle ek atipik 6zelliklerle (agir global gelisim geriligi, spastik kuadripleji, trunkal
distoni, neonatal baslangich fokal motor nobetler) birlikte tedaviye zayif yanit vermektedir. Sinaptojanin 1
mutasyonlarinda geligen ‘Gelisimsel ve epileptik ensefalopati-53 (DEE53)’, bebeklik doneminde direngli no-
betlerle karakterize, otozomal resesif gegisli bir nérodejeneratif hastaliktir. Neonatal hareket bozuklugu ile
degerlendirilen olgularda Sinaptojanin 1 iligkili erken infantil gelisimsel epileptik ensefalopati tip 53 ayirici
tanida dusinulmelidir.

Anahtar Kelimeler: Distoni, Erken Baslangicli Parkinsonizm, Epileptik Ensefalopati, TUm ekzom dizileme
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P-103
infantil Donemde Tarama Testi Araciligiyla Tani Alan AADC Olgusu

ismail Hakki Akbeyaz’, Giilten Oztiirk', Burcu Karakayali’, Sermin Ozcan', Emel Yilmaz? Burcu Higmi?, Ol-
cay Unver', Dilsad Tiirkdogan'

"Marmara Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dali
?Marmara Universitesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali

Amag: Aromatik L-amino asit dekarboksilaz (AADC) eksikligi, otozomal resesif kalitimli, infantil donemde
bulgu veren nadir nérometabolik bir hastaliktir. AADC santral sinir sisteminde dopamin, serotonin, norepi-
nefrin ve epinefrin sentezinin dekarboksilasyonunda sorumlu oldugundan, eksikligi ¢esitli norolojik bulgu-
|lar ile prezente olur. infant déneminde tani alan olgumuzla hastaligin bulgulari ve 6zellikleriden bahsetmeyi
amaclamaktayiz.

Yontem: Vaka Sunumu

Bulgular: Dokuz aylik erkek hastanin ¢ aylikken basini tutamadigi ve gevsekligi farkedilip tarafimiza bas-
vurdu. Birinci derece akraba evliligi cocugu olan hastanin dogum oykiisiinde 6zellik yoktu. Soyge¢cmisinde;
Fizik muayenesinde bas kontrolii olmayan hastanin derin tendon refleksleri normoaktifti. Goz izlemi ve
cevreyle ilgisi iyi olan hastanin patolojik bulgulari; bilateral pitozis, aksiyel hipotonisite, ekstremitelerde
distonik postir, kisik sesli aglamaydi. Sikayetlerinin giin icinde degiskenligi ve bazen saatlerce gozleri-
ni yukariya dikip aglama krizlerine girdigi belirtildi. Yapilan tetkikler ve bulgular ile monoamin metaboliz-
ma bozukluklar distinilerek; AADC eksikligi taramasinda kullanilan 3-OMD (3-0O-Methyldopa) gonderildi,
diizeyi 2240,0 nmol/L (ref: <1000 nmol/L) olarak sonuglandi. (2) Sonrasinda DDC genindeki homozigot
mutasyon ve kan AADC enzim diizeyinin 0 pmol/mIMin (ref: 39-75 pmol/mIMin) olmasiyla hasta, AADC
eksikligi tanisi aldi.

Hastanin farkli anlardaki fotograflari

Aileden fotograflar igin yazili izin alinmistir
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Monoamin metabolizma yolagi

From: Consensus guideline for the diagnosis and treatment of aromatic l-amino acid decarboxylase (AADC) deficiency
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Sonug: AADC eksikligi; hipotonisite, nromotor gelisim geriligi, hareket bozukluklari, diurnal varyasyon ve
okiilogrik krizler ile prezente olmakta, tanisinda tarama testi oldukca degerlidir.

S-HIAA 4

Anahtar Kelimeler: AADC eksikligi, Diurnal varyasyon, Hipotonisite, Okulogrik kriz
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P-104

SPINAL MUSKULER ATROFiSi OLAN GOCUKLARIN EBEVEYNLERINDE YASAM KALITESININ DEGERLEN-
DIRILMESI

Meltem Dinleyici', Coskun Yarar', Kiirsat Bora Carman’

'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&roloji Bilim Dali

Amag: Spinal miskdler atrofi (SMA) nadir goriilen, otozomal resesif gegisli néromdiskdiler bir hastaliktir.
SMA, hastalarin, saglkli kardeslerin ve ebeveynlerin yagsam kalitesini etkileyebilen bir stirectir. Bu ¢alisma-
da, SMA'li cocuklarin ebeveynlerinin yagam kalitesinin degerlendirilmesi planlandi.

Yontem: Bu ¢alismada SMA nedeni ile takip edilmekte olan 69 ¢ocudun ebeveynlerinin yasam kalitesini
degerlendirmek lizere Diinya Saglik Orgiitii Yagam Kalite Olgegi-Kisa Formiil (WHOQOL-BREF) anketi uy-
gulandi. Anket sonuglarina gore genel saglhk durumu, fiziksel saglk, pskikolojik, sosyal iliskiler ve ¢evre
degerlendirme puanlari yapilarak, yagsam kalitesi ylizde olarak hesaplandi. En yliksek skor %100 olacak
sekilde, skor yuzdesinin artmasi yagam kalitesinin yuksekligi olarak kabul edildi.

Bulgular: Yasam kalitesi skoru dederlendirmesinde, genel saghk durumu % 42.9 + 2.0, fiziksel saglik duru-
mu %43.0 1.4, psikolojik skor % 53.9 + 1.9, sosyal iliskiler skoru %42.7 + 2.5, ¢evre skoru ise %43.5+ 1.5
olarak saptandi.

Sonug: SMA hastasi gocuklarin ebeveynlerin tiimiinde, kisisel olarak farkliliklar olmakla birlikte, tim ya-
sam kalitesi skoru ortalamalarinin %50'nin altinda oldugu go6zlendi. Yasam kalitesi ile iligkili fiziksel ve psi-
kolojik tim skorlarin etkilendigi gorildi. SMA hastasi ¢ocuklarin tedavi ve takibi sirasinda, bu ¢ocuklarin
ebeveynlerinin de destek gereksinimin oldugu gorilmektedir. SMA hastasi ¢ocuklarin saglik iligkili yasam
kalitesini arttiran girisimlerin ebeveynlerin yasam kalitesi Gzerine etkileri daha genis calismalar ile deger-
lendirilnmelidir.

Anahtar Kelimeler: Spinal migkiile atrofi, yalam kalitesi, ebeveyn
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P-105
ATP1A2 iliskili epileptik ensefalopati: ilk Tiirk olgu

ilknur Erol", Leman Tekin Orgun’, Seyda Besen’, Elif Perihan Oncel’, Atil Bisgin2

Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Noro-
loji Ana Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Adana

Amag: Sinir sisteminde 6zellikle glial hiicrelerde eksprese olan ATP1A2 geni ( The alpha-2 subunit) Na+/
K+ ATP’'azin alpfa-2 subunit tizerinde etkili olarak néronlarin normal iglevlerini siirdiirmesinde kritik rol oy-
nar. ATP1A2 genindeki mutasyonlar klasik olarak hemiplejik migren ve alternan hemiplejiyle iligkili olarak
bilinse de son yillarda epileptik ensefalopati (EE) ile de iliskilendirilmistir.

Yontem: Bu yazida ATP1A2 iligkili EE'li ilk Turk olgu sunulmustur.

Bulgular: 5 yas erkek hasta ge¢ konugma ve asiri hareketli olmasi nedeniyle ¢ocuk psikiyatride takipli iken
nobet gecirme yakinmasiyla basvurdu. Miadinda, ikiz esi olarak dogan hastanin 6z-soy gegmisinde 6zellik
yoktu. Fizik ve norolojik incelemesinde mental geriligi disinda 6zellik yoktu. EEG’sinde bioelektirik sata-
tus saptanan hastanin metabolik testleri, kromozom analizi ve micro-Array’i normal saptandi. Tim ekzom
analizinde ATP1A2 geninde NM_000702.3 ¢.1705G>A heterozigot p.D569N varyanti tespit edildi. Annede
benzer mutasyon saptanan hastada aile i¢i dedisken penetrans ve ekpresivite ile karekterize otozomal
dominant kahtilan ATP1A2 iliskili EE tanisi konuldu. Olgu halen ¢oklu antiepileptik tedavisi ile nobetleri
kismen kontrol altinda izlenmektedir.

Sonug: ATP1A2 geninin her ne kadar ailesel hemiplejik migren ve alternan hemiplejiyle iliskili iyi bilinse de
sinir sistemi gelisiminde olduk¢a 6nemli oldugdu, glutamaterjik hipereksitabiliteye yol agarak direncli n6-
betlerin olusmasinda da etken oldugu bildirilmistir.Olgumuz gibi direngli epilepsi ve mental gelisim geriligi
olan hastalarin etyolojisinde ATP1A2 geni iligkili EE'de disunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: ATP1A2 geni, epileptik ensefalopati, epilepsi, mental gerilik
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RMND1 geninde yeni bir mutasyon saptanan kombine oksidatif fosforilasyon defekti 11: Literatiirdeki
ikinci Tiirk olgu

Leman Tekin Orgun’, ilknur Erol', Seyda Besen’, Elif Perihan Oncel’, Atil Bisgin?

'Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr.Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Néro-
loji Ana Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Adana

Amac: RMND1(Required for Meiotic Nuclear Division protein 1) geni mitokondrial ribozomun stabilizasyo-
nunda rol almakta olup mutasyonlari kombine oksidatif fosforilasyon defekti 11'e (COFD11) yol agmakta-
dir. Klinik seyir ihmh gelisim gerilidi, hipotoni, isitme kaybindan laktik asidoz ile birlikte agir infantil ensefa-
lopatiye kadar degisken olup fatal seyirli olgular da bildirilmistir. Literatiirde bildirilen olgu sayisi oldukga
az olup bildigimiz kadariyla bugiine kadar ilkemizden tek bir olgu bildirilmistir.

Yontem: Ulkemizden ikinci RMND1 iligkili COFD11 olgusu sunulmustur.

Bulgular: 5 yas erkek olgu ndbet gegirmesi nedeniyle bagvurdu. Oykiisiinden kuzen evliliginden, miadinda
zor dogum oykisu ile dogdugu, konjenital isitme kaybi oldugdu, hiperaktivite ve gelisim geriligi nedeniyle
izlendigi, kuzenlerinde ve erkek kardesinde de isitme kaybi ve gelisimsel gerilik oldugu 6grenildi. Fizik ince-
lemesinde gevre ile iletisiminin olmadigi, spastiste bulgulari oldugu goruldi. Laktat yiiksekligi disinda me-
tabolik testleri normaldi. EEG'sinde aktif multifokal epileptik bozukluk, beyin MRG'sinde bilateral lentiform
nukleuslarda simetrik sinyal artimi saptandi. MRSPECT'i normaldi. Kromozom analizi ve micro-Array'i nor-
mal olan hastanin WES analizinde RMND1geninde daha dnce bildirilmemis yeni bir homozigot mutasyon
saptandi(NM_017909.4 ¢791T>A homozigot p. V264E). Benzer klinigi olan kardesinde de ayni mutasyon
saptandi. Anne ve babanin ise tasiyici oldugu goruldu.

Sonug: isitme kaybi, direncli epilepsi, gelisme geriligi, laktat yiiksekligi nedeniyle klinigimizde izlenerek
RMND1geninde yeni bir mutasyonu saptadigimiz olgumuz literatiirdeki COFD11 tanili ikinci Tirk olgudur.

Anahtar Kelimeler: RMND1 geni mitokondrial hastalik, kombine oksidatif fosforilasyon defekti 11’e, laktik
asidoz, ensefalopati, epilepsi
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Nadir bir genetik norodejeneratif hastalik: pontoserebellar hipoplazi tip 10

Leyla Cakmak Esen’, Emek Uyur Yalgin', Derya Giider', Hamza Ozer?, Niliifer Eldes Hacifazlioglu'

Saglik Bilimleri Universitesi Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Néroloji Klinigi,istanbul

2Saglik Bilimleri Universitesi Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Radyoloji, istanbul

Amag: Pontoserebellar hipoplazi (PCH) nadir ve heterojen bir nérodejeneratif hastaliklar grubudur. Farkli
genetik nedenleri ve klinik 6zellikleri olan 15 tip PCH tanimlanmistir.

Yontem: PCH tanisi klinik, néroradyolojik ve genetik test sonuglari ile konulur. Bu olgu sunumunda CLP1
homozigot gen mutasyonu saptanan ve PCH Tip 10 tanisi alan iki kardes hasta sunulmustur.

Bulgular: Anne baba arasinda akrabalik olan 1.5 yasinda erkek hasta bas tutamama, konusma geriligi ve
nobet gecirme yakinmalari ile Zeynep Kamil Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Cocuk Norolo-
jisi poliklinigine basvurdu. Sistemik ve norolojik bakilarinda mikrosefali, hipotoni, fasiyal dismorfizm ve dil
geriligi tespit edildi. Kraniyal Magnetik Rezonans Goriintileme incelemesinde korpus kallozumda hipopla-
zi ve frontoparietal bolgede subaraknoid genisleme saptandi. 8 yasinda iken WES (Whole Exom Sequen-
cing) incelemesinde CLP1 geninde ¢.419G>A (p.Arg140His) homozigot mutasyon saptandi. Bas tutama-
ma ve oturamama yakinmalari olan 10 aylik erkek kardesinde de CLP1 geninde ayni homozigot mutasyon
saptandi. Her iki kardese de PCH Tip 10 tanisi konuldu.

Sonug: PCH Tip 10'da diger PCH tiplerine gore goriintiileme bulgularinda pontoserebellar hipoplazi daha
iimlidir. Bu vakada oldugu gibi pontoserebellar hipoplazisi olmayan olgular da literatiirde tanimlanmistir.
PCH'nin halen etkin bir tedavisi bulunmamaktadir. PCH tanisi alan hastalarin ailelerine genetik danisman-
lik verilmesi, bu ailelerin saglikli cocuk sahibi olabilmeleri agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Pontoserebellar hipoplazi, CLP-1 mutasyonu, nérodejeneratif hastalik
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Pediatrik Norokutan6z Sendromlar ve Epilepsi

Manolya Panpalli', Didem Ardigh’, Ayse Segil Eksioglu?, Deniz Yilmaz', Nesrin Ceylan’, Aydan Degerliyurt’,
A. Nese Citak Kurt'

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Ankara
2Ankara Sehir Hastanesi, Radyoloji Klinigi, Ankara

Amag: Cilt bulgulari nedeniyle “fakomatozlar” olarak da adlandirilan norokiitandz sendromlar (NKS), esas
olarak cildi ve santral sinir sistemini etkileyen klinik ve genetik olarak olduk¢a heterojen bir hastalik gru-
budur. Etkilenen bireylerde degisen siklikta epilepsi, zihinsel yetersizlik, otizm, dikkat eksikligi, davranis
bozuklugu gibi ¢ok cesitli nérolojik ve psikiyatrik sorunlar gortlebilir. Calismamizda sik gorilen NKS'lerin
epilepsi ile olan iligkisi ve elektroensefalografi (EEG) 6zellikleri degerlendirilmistir.

Yontem: Klinigimizde 2019-2021 yillari arasinda nérofibromatozis tip 1 ve tip 2 (NF-1, NF-2), tiiberoskleroz
(TSC), Sturge-Weber sendromu (SWS) ve inkontinentia pigmenti (iP) tanili 117 hastanin kayitlari retrospek-
tif olarak incelendi. Hastalarin demografik ve klinik 6zellikleri, epilepsi tipi, EEG ve noéroradyolojik bulgulari
degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya 60’1 kiz (%51.3) ve 57’si erkek (%48.7) olmak (izere toplam 117 hasta alindi. Hastalarin
yas ortalamasi 8.7+5.5 yildi (7 ay-19 yas). Hastalarin %58'i (n=68) NF-1, %34'l (n=40) TSC, %4’ (n=5) SWS,
%3'li NF-2 (n=3) ve %1'i (n=1) iP idi. Toplam 37 hastada (%32) epilepsi eslik etmekte olup bunlarin %57'i
(n=19) ilaca direngli epilepsi idi. Epilepsi bulunan hastalarin 29'u TSC, 3'i NF tip-1, 3'G SWS, 1’i inkontinen-
tia pigmenti, 1'i de NF tip-2 tanili idi. Hastalardan 16’s1 monoterapi, 21'i politerapi aliyordu.

Sonug: Norokutandz sendromlarda degisen siklikta gorilen ve bir kismi ilaca direngli olan epileptik ndbet-
lerin varligi hastalarin yonetiminde zorlayici olabilir.

Anahtar Kelimeler: epilepsi, ndbet, nérokutanoz hastaliklar
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P-109
Gegici splenial lezyonla iligkili hafif ensefalopati (MERS): Olgu sunumu

Manolya Panpalli’, Rohat Oztepeli’, Seving Keskin Kegecioglu', Ayse Ozdemir Gokge?, Esra Giirkas’

"Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Ankara
2Ankara Sehir Hastanesi, Radyoloji Klinigi, Ankara

Amag: Gegici splenial lezyonla iligkili hafif ensefalopati/ensefalit (mild encephalopathy/encephalitis with
reversible splenial lesion [MERS]), manyetik rezonans goriintiilemede (MRG) korpus kallozum spleniumda
geri donlsimli lezyon ile hafif siddette ensefalopati ile karakterize nadir bir kliniko-radyolojik sendromdur.
Etyolojisinde viral, bakteriyel enfeksiyonlar, hipoglisemi, hiponatemi gibi metabolik bozukluklar, ndbet, an-
tiepileptik kullanimi, ilag ve toksik nedenler yer alir.

Yontem: Burada 7 yasinda ates yuksekligi, bas agrisi ve biling degisikligi ile basvuran, MRG bulgulari ile
gegici splenial lezyonla iligkili hafif ensefalopati (MERS) tanisi konulan bir olgu sunulmustur.

Bulgular: 7 yasinda kiz hasta ates yuksekligi, sag goz ¢evresi ve frontal bolgesinde bas agrisi sikayeti ile
basvurdu. Antibiyoterapiye yanit vermeyen hastanin kusmasi, kisa stireli biling kaybi ve ardindan uykuya
egilimi olmasi nedeni ile hastanemize yonlendirilmisti. Muayenesinde s6zel uyari ile uyandirilabiliyor fakat
sonra tekrar uyumaya devam ediyordu. Lateralizan bir bulgusu yoktu. Yapilan tetkiklerinde CRP yiiksekli-
i, serum sodyum diisiikligi (Na: ????) mevcuttu. Kranial MRG'de korpus kallosum spleniumda difiizyon
kisithhgr da gosteren, T2 ve flair goriintilerde nodiiler hiperintens lezyonu saptandi. MERS tanisi koyulan
hastanin klinik bulgulari 48-72 saat icinde tamamen duzeldi.

Sonug: MERS, iyi klinik seyir gosteren bir akut ensefalopati durumudur. Cocuklar, gok genis bir norolojik
semptom yelpazesi ile basvurabilirler. Biling degisikligi ila bagvuran hastalarda gortintiileme bulgulari ge-
cici splenial lezyon acgisindan degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: ensefalopati, gcocuk, splenial lezyon
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P-110

Herpes simpleks viriis ensefaliti sonrasinda gelisen anti-NMDA reseptor ensefaliti: 2 olgu sunumu

Manolya Panpalli', Seving Keskin Kegecioglu', Hilya Kayilioglu?, Deniz Yilmaz', Aysegul Nese Citak Kurt'

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Ankara
2Mugla Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Mugla

Amag: Anti-N-metil-D-aspartat (NMDA) reseptor ensefaliti akut veya subakut seyir gosterebilen; nébet, bi-
ling ve davranis degisikligi, psikiyatrik semptomlar ve hareket bozukluguyla karakterize en sik otoantikor
aracili ensefalittir. Herpes simpleks ensefalitini takiben anti-NMDA reseptor antikorlarinin tiretiminin tetik-
lenebilecegi ve anti-NMDA ensefalitinin klinik olarak ortaya ¢ikabilecegi bildirilmistir.

Yontem: Herpes simpleks virlis ensefaliti sonrasinda gelisen anti-NMDA reseptor ensefaliti olan iki olgu
degerlendirildi.

Bulgular: Olgu 1:Daha 6nce saglkli 17 aylk kiz hasta febril konviilziyon nedeniyle hastanemize basvurdu.
Norolojik muayenesinde afazi disinda 6zellik yoktu. Hastanin genel durumunun bozulmasi, uykuya meyil
ve sag hemiparezisi gelismesi lizerine yapilan lomber ponksiyonda (LP) BOS HSV tip-1 PCR ve NMDA
reseptor antikor pozitifligi saptandi. Hasta pulse metil prednizolon (mpz) ve intravendz immiin globdilin
(IVIG) tedavileri ile tamamen diizeldi. Olgu 2:0Oncesinde saglikli olan 13 aylik erkek hasta ilk sol kolda atim
sonrasinda agizda yalanma ve dilini saga itme seklinde afebril konviilsiyonla bagvurdu. Muayenesinde
oromotor diskinezi sonrasinda biling degisikligi olmasi Gizerine yapilan LP BOS HSV tip-1 PCR ve NMDA
reseptor antikor pozitifligi saptandi. Hasta pulse mpz ve IVIG tedavileri verildi, klinik iyilesme gozlendi.

Sonug: Biling degisikligi ile dederlendirilen, 6n planda ensefalit diigtinilen hastalarda BOS viral ve NMDA
reseptor antikor panelleri 5nem arz etmektedir. Ensefalit etyolojisi saptanip uygun tedavisi zaman kaybet-
meden yapildiginda iyi sonuglar doguran agir bir klinik tablodur.

Anahtar Kelimeler: anti-NMDA, ensefalit, herpes simpleks
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P-111
Nadir bir birliktelik; Psodotiimor serebri-Colyak hastaligi

Manolya Panpalli’, Mehmet Giindiizalp', Samil Hizli2, 0zge Dedeoglu’, Aysegiil Nese Citak Kurt’

"Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Ankara
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Klinigi, Ankara

Amag: Colyak hastaligi genetik olarak yatkin bireylerde glutene karsi kalici gastrointestinal sistem duyarli-
Qi ile karakterize immiin aracili bir hastaliktir. Gastrointestinal sistem diginda pek ¢ok sistemi etkileyerek
farkli klinik bulgular gorilebilir. Santral sinir sistemi bulgular olarak da en ¢ok epilepsi, dikkat eksikligi hi-
peraktivite bozuklugu, ataksi, bas agrisi, néropati ve davranis bozuklugu bildirilmekle birlikte psédotimor
serebri ise ¢olyak hastalarinda ¢ok az olguda bildirilmigtir.

Yontem: Psodotimor serebri-Colyak hastaligi birlikteligi olan olgu degerlendirildi.

Bulgular: 7 yasinda kiz hasta 3 aydir devam eden, 3-4 giin arayla tekrarlayan frontal bolgede sikistirici
tarzda, 1sik ve ses ile artan bas agrisi ile bagvurdu. Hastamizin 6zge¢gmisinde 2 yasinda ¢olyak tanisi aldigi
ve 5 yildir da ¢dlyak diyetiile beslendigi 6grenildi ve fizik muayenesinde 6zellik yoktu. G6z dibi muayenesi
normaldi. Hastamiza L/P yapildi, BOS basinci 27 cm H20 dl¢ilmesi Gizerine diazomid baslandi.

Sonug: Colyak hastaligi ve psddotimor serebri nadir bir birliktelik olup psédotimor serebrinin ¢dlyak has-
tahiginin farkh sistemik bir bulgusu olabilecegdi hatirda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Psédotimor serebri, Colyak hastalig
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P-112

Gocuk Noroloji Polikliniginde Manyetik Rezonans Gériintiileme istenen Gocuklarin Ebeveynlerinin Man-
yetik Rezonans Goriintiileme Hakkindaki Bilgi ve Algi Diizeyleri

Mehmet Giindiizalp', Didem Ardi¢l’, Aysegiil Nese Citak Kurt', Deniz Yilmaz'

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi

Amagc: Manyetik Rezonans Goriintiileme(MRG) giinimiizde teshis amaci ile en sik kullanilan yéntemler-
dendir. Ailelerin MRG hakkindaki bilgileri cogu zaman bilimsel temellere dayanmamaktadir. Bu ¢alismanin
amaci anne ve babalarin MRG hakkindaki bilgilerini ve algilarini ortaya koymaktir.

Yontem: Calismaya MRG tetkiki istenen hastalarin anne-babalarindan goniillii olanlar dahil edildi. Katilm-
cilara yas, egitim ve gelir diizeyi gibi sosyodemografik 6zellikler ile bilgi ve algi diizeyini igeren iki bolimden
olusan bir anket uygulandi.

Bulgular: Calismaya toplam 449 hasta dahil edildi. Hastalarin 237'si kiz (%52.8), 212'si erkekti (%47.2).
Hastalarin yas ortalamasi 9.1+5.4 (1ay-18 yas) idi. En sik MRG istenme endikasyonlari bas agrisi (n=164,
%36.5), epilepsi/ndbet (n=78, %17.4) ve gelisim geriligi (n=46, %10.2) idi. Hastalarin %82’sinin ilk MRG ¢e-
kimi oldugu 6grenildi. Ebeveynlerin %60’ MRG ¢ekimi sirasinda gocugunun radyasyona maruz kalacagini,
%17'si MRG'nin hastaligi tedavi edici oldugunu ve %10°u MRG'nin sadece tiimor varhigini gosterdigini belirt-
ti. MRG ¢ekiminin zor olacagina inanan ebeveyn sayisi 5 yas alti cocugu olan grupta daha fazla saptandi.
MRG'nin ¢ocugu igin gereksiz bir tetkik oldugunu distinenlerin orani ise %3.6 idi.

Sonug: Bu ¢alisma ebeveynlerin bir kisminin MRG tetkikinde radyasyon kullanildidi, tedavi edici oldugu gibi
dogru olmayan bilgi ve inaniglari oldugunu; ailelerin MRG hakkinda bilgilendirilmesi ve bilin¢lendirilmesi ile
var olan yanlis algi ve bilgilerin giderilmesi gerekliligini ortaya koymustur.

Anahtar Kelimeler: beyin MRG, anket, ebeveyn bilgi dizeyi
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P-113

Konusmada Gerilik Sikayeti ile Bagvuran Bir Mannosidosis Olgusu

Mehmet ibrahim Turan'

'Gaziantep Universitesi Tip fakiiltesi Cocuk Néroloji BD

Amagc: Konusmada gerilim sikayeti ile gelen 22 aylik kiz hasta kaba yiiz goriinimu nedeniyle tetkik edildi

Yontem: Hastanin fizik muayenesinde kaba yiiz goriinimi disinda ek bir anormallik saptanmadi. Hastanin
organomegalisi yoktu, Boy 25 p, kilo 25-50 p arasinda idi.

Bulgular: Hastanin ¢ekilen kranial magnetik rezonans goériintilenmesinde belirgin perivaskuler genisleme
alanlan gorildi.Hasta kaba yuz gorinimii ile birlikte degerlendirilince depo hastaliklari yoninden tetkik
edilmesi planlandi.

Sonug: Hastanin yapilan tetkikleri sonucunda I6kosit alfa mannosidaz duzeyi 0.3 nmol/mg dk olarak sap-
tandi. Hastada MAN2B1 gen analizi yapilarak mannosidosis tanisi konuldu. Hasta metabolizma.bolumune
yonlendirilerek enzim tedavisi baslandi. Konugma da gerilik ile gelen hastalarda kaba yuz gérinimi mev-
cutsa lipid depo hastaliklari yoniinden degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Konugma geriligi, Depo hastaliklari
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P-114
Geg Tani Almis Bir Tiiberkiiloz Menenjit Olgusu

Mehmet ibrahim Turan', Hasan Kilig’

'Gaziantep Universitesi tip fakiltesi cocuk néroloji BD

Amag: 14 yas kiz hasta bas agrisi ve kusma sikayeti ile bagvurdu.

Yontem: Hastanin anemnezinde 3 ay once benzer sikayetler ile gittigi baska bir merkezde klinik olarak me-
nenjit suphesi ile yatirilip 21 gun tedavi aldigi sikayetlerinin kisa bir siire diizeldigi ve sonrasinda siddetle-
nerek tekrar basladigi 6grenildi. Yatinlarak tekrar tedavi gordiigu sikayetleri gerilemeyince ve genel durumu
kotiilesince tarafimiza gonderildigi 6grenildi.

Bulgular: Hastanin yapilan fizik muayenesinde genel durumu kotd, dengesini saglayamadigi belirlendi.
Hastada tek tarafli servikal LAP mevcuttu. Ayrica sol gozde disa bakis paralizisi mevcuttu. Hastanin ¢e-
kilen beyin MRG de lateral ventrikullerde genisleme ve bazal sisternalarda belirgin kontrastlanma izlendi.
Hastanin yapilan LP sin de renk ksantokromik olup protein duzeyi hafif yuksekti. BOS glikozu normal sinir-
da belirlenmesine ragmen hastanin klinik bulgular tiiberkiiloz menenijit ile uyumlu oldugu icin anti tiber-
kiloz tedavi baslandi. Hastanin ARB leri negatif olarak geldi. Hastanin servikal LAP sinden yapilan biyopsi
kazeifiye lezyon tbc uyumlu olarak geldi. Hasta nin sikayetleri anti tiiberkiiloz tedavi sonrasi hizlica diizeldi.
Bakis paralizisi kayboldu. Hasta ayaktan takip edilmek tzere taburcu edildi.

Sonug: Menenijit tedavisine ragmen sikayetleri gerilemeyen hastalarda hidrosefali veya LAP mevcutsa et-
yoloji de tiiberkiiloz mutlaka akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Menenijit, Bas agrisi
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P-115

Antenatal Ventrikiilomegalisi Olan Cocuklarin Norolojik Gelisimsel Degerlendirilmesi

Nazmiye Tiizel Giindiiz', Meltem Cobanoglu Direk?, Khatuna Makharoblidze? Asena Ayca Ozdemir3, Mus-
tafa Kbmuir?, Cetin Okuyaz?

"Mersin Toros Devlet Hastanesi-Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi-Cocuk Néroloji
3Mersin Universitesi Tip Egitimi Ana bilim dali

Amag: Antenatal donemde ventrikiilomegalisi saptanan ¢ocuklarin mental ve motor geligimlerini deger-
lendirmektir.

Yontem: Calismamizda 03.02.2019-01.01.2020 tarihleri arasinda Cocuk Néroloji Poliklinigi'mizde antena-
tal VM tanili hastalarin dosya ve goriinti kayitlar retrospektif olarak incelendi. Antenatal yapilan USG'de
VM'si olan hastalarin gekilen fetal MRG’de VM tanisi dogrulanan ve ek anomalisi olmayanlar ¢aligmaya
alindi. Antenatal USG'de VM genislidi hafif, orta ve siddetli olarak siniflandirildi. DGTT Il alt test sonuglari
ve puanlari, mental ve motor indeks puanlar hasta ve kontrol gruplari arasinda karsilastiridi.

Bulgular: Calismaya 31 vaka ve hasta grubuna sosyodemografik agidan benzeyen 31 kisilik kontrol grubu
alinmigtir. Vaka grubunun yas ortalamasi 44,53+19,48 aydir. DGTT Il alt test puanlari ve sonuglari, ge-
nel test sonucu, mental ve motor indeks puanlari kontrol grubuna gére anlamh olarak geri tespit edildi
(p<0,005). VM'nin siddeti arttikga ince ve motor puanlarin diistligi saptandi (p<0,005).

Sonug: Calismamiz izole fetal VM vakalarinda noérogelisimin etkilenebilecegini, VM'nin siddeti ile motor
gelisimin yakin iligkili oldugunu gdstermistir. Bu nedenle antenatal VM'si olan ¢ocuklarin nérogeligsimsel
takibi ve gerekirse desteklenmesi diisiiniilebilir.

Anahtar Kelimeler: izole ventrikiilomegali, nromotor geligsim, DGTT I
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P-116

Cocukluk ¢aginda nadir bir distoni nedeni olarak DYT 6 ve derin beyin stimiilasyonu tedavisi

Meral Karadag’, Sait Oztiirk?, Serdal Giingor’

indni Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, Malatya
2Firat Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin Cerrahisi AD, Elazi§

Amag: Distoni siklikla biikilme, tekrarlayan hareketler ve/veya anormal postiire yol agan istemsiz devamli
yada aralikli kas kasilmalari ile karakterize hiperkinetik bir hareket bozuklugudur. Tik bozukluklarindan son-
ra ikinci sirada yer alir. Cocuklarda distoni genellikle sekonderdir ve altta yatan bir nérolojik bozukluga isa-
ret etmektedir. Primer distoni tedavisinde derin beyin stimiilasyonu (DBS) ¢ok 6nemli invaziv bir tedavidir.
Gocuklarda nadir gorilen bir hareket bozuklugu olan DYT 6 iliskili torsiyon distonisi tanisi alan olguda; yine
nadir bir tedavi yontemi olan DBS tedavisini operasyon dncesi ve sonrasindaki bulgulari video gorselleriyle
sunarak erken tedavinin dnemini vurgulamayi amagladik.

Yontem: Tim ekzom dizileme analizi

Bulgular: OLGU: Daha 6nceden bilinen bir saglik problemi olmayan 12 yasinda erkek olgunun 7 yasinda
yurimede zorluk sikayeti baslamis. Dogumda hipoksi 6ykiisi yok. Gelisim basamaklari normal seyretmis.
Sikayetleri basladiktan sonra L-dopa basta olmak lizere medikal tedaviler, botox uygulamasi ve fizik teda-
vi almis. Norolojik muayenesinde; omuz kusagi solda daha belirgin zayif, skapular kanatlanma mevcut.
Yurime sirasinda artan distoni saptandi. Kraniyal goriintileme normal. TORTA gen analizi normal olan
olgunun tim ekzom dizileme analizinde THAP1 heterozigot mutasyonu saptandi. Medikal tedaviden fayda
gormeyen olguya DBS yapildi.

Sonug: Primer distoniler gocuk yas grubunda nadir hastaliklar arasindadir. Medikal tedaviye yanit verme-
yen jeneralize distoni olgularinda DBS tedavisi hastanin yagsam kalitesini arttirmak agisindan énemli bir
tedavi yontemidir.

Anahtar Kelimeler: “DYT 6", “Primer distoni”, “THAP 1 mutasyonu”, “DBS tedavisi”
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P-117
Epilepsia parsiyalis kontiniia gelisen direngli epilepsi olgusunda KCTD7 mutasyonu iligkili CLN 14

Meral Karadag', Ridvan Selen’, Bilge Ozgér", Serdal Giingdr', Gézde Sultan Sahinoglu?

indni Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, Malatya
2Malatya Gocuk Noroloji Klinigi, Malatya

Amag: Progresif Miyoklonik Epilepsiler (PME), miyoklonus, jeneralize epilepsi ve ilerleyici norolojik bozul-
ma ile karakterize, nadir gortilen klinik ve genetik olarak heterojen bir grup hastaliktir. Néronal seroid-lipofu-
sinozlar (NCL), nérodejeneratif lizozomal depolama bozuklugudur ve PME ayirici tanisinda diistinilmelidir.
KCTD7 (potasyum kanal tetramerizasyonu alan igeren protein 7) dahil olmak (izere KCTD gen ailesinin
uyeleri, voltaj kapili potasyum kanallarinda T1 alanina homolog olan bir N-terminal alani i¢ceren proteinleri
kodlar. Bu proteinler hiicre membraninda potasyum akisini regiile eder.

Yontem: Genetik analizinde KCTD7 mutasyonu saptanan olgunun cilt biyopsisi yapildi ve lipofuksin biriki-
mi tespit edildi.

Bulgular: OLGU: Bes buguk yasinda erkek olgu, 1,5 yasina kadar néromotor gelisimi normalken nébet ve
alt ekstremitede daha sik olmak tzere myoklonik atimlar nedeniyle basvurdu. Takibinde nobetleri direncli
olan olguya politerapi verildi. Olguda tremor, ataksi, hipotoni, myoklonik atimlar ve motor fonksiyonlarinda
gerileme oldu. Takibinde sag elinde ¢ok sik olan titreme ve siirekli atma seklinde hareketler baslamasi
nedeniyle epilepsi parsiyalis kontiinia diiginildi. Tekrarlayan kraniyal MR goriintileri normal olarak deger-
lendirildi. Olguya genetik sonug ve biyopsi sonrasi CLN 14 tanisi konuldu. Coklu antiepileptiklere ragmen
nodbetleri devam eden hastaya ketojenik diyet baslandi. Hasta 1 yildir nébetsiz takipte. Diyet ile algisi artti.

Sonug: KCTD7 mutasyonu PME’ye neden olmaktadir. Bu mutasyon varliginda lipofuksin birikimini gostere-
bilmek i¢in cilt biyopsisi yapilmasi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: “Epilepsia parsiyalis kontiinia”, “"KCTD7", “Progresif Miyoklonik Epilepsiler”, “CLN 14"
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P-118

Cocukluk ¢aginda ensefalitin nadir bir nedeni; Koronaviriis HKU1

Meral Karadag', Ridvan Selen’, Bilge Ozgor’, Serdal Giingor’

indnii Universitesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Malatya

Amag: Virlslerin neden oldugu solunum yolu hastaliklari; gocuklar, yaslilar ve bagisiklik sistemi baskilan-
mis kisilerde yliksek mortalite ve morbidite nedenlerinden biridir. En yaygin gorilen solunum yolu virisleri;
insan ortopnomoviriis (hRSV), influenza viriis (IV), koronaviriis (CoV) ve insan metapnomoviriis (hMPV)
olarak siralanabilir. Norolojik hastaliklara da yol agan bu virislerle iligkili olarak nobet, status epileptikus,
ensefalit ve ensefalopati gibi durumlar bildirilmistir.

Yontem: Hastanin solunum yolu mikroarray strintiistiinde ve postmortem alinan BOS 6rneginde HCoV-
HKU 1 etken olarak saptandi.

Bulgular: OLGU: Oncesinde bilinen saglik problemi olmayan 5 yasindaki erkek hasta, halsizlik, istahsizlik,
kusma ve bas agrisi sikayetiyle yatarak takip edilmis. Tekrarlayan jeneralize tonik klonik nébetleri ve biling
degisikliginin olmasi nedeniyle klinigimize sevk edilmis. Norolojik muayenesinde bilinci uykuya egilimli,
oryantasyon ve kooperasyonu bozulmus, hipotonik, bilateral babinski pozitifdi. Solunum diizensizligi goz-
lendi. Cocuk acilde nobeti tekrarlayan hasta yogun bakim servisine yatirildi. Kraniyal MR goriintiilemesinde
yaygin sitotoksik 6dem ve unkal herniasyon saptandi. Herniasyon oldugu i¢in lomber ponksiyon yapilama-
di. Antibiyotik, antiviral, antiepileptik ve antiodem tedavileri baslandi ancak hasta eks oldu.

Sonug: Viral patojenler olfaktor sinir, periferik sinirler veya hematojen yolu kullanarak SSS'ini istila edebilir.
Kiguk gocuklarda, HCoV-HKU1 enfeksiyonu febril nébetle iliskili bulunmustur. Mortal seyreden ensefalitin
nadir bir nedeni olabilir.

Anahtar Kelimeler: "HCoV-HKU1 enfeksiyonu”, “ensefalit”
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P-119
TUBBS3 ile iligkili tiibiilinopatili bir hastada konjenital ayna hareketleri

Mert Altintas’, Nursah Yeniay Siit?2, Mirag Yildinm? Omer Bektas?, Serap Teber?

'Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Konjenital ayna hareketi, kontralateral homolog kaslarda istemli aktiviteye eslik eden istemsiz ha-
reketlerle karakterize, en ¢ok Ust ekstremiteleri etkileyen geligsimsel bir hareket bozuklugudur. Genellikle
izoledir ancak Kallmann sendromu, Klippel-Feil sendromu, Joubert sendromu, Moebius sendromu, Seckel
sendromu, Gorlin sendromu, alfa-distroglikanopati ve serebrovaskiiler hastaliklar gibi norolojik/néroge-
netik bozukluklarla iliskili olabilir. Literatlirde su ana kadar konjenital ayna hareketinin eslik ettigi TUBB3
geni ile iliskili tubdlinopatili iki vaka bildirilmistir. Burada Ust ekstremitelerde ayna hareketleri ile bagvuran
TUBBS ile iliskili tiibdlinopatili bir olguyu sunuyoruz.

Yontem: Olgu Sunumu

Bulgular: 6,5 yasinda erkek hasta; edinsel mikrosefali, global gelisim geriligi, direncli nébetler, hafif bes-
lenme giic¢lidl ve her iki tst ekstremitede ritmik hareketler ile basvurdu. Dort yasinda fokal ve jeneralize
nobetleri basladi ve gesitli antiepileptik ilag kombinasyonlarina direncliydi. Muayenesinde (st ekstremi-
telerde ayna hareketleri, mikrosefali, gévde hipotonisi, hafif spastisite, hiperrefleksi, bilateral pozitif Ba-
binski isareti ve klonus saptandi. Kraniyal MR'de korpus kallozum disgenezisi, tek tarafli temporal disgri
ve sol serebellar hipoplazi saptandi. Kromozom analizi ve dizin temelli karsilastirmali genomik hibridizas-
yon (aCGH) analizi normaldi. Tiim ekzom sekanslamada (WES) TUBB3 geni ekzon 4‘te c.956G>T (p.Arg-
319Leu) heterozigot patojenik bir varyant saptandi.

Sonug: Global gelisim geriligi ve/veya anormal kortikal gelisimi olan bir gocukta konjenital ayna hareketle-
rinin gortlmesinin TUBB3 ile iliskili tibdlinopati agisindan bir ipucu olabilecegini diisiintiyoruz.

Anahtar Kelimeler: konjenital ayna hareketi, TUBB3, tiibilinopati
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P-120

Sekiz Buguk Sendromu ile Bagvuran Noromiyelitis Optika Olgusu

Merve Oztiirk', Omer Karaca’, Defne Alikili¢’, Adnan Deniz', Mesut Giingdr’, Biilent Kara'

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali

Amag: Sekiz bucuk sendromu, 1,5 sendromu (ipsilateral yatay bakis felci ve interniikleer oftalmopleji) ile ip-
silateral 7. kraniyal sinir tutulumunun kombinasyonu olarak tanimlanmistir. Siklikla multiple skleroz, beyin
sap! vaskiiler hastaliklari ve arterioven6z malformasyon sonucu gelistigi bilinmektedir. Burada, 8,5 send-
romu ile bagvurup néromiyelitis optika (NMO) tanisi alan kiz hasta sunulmustur.

Yontem: Anti-NMO antikor pozitifligi olan ve 8,5 sendromu klinigiyle bagvuran hastanin dykisu; muayene,
norogorintileme ve laboratuar bulgulari incelenerek kaydedildi.

Bulgular: Bir haftadir kusma, ataksi ve ¢ift gormesi baslayan 12 yasindaki hastanin bilateral sola bakisi,
sol gozde saga bakis kisitliligi, solda santral fasiyal paralizisi ve ataksik ylriylsi mevcuttu. Beyin omurilik
sivisinda anormallik saptanmadi. Manyetik rezonans gorintiilemede, mezensefalon, pons, sol orta sere-
bellar pedinkiilde, sag parietal bolgede subkortikal alanda ve periakuaduktal bélgede T2 sinyal artisi, ayni
bélgede difiizyon agirlikh sekansta ADC karsihgi bulunmayan kisithlik ve spinal kordda silik T2 sinyal artisi
izlendi. Yiiksek doz metilprednizolon sonrasinda ataksisi gerileyen ve goz hareketleri normale dénen hasta
2 mg/kg/giin prednizolon tedavisiyle taburcu edildi. Serumda anti-MOG negatif, anti- NMO pozitif saptan-
di. Rituksimab tedavisi altinda izlemi devam ediyor.

Sekiz buguk sendromlu hastada MRG bulgulari

1a: T2-agirhkh aksiyel goriintiide beyin sapinda iki yanl hiperintensite, b: T2-agirlikli aksiyel gorunttde sol
serebellar pedinkiilde hiperintensite, c: Koronal FLAIR goriintiide sag paryetal subkortikal bolgede ve beyin
sapinda hiperintensite

Sekiz buguk sendromlu hastada difiizyon goriintileme

Diflizyon agirlikh incelemede beyin sapinda diflizyon kisitliligi, b: ADC sekansta beyin sapinda hizl diftizyon



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

Sonug: Pons tutulumuna bagh gelisen 8,5 sendromunun etiyolojisinde demyelinizan hastaliklar ve timor-
ler siklikla yer almasina ragmen literatiirde anti-NMO pozitifligi bulunan hasta bildirilmemistir. NMO'nun
erken ve dogru teshisi icin beyin sapi belirtilerinin taninmasi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: N6romiyelitis optika, oftalmopleji, sekiz buguk sendromu
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P-121

PARK2 Gen Mutasyonuna Bagl iki Farkl Fenotip: Paroksizmal Egzersize Bagh Diskinezi ve Fluktuasyon
Gosteren Diskinetik Serebral Hareket Bozuklugu

Merve Oztiirk', Omer Karaca’, Defne Alikili¢’, Adnan Deniz', Mesut Giingér', Biilent Kara’

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali

Amag: Parkin proteinini kodlayan PARK2 genindeki mutasyonlar, nadir goriilen juvenil Parkinsonizm hasta-
higina neden olur. Klinik olarak degisken bir fenotipe sahiptir. Burada, PARK2 gen mutasyonu saptanan iki
olguda, farkli iki fenotipin sunulmasi amaglanmistir.

Yontem: PARK2 gen mutasyonu saptanan 2 olgunun 6ykd, klinik bulgular ve tedaviye yanitlari incelenmis-
tir.

Bulgular: Olgu 1: 16 yas kiz hasta, 4 yildir uykudan uyandiktan sonra belirginlesen, egzersizle artan, giin
icinde degiskenlik gosteren yirime gii¢ligu, hareketlerde yavaslamayla basvurdu. Yirimeye basladiktan
bir siire sonra ayaklarda gelisen distoni nedeniyle yiriimesinin belirgin olarak bozuldugu goérildi. Beyin
ve spinal manyetik rezonans goriintilemesi normaldi. PARK2 genini iceren 6q26 kromozom bdlgesinde
delesyon saptandi. Dusuk dozda levodopa/benserazid tedavisiyle belirgin iyilesme saglandi. Olgu 2: Yedi
yas erkek hasta 1 yasinda farkedilen kaslarda sertlik ve yiriimede gecikmeyle basvurdu. Yirime bozuklu-
gunun gun icinde akgsama dogru daha koétilestigi, bazi glinler/haftalar yardimsiz yiiriyebilir hale gelebildigi
goruldl. Beyin MR incelemesi normaldi. PARK2 geninde patojenik mutasyon saptandi. Diistik doz levodo-
pa tedavisinden belirgin yarar gérmemekle birlikte, doz agamali olarak arttinldiginda klinik yarar goralda.

Sonug: Olgulanimiz PARK2 genindeki mutasyonlarin klasik juvenil Parkinsonizm disinda ¢ok farkli klinik
fenotiplerle ortaya ¢ikabildigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: PARK2, JUVENIL PARKINSON, DiSKINEZI



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-122

Karbamazepin tedavisi ile nobetleri kontrol altina alinan KCNQ2 ensefalopati olgusu

Merve Yavuz', Unsal Yilmaz', Hilal Kirkgdz', ipek ibis’, Pakize Karaoglu', Aycan Unalp’

'Dr.behget Uz GCocuk Saghg! Ve Cerrahisi Hastanesi

Amag: Bu olgumuzla tedaviye direngli ndbetleri olan bebeklerde EEG jeneralize epileptik bozuklukla uyumlu
olsa da KCNQ2 ensefalopatisinin de nedenlerden biri olabileceginin gdz oniinde bulundurulmasi ve ilag
seciminin buna gore yapilmasi gerektigine dikkat cekmek istedik.

Yontem: .

Bulgular: 44 ginlik erkek hasta nébet sikliginda artis nedeniyle bagvurdu. Postnatal birinci haftada bas-
layan epileptik nobetleri nedeniyle dis merkezde degerlendirildigi, EEG sinde burst supresyon paterni sap-
tandigi, beyin MR’ nin normal oldudu, nobetleri igin levetiresetam ve fenobarbital tedavisi aldigi 6grenildi.
Nobetleri glinde 40 defa yaklasik 20 sn siiren sabit bakma bilateral tonik kasilma seklindeydi. EEG sinde
burst supresyon paterni, modifiye hipsaritmi gortldi. Metabolik tetkikleri normaldi. Erken infantil epilepsi
paneli gonderildi. Tedavisine topiramat ve B6 eklendi. Nobetlerinin devam etmesi lizerine steroid baslan-
di. Steroid azaltilirken nobetlerinin tekrar etmesi tzerine ACTH baslandi. ACTH ile huzursuzlugu olmasi
lizerine yerine vigabatrin baslandi. izlemde fokal baslangigh motor (tonik klonik) ndbetleri olmasi iizerine
tedavisine karbamazepin eklendi ve nobetleri kontrol altina alindi. Erken infantil epilepsi panelinde KCNQ2
geninde ¢.638G>A (p.Arg213GIn) heterozigot mutasyon saptandi.

Sonug: KCNQ2'nin bazi patojenik varyantlari kendi kendini sinirlayan familyal neonatal epilepsinin tersine
ciddi neonatal epileptik ensefalopatiye neden olur. Yasamin ilk haftalarindan itibaren anormal nérolojik
bulgular ve tedaviye direncli nobetler gordlir. Klinik olarak KCNQ2 patojenik varyantlari sodyum kanallarini
etkileyen antiepileptik ilaclara en iyi yaniti verir.

Anahtar Kelimeler: ensefalopati, hipsaritmi, karbamazepin
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P-123
Nadir Goriilen Bir Ensefalopati: NESCAV Sendromu

Meryem Hilal Altag’, Didem Ardigh', Ahmet Cevdet Ceylan?, Aysegll Nese Citak Kurt'

TAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Ankara
2Ankara Sehir Hastanesi Tibbi Genetik Klinigi, Ankara

Amag: infantil spazm, erken gocukluk déneminde ciddi gelisimsel bozukluga neden olan, klinikte epileptik
spazm ve elektroensefalografide (EEG) hipsaritmi paterni ile karakterize epileptik ensefalopatidir.

Yontem: Global gelisme geriligi ve infantil spazm ile izlenen bir olgu sunulmustur.

Bulgular: Aralarinda akrabalik bulunmayan saglikli anne-babadan dogan 6 aylik kiz bebek, nébet ve g6z
takibinin olmamasi nedeni ile poliklinige getirildi. Norolojik muayenesinde mikrosefali, basini dik tutama-
ma, goz takibinin olmamasi, aksiyel hipotoni, kortikal fisting, alt ekstremitelerde spastisite artisi, ayakla-
rinda iktiyozis saptandi. isitme testi, g6z muayenesi ve metabolik tetkikleri normaldi. Manyetik rezonans
goriintiilemede (MRG) bilateral ventrikiil posteriorunda hiperintensite saptandi. EEG'de hipsaritmisi olan,
infantil spazm ile izlenen hastanin tiim ekzon analizinde saptanan KIF1A (NM_004321.7) geninde 296C>T
(rs387906799) heterozigot mutasyon sonucu Nescav (nérodejenerasyon, spastisite, serebellar atrofi, kor-
tikal gorme bozuklugu) sendromu ile iligkilendirildi.

Sonug: Nescav sendromu, otozomal dominant kalitim ile aktarilan, KIF1A geninde mutasyon sonucu be-
beklik veya erken ¢ocukluk doneminde degisken klinik bulgular ile karakterize olduk¢a nadir goriilen néro-
dejeneratif bir hastaliktir. Literatiirde néromotor gelisim geriligi, alt ekstremitelerde ilerleyici spastisite,
optik atrofi, nébet, disotonomi, ataksi, distoni, konugsma gecikmesi, 6grenme gli¢ligu, davranig bozukluk-
lar ve MRG’ de santral sinir sisteminde ilerleyici serebellar atrofi ve korpus kallosumda incelme nedeni
ile arastirilan hastalarda bildirilmistir. Global gelisme geriligi ve infantil spazm ile izlenen olgularda ayirici
tanida g6z oniinde bulundurulmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: nescav sendromu, infantil spazm
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P-124

iki Fokal Kortikal Displazi, Direngli Epilepsi Hastasi Ve iki Farkli Genetik Mutasyon: {DEPDC5} Ve {CNT-
NAP2}

Mine Cigdem Senoglu’, Hakan Ergelebi', Mutluay Arslan’, Deniz Torun? Biilent Unay’

'Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Egitim Arastirma Hastanesi GCocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Egitim Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Amag: Kortikal gelisimsel malformasyonlar (KGM) genetik, enfeksiyoz, vaskiiler ve metabolik nedenlere
bagl olarak ortaya ¢ikabilir. Nobetler, KGM'u olan hastalarin bagvuru aninda ya da takibinde ortaya ¢ikan
temel bulgulardan biridir. Bu yazi Fokal kortikal displazi ve direngli epilepsi hastalarinda etyolojiyi deger-
lendirirken, genetik incelemede DEPDCS ve CNTNAP2 gen mutasyonlarina dikkat cekmek igin yazilmistir.

Yontem: DEPDC5 ve CNTNAP2 gen mutasyonu olan iki vaka bildirildi.

Bulgular: Noromotor gelisme geriligi olan, direngli epilepsi tanisi ile takip edilen 12 yasinda kiz ve 16 ya-
sinda erkek hastanin, etyolojik degerlendirilmesi i¢in yapilan beyin MRG’ de Fokal Kortikal Displazisi sap-
tandi. Genetik WES incelemelerde DEPDC5 (dep domain-containing protein 5) geni heterozigot frameshift
delesyon ve CNTNAP2 (contactin-associted protein-like 2) homozigot mutasyon saptandi. DEPDC5 geni
heterozigot mutasyonlari; Otozomal Dominant Degisken Fokal Odakli Ailesel Epilepsi Hastaligina sebep
olmaktadir. CNTNAP2 geni; Otozomal Resesif Kortikal Displazi Fokal Epilepsi Sendromuna neden olmak-
tadur.

Sonug: Fokal kortikal displazi ve direncli epilepsi hastalarinda DEPDC5 ve CNTNAP2 gen mutasyonlari
akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: “fokal kortikal displazi”, “direngli epilepsi”, “DEPDC5 gen mutasyonu”, “"CNTNAP2 gen
mutasyonu”
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P-125

COL6A gen mutasyonu ile iligkili konjenital myasteni sendromu

Mige Ayanoglu', Olcay Glingor?, Ayse Tosun'

'Aydin Adnan Menderes Universitesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Aydin
2Pamukkale Universitesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali, Denizli

Amag: Myasteni néromuskiiler kavsak hastaliklarinin prototip hastaligidir. Giigsiizlik, tipik olarak kaslari
kullanmakla artar. En sik formu otoimmun myastenia gravistir. Konjenital myasteni ise noromuskuler kav-
sagin presinaptik, sinaptik bazal lamina ve postsinaptik komponentlerine ait genetik mutasyonlar sonucu
olusur.

Yontem: 14 yas kiz olgu, 6 ay once baslayan kol ve bacaklarda gig¢stizlik yakinmasi ile basvurdu. Noro-
lojik muayenede kraniyal sinirler intakt, kas glici proksimal kaslarda 3/5, distal kaslarda ise 4-5/5 olarak
saptandi. Ancak bir noktaya bakmasi istendiginde ve kas glicii muayenesi yapilirken okdler ve ekstiremite
kaslarinin yoruldugu goze carpti. Diger nérolojik muayene bulgulari normaldi. Asetil-kolin reseptdr antikoru
negatif saptandi. Yapilan sinir iletim ¢alismalari ve igne elektromiyografi normal sinirlarda idi. Ancak repe-
tetif sinir stimilasyonu esnasinda dekrementer yanit gézlendi. Noromuskiiler hastaliklara yonelik genetik
panel istendi. Bilinen konjenital myasteni genlerinde mutasyon saptanmazken, COL6A2 geninde c.125G>A
(p.Gly418Arg) muhtemel patojenik mutasyon saptandi. Prodistigmine dramatik yanit alindi. Aileden gene-
tik analiz ve fibroblast doku kiiltiriinde fonksiyonel ¢alisma yapilmasi planlandi.

Bulgular: COLS6 ile iligkili genler cogunlukla Ulrich konjenital muskiiler distrofi ve Bethlem myopatisi gibi
cogunlukla kas ile iliskili patolojilerde karsimiza ¢ikar. Ancak COL6'nin néromuskiiler kavsagin yapisal ve
fonksiyonel integrasyonunda 6nemli oldugu, asetilkolin reseptoriiniin kiimelenmesi ve sinaptik gen eks-
presyonunu diizenledigi in vitro olarak gosterilmisgtir.

Sonug: COL6A2 gen mutasyonu ile iliskili ilk myastenik sendrom olgusu oldugunu distinlyoruz.

Anahtar Kelimeler: COL6A2 gen mutasyonu, konjenital myastenik sendrom, néromuskiiler kavsak
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P-126

Norolojik bulgularla birlikte olan konjenital methemoglobinemi: Nadir bir olgu.

Miljgan Arslan’, Veysel Atilla Ayyildiz?, Kiibra Boztepe?®, Halil Ozbag*

1Siileyman Demirel Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk N&rolojisi Bilim Dall, Isparta.
22G{jleyman Demirel Universitesi, Radyoloji Ana Bilim Dall, Isparta.

33S(ileyman Demirel Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dall, Isparta.

44Siileyman Demirel Universitesi, Genetik Ana Bilim Dali, Isparta.

Amag: Tip Il konjenital methemoglobinemi, otozomal resesif gegis gosteren, CYB5R3 genindeki mutasyon-
lar sonrasinda olusan, nadir, hafif siyanoz ve mental retardasyon, mikrosefali, jeneralize distoni, hareket
bozukluklari gibi ciddi nérolojik bulgularla seyreden bir hastaliktir. Tip I'de sadece eritrositlerde NADH si-
tokrom b5 rediiktaz enzimi eksikligi gortliirken, Tip I'de tiim dokular etkilenir; methemoglobin, hemoglobi-
ne indirgenemez, hipoksi olusur.

Yontem: Olgu sunumu.

Bulgular: 9 yasinda kiz hasta, solunum sikintisi, ekstremitelerde daha belirgin olan istemsiz hareketlerde
artis sikayeti ile basvurdu. Birinci derece akraba olan, saglikli anne babadan normal gebelik siirecinden
sonra dogmustu. Aile dykiisiinde dzellik yoktu. ilk 6 ay gelisimi normal iken gelisim basamaklarinda yavas-
lama ve gerileme baslamis. ilk bir yilda mikrosefali gelismis. Basvurudan dnceki yilda psikomotor gerilik
belirginlesmis, opistotonus ataklari ve koreoatetoik hareketleri artmisti. Sik aglamasi ve ajitasyonu vardi.
Sadece basit sesler ¢ikariyordu ve tanidik yiizlere giilimsuyordu. Gévde hipotonisi ve ekstremite hiperto-
nisi mevcuttu. Pnémoni tanisi ile yatinldigi dénemde 02 tedavisine yanitsiz periferik siyanozun goriilmesi,
methemoglobin diizeyinin %17 saptanmasi, norolojik bulgularin eslik etmesi lizerine yapilan genetik ana-
lizde CYB5R3 geninde homozigot mutasyon saptandi ve konjenital tip Il methemoglobinemi tanisi ald.
Kraniyal goriintilemede, serebral atrofi ve ventrikiillerde dilatasyon saptandi. Askorbik asit ve riboflavin
tedavisi baslandi.

MRI goriintisi
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Kan gazi 6rnegi

Sonug: Hastalik, epilepsi sendromlari ve I6kodistrofi ile giden hastaliklar taklit edebilir; ayrici tanida mutla-
ka hatirlanmali, genetik danismanlik verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: tip II, konjenital methemoglobinemi, norolojik bulgu, Cocuk
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P-127

COVID-19 enfeksiyonu ile iliskili serebral venoz siniis trombozu: Vaka sunumu.

Miijgan Arslan’, Veysel Atilla Ayyildiz?, Kiibra Boztepe?®, Mustafa Akgam?*

'Siileyman Demirel Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Gocuk Norolojisi Bilim Dali, Isparta.
2Siileyman Demirel Universitesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, Isparta.

3Siileyman Demirel Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Isparta.

“Siileyman Demirel Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Isparta.

Amag: COVID-19 enfeksiyonu sirasinda, hiperkoagulabilite artisi sebebi ile trombotik komplikasyonlar sik
gordlir. Serebral vendz sinlis trombozu (SVST); bas agrisi, nobet, fokal nérolojik bulgularla presente olan,
ciddi sonuglara sebep olabilen, iskemik inmenin nadir nedenlerindendir. COVID-19 enfeksiyonu ile iliskili
SVST vakamizi sunmak istedik.

Yontem: Olgu sunumu.

Bulgular: 15 yasinda kiz hasta, bas agrisi ve biling degisikligi sikayeti ile bagvurdu. Bas agrisi, bagvurudan
3 guin 6nce baslamig, bulanti ve kusma da eslik etmis; sabit bakma ve gozlerin sola kaymasi seklinde, sa-
niyeler siiren ndbet gecirmisti. Oz ve soy gecmisinde dzellik yoktu. Bagvurudan 10 giin dnce ates sikayeti
ile hastaneye basvurmus, antipiretik onerilmisti. Fizik muayenede; sol (ist ve alt ekstremitede kas glicli 4/5
idi, solda derin tendon refleksleri canl idi. Ense sertligi vardi ve goz dibinde papil stazi gorildi. Kraniyal
goriintiilemede, sag transvers sinlste, siiperior sagittal siniiste liimen i¢i trombiisle uyumlu dolum defekt-
leri izlendi. Laboratuvar degerlendirmesinde; fibrinojen, D-dimer, CRP’nin artmis oldugu gorildi. Tromboz
tetkikleri normaldi. COVID-19 IgM ve IgG antikorlar pozitif saptandi. Bos basinci yiiksekti, direkt bakida
Ozellik yoktu. Diazomid ve antikoagtlan tedavisi baslandi, ancak klinik iyilesme olmamasi tzerine topira-
mat tedavisi de eklendi.

MRG goruntisi

Sonug: SVST, COVID-19 enfeksiyonu sirasinda goriilen, nadir nérolojik komplikasyonlardandir. Cok farkli
bulgularla presente olabilir. Klinik stiphe halinde tani, gortintiileme ile desteklenmeli, antikoagtilan tedavi
baslanmalidir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, enfeksiyon, serebral venoz sinis trombozu.
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P-128

Mental Motor Retardasyonun Nadir Bir Nedeni: Primrose Sendromu

Nargiz Aliyeva', Sema Bozkaya Yilmaz', Taha Resid Ozdemir?, Nihal Olgag Diindar? Pinar Gengpinar?

'SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi
2izmir Katip Gelebi Universitesi, Cocuk N&roloji BD
3SBU Tepecik Egitim ve Arastirma hastanesi, Genetik Hastaliklar Tani Merkezi

Amag: Primrose sendromu, makrosefali, hipotoni, gelisim geriligi, anlamli konugsma gecikmesi ile mental
gerlik, davranis sorunlari, tipik yiiz goriinim, radyografik 6zellikleri ve bozulmus glukoz metabolizmasi ile
karakterizedir. Primrose sendromunda beyin mrg'de korpus kallozum agenezi/disgenezi, hafif serebral at-
rofi ve gecikmis miyelinasyon buzukluklari tanimlanmistir (1). Sikhdi gok nadir olan sendromun giiniimiize
kadar tiim diinyada yaklasik 60 vakada saptandigi literatiirde bildirilmistir (2).

Yontem: .

Bulgular: Motor ve mental gelisim basamaklarinda gerilik nedeniyle klinigimizce takip edilen 11 yas erkek
olgunun prenatal 6ykisiinde 6zellik yoktu. Miadinda c¢/s yol ile dodan hastanin dismorfik bulgulari ve hidro-
sefalisi saptandi. izleminde 5 yasinda sol kol ve sol bacakta kasilma seklinde nébetler izlendi. Levetirase-
tam tedavisi baslandi. Cekilen kranial mrg'sinde: korpus kallozumun parsiyel agenezisi, lateral ventikiiller
buna iligkin birbirinden ayrik gériinimde olmasi saptandi. DNA mikroarray analizinde 3913.13q13.33 bol-
gesinde yaklasik 11141 kb biyukliginde zbtb20 geninin dozaj dengesizligini de olan, 46 omim geni iceren
kayip tespit edilmistir. Bu gen primrose syndrome (omim:259050) kliniginden sorumlu tutulmaktadir.

Sonug: Dismorfik bulgular, néromotor geriligi ve eslik eden korpus kallozum agenezisi olan olgularda
primrose sendromu da ayirici tanida akilda tutulmasi gereken hastaliklardan biridir. Biz sundugumuz bu
vaka ile benzer klinik tablo ile prezente olan hastalarin tanisinin konmasinda microarray analizinin dnemini
vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: korpus kallozum agenezisi, motor mental gerilik, primrose sendromu, dna mikroarray
analiz
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ERKEN VE AGIR BASLANGIGLI BiR SUBAKUT SKLEROZAN PANENSEFALIT OLGUSU

Nazli Balcan Karaca', Salih Akbas’, Ercan Demir?, Ayse Serdaroglu’, Kivilcim Gliciyener'

Gazi Universitesi

Amag: Subakut sklerozan panensefalit (SSPE), santral sinir siteminde kizamik enfeksiyonuna bagli olusan
mortal nérodejeneratif hastaliktir. Kizamik 15 ay dncesi gecirenlerde SSPE riski artmaktadir. Burada, 3 ay-
likken kizamik gegiren ve SSPE'nin bulgular erken baslayan olgu sunulmaktadir.

Yontem: OLGU: 31 aylik erkek hastada diisme sonrasi yirimede bozulma ve kollarda atim bashyor. Miyok-
loni ve nébet ekleniyor. Tedaviye ragmen kétiileserek; konusamama ve stuporla bagvurdu. Oykiisiinde iic
aylikken; kizamik tanisi aldigi 6grenildi. Muayede, bilinci kapal, DTR artmis, kas gtict 3/5di. Miyoklonileri
mevcuttu. Yurimesi ve konugmasi yoktu. Laboratuvar incelemelerinde BOS proteini 29mg/dI, seker 54
mg/dl (kan:96mg/dl), oligoklonal band pozitif tip3, IgG indeksi 6.40 mg/dl, kizamik 1gG >230 U/ml idi.
Serum kizamik IgG pozitif, IgM negatifti. Elektroensefalogrami agir serebral disfonksiyon, jeneralize parok-
sizmal bozuklukla uyumluydu(Sekil-1). Klinik ve laboratuvarla SSPE tanisi konuldu.

Bulgular: TARTISMA: SSPE akut-subakut-kronik surecte ilerleyerek mortaliteyle sonuclanir. Baglangicta,
davranigsal degisiklikler olur. Myoklonileri vardir. izlemde nébet, distonik postiir, ataksi, koma olusabilir.
Hastamizda baslangigta myokloni ve ataksik yirliylis mevcuttu. Takibinde yirimesini ve konusmasini
kaybetmisgti. Klinik olarak, SSPE diistiniilen hastalarda tani, BOS'ta kizamik antikorlar ve EEG bulgulariyla
konulur. Hastamizda, kizamik gegirme yasinin kiigiik olmasi, kizamik ile SSPE bulgularinin belirme siiresi-
nin kisa olmasi, klinik bulgularin ani ve agir olmasi nedeni ile atipik seyir mevcuttu.

Sonug: SSPE'nin erken ve agir norolojik bulgularla baslayabilecegi vurgulanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: subakut sklerozan panensefalit, miyokloni, nobet
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Kas biyopsisi incelemesi ile glikojen depo hastaligi tanisi alan hastalarin retrospektif olarak degerlendi-
rilmesi

Neslihan Bilgin', Beril Talim?, Aysegiil Tokatl3, Hasan Ozen*, Haluk Topaloglu®, Goknur Haliloglu'

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Patoloji Unitesi, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dali, Ankara
*Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara

SYeditepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagdlig ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, istanbul

Amag: Kas biyopsisi yapilarak glikojen depo hastalidi tanisi alan hastalar degerlendirmek

Yontem: Hastanemizde 2001-2020 yillari arasinda kas biyopsisi incelemesi ile tani alan 43 hastanin verileri
retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Hastalarin 22'si kiz, 21'i erkek olup, bulgularin ortanca baslama yasi 21 (0-204) aydir. Tani da-
giimi; Pompe hastald (n= 31), McArdle hastaligi (n= 7), poliglukozan birikimi ile giden miyopati (n= 5)
idi. Pompe hastaligi grubunda, bulgular en sik hipotoni ile ortanca 3 ayda (0 — 108) baslamisti. Verilerine
ulasilabilen hastalarin 11’inde proksimal kas gui¢sizIigdd, 13'linde hipertrofik kardiomiyopati vardi. Ortan-
ca kreatin kinaz (CK) diizeyi 902 IU/L (N< 170 IU/L) idi. Biyopsilerde 24 hastada (%77,4) bulgular yaygin
ve siddetliydi. 5 hastada (%16,1) ise fokal olarak normal alanlar gézlendi. McArdle hastalarinin bulgulari
en sik ¢cabuk yorulma, agri ve krampla ortanca 120 ayda (72-204) baslamisti. Ortanca serum CK diizeyi
1557 IU/L saptand.. Biyopsilerde fokal ve hafif bulgular goriliip, tani miyofosforilaz ile negatif boyanma ile
konuldu. Poliglukozan birikimi ile giden miyopati hastalarinin bulgulari ortanca 60 ayda (4-132), gii¢siiz-
likle baslamisti. Hastalarin serum CK degerleri normaldi. Hastalarin 4’tinde siddetli poliglukozan birikimi
varken, bir hastada fokal hafif bulgular, diyastaza kismen direngli birikim gozlendi.

Sonug: Enzimatik ve/veya molekdler genetik incelemelerin erisimi ve kullanimi artmakla birlikte, tani ve
ayirici tani agsamasinda kas biyopsisi incelemesi 6nemini korumaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kas biyopsisi, Glikojen depo hastaligi



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-131

TiP 2 FUKOLIZASYON DEFEKTi OLAN KONJENITAL GLiKOLiZASYON DEFEKTLI BiR OLGU VE FUK GE-
NiNDE YENI BiR PATOJENIK VARYANT

Nezir Ozgiin', Yavuz Sahin?

'istinye Universitesi Tip Fakiiltesi
2Genoks Genetik Laboratuvari

Amag: Giris: Konjenital glikolizasyon defektleri (KGD) adirlikla nérolojik sistemi tutan multisistemik nadir
kalitsal hastalik grubudur. Glikolizasyonun yapildigi hiicre organeline gore N- ve O-glikolizasyon tipleri var-
dir. Fukolizasyon, birgok enzimin gorev aldigi bir N-glikolizasyon seklidir. Bugiine kadar a-1,6-fukosiltrans-
ferazi ve fukokinaz enzimlerini kodlayan genlerdeki mutasyonlara bagh sirasiyla Tip1 ve Tip2 fukolizasyon
defektleri tanimlanmistir. Bu yazida hipotoni, gelisme geriligi ve géorememe ile bagvuran ve daha dnce
sadece iki hastada tanimlanmis yeni bir mutasyona sahip Tip2 Fukolizasyon defektli hasta sunulacaktir.

Yontem: Metot: Hasta yurtdisindan geldigi ve zamani olmadidi igin, hipotoni etyolojisine yonelik tetkik al-
goritmalarina uyulmadan direkt olarak Whole Exome Sequencing (WES) istendi.

Bulgular: Bulgular: WES sonucunda 16. Kromozom Uizerinde yer alan FUK geni NM_145059 transkriptine
gore homozigot ¢.993_1011del (p.E335Hfs*55) frameshift varyanti yeni bir mutasyon saptandi. Hastamiz
daha once bildirilen iki hastadan daha hafif klinige sahipti.

Sonug: Sonug: Ozellikle nérolojik bulgular 6n planda olan multisistemik tutulumlu hastalarda, klinik bulgu-
lar bilinen diger hastaliklar ile agiklanamiyorsa KGD mutlaka akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Tip2 Fukolizasyon Defekti, Konjenital Glikolizasyon Defekti, Hipotoni, Gelisim Geriligi
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MIS-C nedeni ile takipli cocuk hastalarin demografik, klinik 6zellikleri ve EEG bulgularinin degerlendiril-
mesi

Nihal Yildiz2 Pinar Ozkan Kart?, Zeynep Gokce Gayretli Aydin', Tillay Kamasak?, Elif Acar Arslan? Osman
Yesilbas?, Gulnur Esenilki?, Sevim Sahin?, Embiya Dilber?, Ali Cansu?

Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali
2Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Gocuk Noroloji Bilim Dali
3Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali
“Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali

Amag: Cocuklarda multisistem inflamatuar sendrom (MIS-C), COVID-19 pandemisi sonucu ortaya ¢ikmis
ve bircok farkli semptoma neden oldugu bildirilmistir (1,2). Bu calismada, MIS-C tanisi ile takipli pediatrik
hastalarin nérolojik semptom ve bulgularinin yani sira elektroansefalografi (EEG) bulgularinin da degerlen-
dirilmesi amagclandi.

Yontem: Calismaya Mart 2020 tarihinden giinimiize kadar MIS-C tanisi almis olan 1 ay-18 yas arasi ¢o-
cuklar dahil edildi. Hastalarin demografik 6zellikleri, bagvuru semptomlari, ve takip esnasinda gekilen EEG
bulgulari kaydedildi.

Bulgular: Caligmaya yas ortalamasi 108 (6-205) ay olan, 31 (%60,2) erkek toplam 51 hasta dahil edildi.
MIS-C siddetine gore siniflandirildi (n:26 (%51) hafif, n:22 (%43) orta, n:3 (%6) adir). Norolojik semptom-
larla 27 (%52,9) hasta bagvurdu. Gelis sikayetleri tablo-1 de gosterilmistir. Tim hastalara EEG kaydi uyku
ve uyaniklik olmak lizere yapildi. EEG anormalligi 7 (%13,7) hastada (n:2 jeneralize, n:5 fokal paroksizmal
aktivite) saptandi. Anormal EEG saptanan hastalara goriintiileme ve alti hafta sonrasinda kontrol EEG ge-
kimi yapildi. Sadece 1 hastada EEG de jeneralize epileptiform karakterde aktivitenin devam ettigi gorildu,
ancak hastanin kraniyal manyetik rezonans gortintiilemesi normal, norolojik defisiti yoktu. Bu 7 hastadan
4'li asemptomatik, 3'inde bas agrisi yakinmasi mevcuttu.

MIS-C hastalarinin bagvuru sikayetleri

Basvuru anindaki sikayet Hafif MIS-C Orta MIS-C Agir MIS-C Toplam Hasta
N&bet

Ates 24(%92,3) 20(%90,9) 3(%100) 47 (%92,2)
Yorgunluk 8(%30,8) 5(%22,7) - 13(%25,5)
Sinirlilik 4(%15,4) 1(%4,5) 2(%66,7) 7(%13,7)
Konusma Bozuklugu

idrar/Gaita Kagirma 1(%3,8) 1(%4,5) 2(%3,9)
Bas Agrisi 9(%34,6) 3(%13,6) 12(%23,5)
Bas Donmesi 1(%3,8) 1(%33,3) 2(%2,9)
Meningismus 1(%3,8) 1(%2)
Kraniyal Sinir Tutulumu

Ensefalopati

Degisken Mental Durum 1(%4,5) 1(%2)
Beyin Odemi

Tat Kaybi

Koku Kaybi 1(%3,8) 1(%2)
Eklem Agrisi 2(%9,1) 2(%3,9)
Kas Agdrisi 4(%15,4) 2(%9,1) 6(%11,8)
Hipotoni/Giigsiizliik 2(%7,7) 3(%13,6) 5(%9,8)
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Periferik Noropati - 1(%4,5) - 1(%2)
Serebrovaskuler Hastaliklar (infarkt, Ka-| ) ) )

nama)

Cift gérme/papil 6dem - - - -
Intrakraniyal Hipertansiyon 1(%3,8) - - 1(%2)
ishal 9(% 34,6) 7(%31,8) - 16(%31,4)
Oksiiriik 3(%11,5) 3(%13,6) 1(%33,3) 7(%13,7)
Burun Akintisi 1(%3,8) - - 1(%2)
Hapsirik - - - -

Bogaz Agrisi 3(%11,5) 3(%13,6) - 6(%11,8)
Bulanti Kusma 15(%57,7) 16(%72,7) - 31(%60,8)
Deri Dékiintiisii 15(%57,7) 15 (%68,2) 1(%33,3) 31(%60,8)
Sis Dudak/Géz 7(%26,9) 4(%18,2) - 11(%21,6)
Gilek Dil 2(%7,7) 3(%13,6) - 5(%9,8)
Lenfadenopati 2(%7,7) 5 (%22,7) 1(%33,3) 8 (%15,7)
Konjonktivit 12(%46,2) 8(%36,4) 2 (%66,7) 22(%43,1)
Hirginhk 3(%11,5) 1(%4,5) - 4(%7,8)
Saldirganlik 2(%7,7) - 1(%33,3) 3(%5,9)
Kisilik Degisikligi - - 1(%33,3) 1(%2)

ice kapanma 2(%7,7) - 1(%33,3) 3(%5,9)

Sonug: MIS-C norolojik tutulumlari degiskendir. Biz bu ¢alismada COVID-19 ve MIS-C sendromunun noro-
lojik bulgularini vurguladik. Asemptomatik hastalarda dahi EEG bozuklugu hastaligin erken déneminde

gorulebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: MIS-C, norolojik tutulum, EEG
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Gegcici Hemiparezi Etiyolojisinde MIS-C

Nihal Yildiz'!, Zeynep Gokge Gayretli Aydin? Beril Dilber®, Osman Yesilbas*

Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali
2Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Gocuk Enfeksiyon Bilim Dali
3Kanuni Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali

“Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Gocuk Yogun Bakim Bilim Dali

Amagc: Pandemiyle birlikte tanimlanan ¢ocuklarda multisistem inflamatuar sendrom (MIS-C) birgok sis-
temi etkilemekte ve hastalarin %6 ila %58'inde norolojik tutulum bildirilmigtir. Burada intrakranial patoloji
olmadan hemiparezinin eslik ettigi olgu paylagiimaktadir

Yontem: On bir yas kiz hasta, uykudan uyandiran bas agrisi ile acil servise bagvurdu.

Bulgular: Beyin tomografisinde patoloji yoktu. Dig merkezde frontal bdlgede siddetli ve analjeziklere rag-
men devam eden bas agrisi nedeniyle COVID-19 testi yapildi ve dort giin sonra pozitif raporlandi. Tara-
fimiza kusma, konjonktivit, ekstremitelerde makiilopapdler dokiinti ile bagvuran hastanin sol ist ve alt
ekstremitede gligsiizliik ve norolojik defisit saptandi. Derin tendon refleksleri simetrik ve normoaktif idi.
Ekstremitelerde agri, kizariklik, sislik yoktu. Duyu muayenesi ve optik diski iceren oftalmolojik muayenesi
normaldi. Laboratuvar parametrelerinde alanin transaminaz (ALT) 279 U/L (0-55), aspartat transaminaz
(AST) 290U/L (5-34) idi. Serum elektrolit, koagiilasyon faktorleri ve hemogram sonuglar normaldi. Akut
faz reaktanlari; C- reaktif protein 36 mg/L (0-5), prokalsitonin 0.58 ug/L (<0.5), ferritin 510.52 pg/L (4.63-
204), D-dimer 1595 mg/L (0-275), fibrinogen 175 mg/dL (180-350) idi. Hemiparezi etiyolojisi i¢in ¢ekilen
kranial manyetik rezonans goérintilemesi, diflizyon kesitler dahil normaldi. Olgunun hemiparezisi takibinin
dordiinci glininde kendiliginden geriledi.

Sonug: MIS-C ¢ocuklarda cesitli nérolojik semptomlarla karsimiza ¢cikmaktadir. Klinik siddeti degiskenlik
g6stermektedir. intrakraniyal bulgu olmadan gecici hemiparezi MIS-C olgularinda gériilebilir.

Anahtar Kelimeler: MIS-C, norolojik tutulum, gegici hemiparezi
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Yeni Bir ELP2 mutasyonu: Nobet, Sterotipik Davranis, Nistagmus ile seyreden olgu

Nihal Yildiz', Pinar Ozkan Kart', Alperhan Cepi2, Giilnur Eseniilkii’, Elif Acar Arslan’, Tiilay Kamasak’, Se-
vim Sahin’, Ali Cansu’

'Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali
2Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Amag: Elongator asetiltransferaz komplex (ELP) 6 subdinitten olusan bir multiproteindir. Subiinit 2 geninde
olusan mutasyonun mental retardasyona neden olur. Genellikle vakalar ge¢ ¢cocukluk ve eriskin donemde
tani almaktadir. ELP4 varyasyonunda elektroansefalografide (EEG) sentrotemporal keskin dalganin eslik
ettigi rolandik epilepsi, ELP2 varyasonunda ise nébetin eslik etmedigi bir olguda, posteriorda zemin yavas-
lamasi bildirilmistir. Burada st ¢cocuklugu doneminde mutasyon saptanan, klinikte nistagmus ve ndbetin
eslik ettigi ilk olgu sunuldu.

Yontem: 25 aylik kiz olgu, miadinda sezeryanla mekonyum aspirasyonuyla dogdu, nérogelisimsel takibe
alindi.

Bulgular: Uc aylikken uykuda morarmayla bagvuran hastanin EEG'sinde temporal bélgede epileptik de-
sarj saptanmasi lzerine, fenobarbital tedavisi baslandi. Sendromik yiiz gériinimdi, mikrosefali, 1sik-obje
takibi zayif, belirgin nistagmusu olan olgunun derin tendon refleksi hipoaktif ve néromotor gelisim geriligi
mevcuttu. Yenidogan donemindeki beyin manyetik rezonans goriintiilemesi (MRG) normal iken, 4 aylikken
tekrarlanan MRG'de korpus kallozum atrofik, periventrikiiler beyaz cevherde gliozis saptandi (Sekil1). Eti-
yolojiye yonelik yapilan ekokardiografi, batin ultrasonografisi, tam kan sayimi, biyokimya parametreleri ve
metabolik tarama testleri normaldi. Bu bulgularla olguya tiim ekzom dizileme (WES) analizi yapildi. WES
homozigot NM_001242879.3’e gore: ELP2 geninde ¢.1175G>A (p.R392Q) tanimlandi.

Sekil-1

A. Olgunun yenidogan doneminde ¢ekilen MRG, normal olarak rapor edildi. B. Olgunun 4 aylikken gekilen
MRG: Korpus kallozum atrofisi, geniglemis lateral ventrikiil, periventrikiiler beyaz cevherde stipheli gliozis
alanlari.

Sonug: ELP2 gen mutasyon varyasyonlari nadir gorilmektedir. Bu olgu, yeni mutasyona sahip bildirilen
ilk vakadir. Siit cocuklugu doneminde néromotor gelisim geriligi, nistagmus ve EEG anormalligi varliginda
ELP2 gen mutasyonu akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: ELP2 gen mutasyonu, nistagmus, gelisme geriligi, ndbet, epilepsi
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Antiepileptik ilaglarin monoterapide etkili ve etkin kullanimi: Tek merkezli prospektif calisma

Nihal Yildiz', Pinar Ozkan Kart, Tiillay Kamasak’, Elif Acar Arslan’, Giilnur Esendilkii’, Sevim Sahin’, Ali Can-
su’

'Karadeniz Teknik Universitesi Farabi Hastanesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Epilepsili hastalar igin tedavinin amaci, minimum yan etki ile etkin ve etkili dozda ila¢ kullanimiyla
nobet 6zglrligine ulagsmaktir. Merkezimizde takipli hastalarin tedaviye uyumunu ve tedavinin etkinligini
incelemek igin bu ¢alismayi yaptik.

Yontem: Agustos 2015-2021 tarihleri arasinda epilepsi tanisiyla takipli 0-18 yas arasi ¢ocuklar alindi. De-
mografik 6zellikleri, takip sureleri, ndbet tipleri, kullanilan ilag/ilaglar, ilag baslangici ve sonrasinda ndbet
sikligl, tedaviye uyumu, ilag yan etkisi, ilacin dozu ve varsa ilaci neden 6nerilenden farkli dozda kullandigi
kayit edildi.

Bulgular: Calismaya 240(%54,9) erkek, 437 hasta alindi. Hastalarin %30,7’si 5 yil ve lizerinde takipliyken,
40(%12,1)'inda fokal, 291(%87,9)'inde jeneralize ndbet vardi. En sik kullanilan antiepileptikler levetirase-
tam(%46), valproik asit(%30), karbamazepin(%11) ve luminaletten(%7) idi. Hastalarin ilaci etkili dozda kul-
lanmamasinin sik nedenleri takibe gelmeme, kilo alimi, ila¢ kullanimini anlamama, nébet olmadigi igin
tedaviye uymama, ilaci unutma, rapor/regete olmadigi igin ilaci almamakti. Karbamazepin tedavisi alan bir
hastada agir deri dokuntisu gelisirken, 3 hastada tedavinin 2. gliniinde ataksi gelisti. Politerapi ve mono-
terapi alan hastalarda tedaviye uyum agisindan fark saptanmadi. ilag kesimi sonrasi 72(%16,5) hastanin
elektroensefalografisi patolojikken, 12(%2,7)'sinde ndbetlerde tekrarlama/artis gorildi.

Sonug: Epilepsi hem aileler hem de ¢ocuklar i¢in adaptasyon gerektirir. Ailelerin takiplerine diizenli gelme-
si, antindbet ilaci baglanmadan 6nce ve takipleri esnasinda olusabilecek yan etkiler nedeni ile aileye detayli
bilgi verilmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, monoterapi, antiepileptik ilag, yan etki
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Serebral hipoksi sonrasi direngli status distonikus ile seyreden olgu

Nihal Yildiz", Elif Acar Arslan’, Osman Yesilbas? Pinar Ozkan Kart’, Tiilay Kamasak’, Sevim Sahin’, Ali
Cansu’

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dal
?Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali

Amag: Serebral hipoksi sonrasi hareket bozukluklari sik gortlur. Distoni uzun sureli ve tekrarlayici, istem-
siz kasilmalarla kendini gosterir. Status distonikus, nadir gorilen ancak yasami tehdit eden bir hareket
bozuklugu acilidir. Burada hipoksi sonrasi direngli distonik reaksiyonu olan bir olgunun tedavi yonetimini
paylagmayi amagladik.

Yontem: Futbol oynarken ani kardiyak arrest sonucu 12 kez defibrilasyon yapilan 16 yas erkek olgu bir sa-
atlik canlandirma sonrasi tarafimiza sevk edildi.

Bulgular: Kranial manyetik rezonans gortintiilemesinde bazal ganglionlarda hipoksik etkilenim ve subkor-
tikal beyaz cevherde akut infarktla uyumlu alanlar izlendi. Kademeli midazolam infiizyonu azaltilan has-
tanin jeneralize distonik kasilmalarina eslik eden fokal farkindaligin olmadigi kasiimalari, nébetten ayirt
edilememesi lizerine, yogun bakim birimince fenitoin, levetirasetam tedavisi baslandi (Olgunun video go6-
rintileri mevcuttur). Ancak araliklarla baslanan klonazepam, pirasetam, clobazam, diazepam ve baklofen
tedavisine ragmen distonik reaksiyonlar direngli devam etti. Test dozunda intratekal baklofen denenme-
sine ragmen hastanin tedaviden fayda gérmemesi lizerine tetrabenazin, levodopa, triheksifenidil baslan-
di. Tetrabenazin ve levodopadan fayda gormeyen hastanin triheksifenidil dozu tedricen arttirildi. Distonik
kasilmalari en ¢ok triheksifenidilden fayda gordu. Yedi aylk takip ardindan olgunun distonik reaksiyonu
bulunmamak, destekle yiriimekte ve hafif spastisitesi mevcuttur.

Sonug: Distonik reaksiyon hayat kalitesini dnemli derecede etkilemektedir. Bazal ganglion hasari sonrasi
erken ve etkin tedavi sonucu hareket bozukluklari 6nlenebilir.

Anahtar Kelimeler: Direngli distoni, serebral hipoksi, triheksifenidil, Bazal ganglion hasari
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P-137

Febril konviilziyon gegiren gocuklarda serum D vitamini diizeyleri ve diger laboratuvar bulgulariyla iliskisi

Gllnur Esenilkd’, Nihal Yildiz', Sevim Sahin’

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi

Amag: Febril konviilziyon (FK), cocuklardaki en sik ndbetler oldugu icin patogenezine yonelik calismalar
devam etmektedir. Bu hastalarda, kalsiyum (Ca) metabolizmasinin etkilenmis olabilecegine iligkin veriler
bildirilmektedir. immun modulatuar etkileriyle patogenezde rolii olabilecegdi diisiiniildiigiinden, D vitamini-
nin bu hastalardaki laboratuar bulgulariyla olasi iliskisinin degerlendirilmesi amacglanmistir.

Yontem: FK ile basvuran hastalar basit (n=22), komplike FK (n=23) gruplarina ayrildi. Benzer yas ve cinsiyet
dagilimina sahip kontrol grubu (n=25) ile karsilastirildi. Gruplarda, serum D vitamini, Ca, P, AST, kreatinin,
GFR, albumin, kan gazi, iyonize Ca, laktat ve hemogram degerleri karsilastinidi.

Bulgular: Komplike FK grubunda Ca ve MCHC diizeyi kontrol grubuna goére diisiik (p=0.004, p=0.014)),
albumin diizeyi basit FK grubuna gore diisiikti (p=0.003). D vitamin diizeyleri, gruplar arasinda anlamh
fark gostermedi. Nobeti 5 dk'dan uzun sirenlerde, iyonize Ca diizeyi diisiikti (p=0.049). Giin i¢inde nobeti
tekrarlayanlarda, albumin diizeyi daha diisiik (p=0.008), kan pH’si daha yiiksekti (p=0.02). Anlamli fark
gosteren degerlerin korelasyon analizi; Ca diizeyi ile iyonize Ca, eritrosit sayisi ve albumin arasinda, anlamli
ve kuvvetli pozitif korelasyon gosterdi. MCHC degerleri, Hb ve MCH ile kuvvetli pozitif; RDW, trombosit ve
plateletkrit ile kuvvetli negatif korelasyon géstermekteydi.

Sonug: FK hastalarinda Ca ve hemogram iligkili anlaml farklar bulunsa da, buna D vitamin dizeylerinin
anlamli etkisi saptanmamistir.

Anahtar Kelimeler: febril konviilziyon, D vitamini, kalsiyum
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P-138
Olgu Sunumu: NGLY1 Mutasyonuna Bagl Konjenital Deglikolikolizasyon Defekti (CDDG)

Nuriye Ayca Gil', Emek Uyur Yalgin', Bilgihan Bikmazer', Simeyra Oguz?, Niliifer Eldes Hacifazlioglu’

'Saglik Bilimleri Universitesi Zeynep Kamil Kadin Dogum ve Cocuk Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi
2Saglik Bilimleri Universitesi Zeynep Kamil Kadin Dogum ve Gocuk Hastanesi Tibbi Genetik Klinigi

Amagc: Amag: Konjenital deglikolizasyon defektleri (CDDG), lipitlerin ve proteinlerin anormal glikolizasyo-
nu sonucu bir¢gok organ ve sistemi etkileyen genetik ve klinik olarak heterojen bir hastaliklar grubudur.
150'den fazla tipi tanimlanmistir. N-glikanaz 1 (NGLY1), N-glikozillenmis proteinlerin proteozom araciligi
ile deglikozilasyondan sorumlu olan bir enzimdir. Bu enzimi kodlayan NGLY1 gen mutasyonlari norolojik,
gastrointestinal, hematolojik ve endokrin sistemleri etkiler. Ayrica isitme kaybina, hipolakrimi ve alakrimiye
neden olabilirler.

Yontem: Yontem: Bu olgu sunumunda; global gelisme geriligi, hipotoni, mikrosefali ,transaminaz yiksekligi
ve ndbetle basvuran, genetik incelemede NGLY1 gen homozigot mutasyonu saptanan ve CDDG tanisi alan
ikiz kardesler sunulmustur.

Bulgular: Bulgular: Akrabalidi olan anne ve babadan G5,P3,A3, 28. gestasyon haftasinda dogan erkek ikiz
kardeslerin sistemik ve norolojik bakilarinda mikrosefali, hipotoni, kisa boy, kii¢lk el ve ayaklar, hipospad-
yas ve alakrimi saptandi. Her iki kardesin de 18 aylikken miyoklonik nébetleri basladi. Laboratuvar incele-
melerinde karaciger enzim dizeyleri yliksek saptandi. Kraniyal Magnetik Rezonans goriintiileme inceleme-
lerinde korpus kallozum ince olarak izlendi. Klinik ekzom dizi analizinde NGLY1 geninde NM_001145293.1:
€.1497_1482del, p.(Asn493Lysf*51) (rs765211108) frameshift varyanti homozigot (patojenik) olarak sap-
tandi.

Sonug: Sonug: Mikrosefali, gelisme geriligi, ndbet, hipolakrimi/alakrimisi olan ve karaciger enzim yiiksekli-
gi olan olgularda NGLY1 mutasyonuna bagli CDDG akla gelmelidir. Akraba evliliklerinin sik oldugu tlkemiz-
de; NGLY1 CDDG agisindan farkindalik; hastalarin tanisinda, ve giincel tedavi hizmetlerinin ulastinlmasin-
da onemlidir.

Anahtar Kelimeler: NGLY1, CDDG, klinik ekzom dizi analizi, global gelisimsel gerilik, transaminaz yiiksekligi
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GJC2 Mutasyonu iligkili Pelizaeus-Merzbacher Benzeri Hastalik: Olgu Sunumu

Nursah Yeniay Siit", Siileyman Sahin’, Ayse Tugba Kartal', Cigdem ilter Ugar’, Yavuz Sayar’, Mira¢ Yildirm’,
Omer Bektas', Serap Teber’

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Pelizaeus-Merzbacher hastaligi (PMH) nistagmus, progresif ataksi ve gelisim geriligiyle karakterize,
X'e bagli resesif gegisli hipomiyelizan santral sinir sistemi hastaligidir. PLP1(proteolipid protein 1) mutas-
yonundan kaynaklanir. PMH fenotipi olup PLP1 gen mutasyonu saptanmadiginda Pelizaeus-Merzbacher
benzeri hastalik (PMLD) olarak adlandirihr. PMH fenotipi olup, GJC2 (gap junction protein 2) mutasyonu
saptanan bir olguyu sunmayi amagladik.

Yontem: .

Bulgular: 8 aylik kiz hasta desteksiz oturamama ve gozlerde titreme sikayetiyle gocuk néroloji poliklinigine
bagvurdu. Ozgecmiste gelisimsel kalca displazisi disinda 6zellik yoktu. Ebeveynlerinde birinci derece kuzen
evliligi mevcuttu. Fizik muayenede kafada titlibasyon, gozlerde horizontal nistagmus, hipotonisite, artmis
derin tendon refleksleri ve bilateral babinski pozitifligi vardi. Kranial MR'da periventrikiiler beyaz cevherde,
korpus kallozum posteriorunda ve spleniumunda, bilateral internal kapsil posterior bacaklarinda ve bilate-
ral serebellar hemisfer santral kesimlerde T2 sinyal artigi goriildi. Lizozomal hastaliklar agisindan yapilan
enzim aktiviteleri normal saptandi. Yeni nesil dizileme yontemi ile GJC2 geninde homozigot missense mu-
tasyon saptandi. Takipte alt ekstremitelerde belirgin olmak izere dort ekstremitede spastisite belirginlesti.

Sonug: PMLD otozomal resesif gegis gosterir ve siklikla GJC2 mutasyonundan kaynaklanir. PMH'den
daha hafif klinik bulgular gosterir. Santral sinir sistemi hipomyelizasyonuyla seyreder. Radyolojik agidan
PMH'den farkh olarak beyin sapini da tutar. PMH ile benzer klinigi olup PLP1 gen mutasyonu saptanmayan
olgularda GJC2 mutasyonu akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Pelizaeus-Merzbacher hastalgi, GJC2 Mutasyonu, hipomiyelizasyon
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P-140
Selenoprotein-N iliskili Myopati Olgusu

Olgay Bildik', Melis Demir Kése*, Esra Er5, Berk Ozyllmaz?, Figen Baydan', Pinar Gengpinar?, Nihal Olgag
Diindar?

SBU Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, izmir

2jzmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Noroloji Ana Bilim Dali, izmir
3SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Genetik Hastaliklar Tani Merkezi, izmir
4izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Ana Bilim Dali, izmir
5SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Metabolizma Klinigi, izmir

Amag: Selenoprotein kas hiicresinin erken gelisim evrelerinde kas hiicresi proliferasyonu ve rejeneras-
yonunda gérevli bir endoplazmik retikulum glikoproteinidir(1). Selenoprotein-N iliskili Myopatiler (SELE-
NON-RM)'de ciddi aksiyel gli¢siizliik, skolyoz gibi ortopedik problemler, beslenme ve solunum gigligi
gorilebilmektedir(2).Kas giigsiizligi ve kreatin kinaz yiiksekligi olan ve Selenoprotein-N iligkili Myopati
saptanan olgu sunumu amaglanmistir.

Yontem: tani genetik analiz ile saptanmistir.

Bulgular: 15 yas erkek olgu son zamanlarda yiiriimede zorlanma ve kas gii¢siizligl nedeniyle tarafimi-
za basvurdu. Hastanin néromotor gelisim basamaklari geriydi . Fizik muayenesinde kas giicl alt ve st
ekstremitelerde 4/5 saptandi.Derin tendon refleksleri alt ekstremitelerde alinamadi ,gastroknemius hipert-
rofisi, belirgin skolyozu, ataksik yuriylsi,aksiyal kas gligsiizligl ve tandem yiirlyils bozuklugu saptan-
di.Tetkiklerinde kreatin kinaz:412 1U/L, vitamin B12 (111ng/L) saptandi,alanin aminotransferaz(ALT) ve
aspartat amino transferaz(AST) , kranial manyetik rezonans goriintiilemesi(MRG) ve manyetik rezonans
spektroskopisi(MRS) normaldi.Myopathy panelinde SELENON c.1421A>C (p.Glu474Ala) geninde heterozi-
got varyant saptandi. Klinik 6nemi bilinmeyen varyant olarak siniflandiriimis olsa da klinik uyum ve 9 farkli
in siliko analiz programinda patojenik tahmin edilmesi nedeniyle hastalik sebebi olabilecegi diistinildu
ve aileden de genetik analiz gonderildi. Elektronéromiyografi(ENMD)'de alt ekstremitelerde hakim olan
,aksonal agirlikli, iIhmli dereceli, sensérimotor polindropati bulgulari saptandi. igne Elektronéromiyografi'de
myopatik tutulumu gézlenmedi. Ekokardiyografisi normal saptandi.

Sonug: Kas gligsuzligu ve kreatin kinaz yiiksekligi ile kargimiza gelen hastalarda nadir de olsa Selenopro-
tein-N iligkili Myopatiler akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: miyopati, kas gligsiizliigu, selenon geni
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P-141
18p DELESYONUNUN ESLIK ETTiGi RING KROMOZOM 18 OLGUSU

Olgay Bildik', Fatma Kusg6z', Berk Ozyllmaz?, Sener Arikan?, Nihal Olgag Diindar? Pinar Gengpinar?

1SBU Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Gocuk Noroloji Klinigi, izmir
2izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk N&roloji Ana Bilim Dali, izmir
3SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Genetik Hastaliklar Tani Merkezi, izmir

Amag: Ring kromozom , etkilenen kromozomun her iki kolunda kirik olusmasi sonucu kirilma noktalarinin
birlesmesi ve distal fragmanlarin kaybi ile olusmaktadir.Ring kromozom 18p ve 18q daki delesyonlara bag-
li;konusmada gecikme, gelisme geriligi,motor mental retardasyon(MMR), mikrosefali, kisa boyun, pektus
ekskavatus gibi gogiis deformitelerinin eslik ettidi iskelet anomalileri, pitoz,yiiksek damak,mikrognati,dis
anomalileri,dusiik kulak ve burun koki basikliginin eslik ettigi dismorfik yiiz bulgulari,kalp anomalileri,ho-
loprozensefali, korpus kallozum anomalileri ve nadir de olsa konvulsiyonlar eslik edebilmektedir(2).

Yontem: Karyotip analizi

Bulgular: 5 yas kiz olgu gelisme geriligi ve konugsmada gecikme sikayetleri ile bagvurdu. Muayenesinde
dar alin, uzun kirpikler,seyrek disler, mikrosefali(bas ¢evresi:46 cm -2.82 SDS), silik filtrum, strabismus,kisa
boyun,yiiksek damak, sandal parmak,2-3.parmaklar arasinda sindaktili ve diisiik kulak saptandi. Kranial
Manyetik Rezonans Goriintiileme’de Korpus Kallozum 6n arka uzunlugu yas grubuna gére normalden ha-
fif kisa olarak izlenmesi disinda normaldi. Manyetik Rezonans Spektroskopi normaldi. Ekokardiyografi'de
patent foramen ovale disinda patoloji saptanmadi.Karyotip analizinde; incelenen 50 metafazin 32 tanesin-
de (%64) 18. kromozomun p11.2- q23 bolgeleri arasinda birlesme ile meydana gelen ring kromozom, 18
tanesinde (%36) 18. kromozomun p11.2 bélgesinin delesyonu(46,XX,r(18)(p11.2q23)[32]/ 46,XX,del(18)
(p11.2)[18]) ile uyumlu saptandi.

Sonug: Hastamiz genetik ve klinik olarak 18p delesyonu ve ring kromozomu 18 ile uyumlu olmasi nedeniy-
le sunulmustur.Nadir de olsa konvulsiyonlarin 18p delesyonu sendromlarina eslik edebilecegi g6z 6niinde
bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: ring kromozom, 18p-, 18g-
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Lentikiilostriat Arterlerin Mineralizan Vaskiilopatisi- infantil Bazal Ganglia Enfarkt

Osman Kipodglu', orhan coskun’, edibe pembegdil yildiz', mehmet barburoglu?

'istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dall
?jstanbul Tip Fakiiltesi Néroradyoloji Bilim Dali

Amag: Bazal gangliya enfarktlar infantlarda nadir olmakla birlikte morbidite ve mortaliteye yol agcabilmek-
tedir. Striatokapsular bolgeyi sulayan lentikulostriat arterlerin mineralizan vaskilopatisi (LAMV) olan in-
fantlarda, minor kafa travmasi sonrasi enfarkt gelisebilmektedir. Amacimiz klinigimize hemiparezi ve no6-
bet ile bagvuran, LAMV tanisi konulan 6 ve 7 aylik iki hastanin bulgularini paylagsmaktir.

Yontem: istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk N&rolojisi Bilim Dalimiz tarafindan takip edilip tedavisi uygulanan 6
ve 7 aylik iki hastanin klinige basvuru esnasindaki hemiparezi ile uyumlu olan fizik muayene bulgulari nede-
niyle diflizyon kranyal manyetik rezonans goriintiileri (MRG) , kranyal bilgisayarli tomografi (BT) ve kranyal
MR anjiografi goriintileri incelenerek bazal ganglia bolgesindeki iskemik enfarkt bulgular belirlendi. BT
yardimiyla etkilenmis bazal ganglia bolgesini sulayan LAMV tanisi konuldu.

Bulgular: Her iki vakada da yaklasik 40 cm yukseklikten disme dykisi mevcuttu. Vaka 1; dismeden he-
men sonra gelisen sol hemiparezi, 24 saat iginde asetilsalisilikasit (ASA) tedavisiyle tamamen diizelmisti.
Uciincii giin gelisen fokal ndbet antiepileptik tedavi sonrasi tekrarlamadi. Vaka 2; diistiikten sonra 4. giin
fokal nébet ve sag hemiparezi geligince izleme alindi, ASA ve antiepileptik tedavi sonrasi nobetsiz izlendi.
Hemiparezisi diizeldi. Vakalarin kranyal BT leri bilateral LAMV ile uyumluydu (resim 1 ve 2).

LAMV vaka 1- axial ve coronal BT goruntuleri

| .

soldaki resimde axial BT'de bilateral lentikulositrait arterlerin vaskilopatisi ile uyumlu punktat kalsifikas-
yon goriintlisii sagdaki resimde ise coronal BT de lineer kalsifikasyon
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LAMV vaka 2- axial ve coronal BT gorintuleri

-

soldaki resimde axial BT'de bilateral lentikulositrait arterlerin vaskilopatisi ile uyumlu punktat kalsifikas-
yon goriintiisi sagdaki resimde ise coronal BT de lineer kalsifikasyon

Sonug: LAMYV, infantlarda minor travma sonrasi hemiparezi ve ndbete yol agabilen, tani igin MRG ile birlikte
kranyal BT gerektiren bir durumdur.

Anahtar Kelimeler: lentikulostriat arter, bazal ganglia enfarkt
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P-143
PURA Sendromu: Ozgiil Bir Fenotip

Omer Karaca', Merve Oztiirk?, Defne Alikilic', Adnan Deniz’, Mesut Giingér’, Biilent Kara'

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dali

Amagc: PURA sendromu, yeni jenerasyon dizileme yonteminin kullanima girmesinden sonra tanisi giderek
daha fazla konulan bir hastalik haline gelmistir. Ozgiil bir fenotipi oldugu diistinilmektedir. Biligsel gerilik,
yluriime gibi motor becerilerde ve konugsmada gecikmeyle seyreden otozomal dominant gegisli genetik bir
norogelisimsel bozukluktur. ifade edici dil becerileri genellikle alici dil becerilerinden daha ciddi sekilde
etkilenir ve etkilenen bireylerin biyik bir kismi konugsamaz. Hastalarda yiriimede gecikme belirgindir ve
cogu hicbir zaman yiirliyemezler. infantil dénemde hipotoni ve beslenme giicliikleri siktir. Ek olarak disfa-
ji, hipersomnolans, hipotermi, apne ataklar ve hipoventilasyon gorilebilir. Solunumla sorunlari genellikle
infantil donemden sonra kaybolur. Burada WES analiziyle PURA sendromu alan 2 ¢ocuk dolayisiyla nadir
olmadigi dusunilen bu sendromun tartigilmasi amaclanmistir.

Yontem: Agir konusma geriligi, biligsel gerilik, hipotoni ve dismorfik bulgulari nedeniyle izlenen, klinik ola-
rak tani konulmayan farkli ailelerden 2 olguda WES incelemesi planlandi.

Bulgular: Olgularin WES incelemesinde PURA geninde patojenik varyasyon saptandi. Her iki olgunun klinik
Ozellikleri Tablo 1'de verilmisgtir.
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Tablo 1. : PURA sendromlu iki hastanin klinik 6zellikleri

Mutasyon PURA geninde ¢.692T>G (p..Phe231Cys)

heterozigot mutasyon PURA geninde ¢.159dupG heterozigot mutasyon

Yas, Cinsiyet 3y, erkek 13y, erkek

Blyume

Boy Kisaligi Yok Var 115 cm (-4,92 SD)

YD Donemindeki Problemler

Hipotoni Var Var
Beslenme Zorlugu Var Var
Refli Var Var
Solunum Sorunlari Var Yok
Hipersomnolans Yok Yok
Hipotermi Yok Yok

Norolojik Sorunlar
Biligsel Gerilik

Hipotoni Var Var
I . Var Var
E:)?Ir:gst:plk El Hareketleri Yok Yok
Hareket Bozuklugu Yok Var
Beyin Anomalileri Yok Yok
Y Yok Yok
iskelet Anomalileri
igtl)l};o;is lazisi Yok Var
Hi ((;erlaksiF;e Yok Yok
P Yok Var
Kardiyak Anomali Yok Yok
Urogenital Anomali Yok Yok
Oftalmolojik Anomali Yok Var

Sonug: PURA sendromunun klinik fenotipinin 6zgul oldugu ve genetik inceleme 6ncesinde de klinik olarak
bu sendromdan siiphelenilebilecedi vurgulanmaktadir. Olgularimizin 6zellikleri bu 6zgul fenotipi destekle-
mektedir.

Anahtar Kelimeler: pura sendromu, konugma geriligi, hipotoni
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Norofibromatozis Tip 1 ve Multipl Skleroz Birlikteligi

Omer Karaca', Hiilya Acar?, Merve Oztiirk?, Defne Alikilic', Adnan Deniz’, Mesut Giingér’, Biilent Kara'

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dali
2Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagiligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

Amag: Norofibromatozis (NF) tip 1 olgularinda multipl skleroz (MS) sikh@inin arttigi bildirilmekle birlikte,
bu birlikteligin patogenezi aydinlatilamamistir. NF1 geni, MS ataklarinda inflamatuvar ve immiin siirecin
hedefledigi miyelini olusturan oligodendrositlerde yiiksek miktarda eksprese olmaktadir. Farelerde NF1
geni inaktivasyonunun oligodendrosit onciillerinde artisa ve nitrik oksit aracili kan-beyin bariyeri hasarina
sebep oldugu gosterilmistir. Bu sunumda NF1 ve MS birlikteligi olan bir gocugun sunulmasi amaglanmistir.

Yontem: Klinigimizde NF1 ve MS tanisi alan hastanin klinik ve MR 6zellikleri sunulmustur.

Bulgular: Alti yaginda NF1 tanisi alan olgunun 7 yasinda optik gliom nedeniyle radyoterapi ve kemoterapi
tedavisi sonrasi opere edildigi 6grenildi. Olgunun talamus, orta serebellar pedinkiil ve mezensefalonda
yaygin hamartomlari mevcuttu (Resim 1). 14 yasinda yiiriimesi bozulan hastada beyinde ve servikal spi-
nalde hamartomlar diginda yeni gelisen demyelinizan lezyonlar saptandi (Resim 2). MOG ve NMO anti-
korlari negatif saptandi. BOS biyokimyasinda 6zellik saptanmadi, oligoklonal band tip 2 (+) ve IgG indeksi
ylksek gorildu. Steroid tedavisi sonrasi semptomlari belirgin diizeldi ve tedavisiz izleme alindi.

Resim 1. NF1 tanil olgunun MRG bulgulari

Resim 1a: T2-agirlikli aksiyel goriintiide bazal gangliyonlarda goriilen hamartomlar, b,c: Koronal FLAIR g6-
rintude beyin sapinda hamartomlar, d: T2-agirlikh sagittal gortintiide normal spinal servikal MRG
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Resim 2. NF1 tanili olguda demyelinizan lezyonlar

Resim 2a: T2-agirlikli sagittal goriintlide periventrikiiler ventrikile dik yerlesimli hiperintens lezyonlar, b:
Koronal FLAIR goriintiide serebellumda ve periventrikiiler bélgede hiperintens lezyonlar, c: T2-agirlikli sa-
gittal goriintiide servikal spinal kordda multiple hiperintens lezyonlar

Sonug: NF-1 tanisiyla izlenen olgularda yeni ortaya ¢ikan, semptom veren beyin ve spinal kord lezyonlarin-
da demiyelinizan karakterli tutulumlar da ayirici tanida diisinilmelidir.

Anahtar Kelimeler: multipl skleroz, nérofibromatozis, demyelinizan hastaliklar
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P-145

Familyal epilepsi, gelisimsel gerilik, sar disler: Kohlschiitter-Tonz sendromu

Ozge Dedeoglu’, Biisranur Gavdarli?, Aydan Degerliyurt’

TAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Noéroloji Bolimu, Ankara, Turkiye
2Ankara Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Bolimi, Ankara, Tlrkiye

Amag: Kohlschutter-Tonz sendromu (KTZS) epilepsi, gelisimsel gerilik ve amelogenesis imperfekta ile ka-
rakterize otozomal resesif sendromdur. Epilepsi hastalarimizda disleri de icerecek sekilde ayrnintili fizik
muayenenin énemi vurgulanmak igin KTZS tanil iki kardes vaka sunulmustur.

Yontem: Amelogenesis imperfekta diginda taniya spesifik bulgu saptanamayan KTZS tanili vakalarin klinik
ve genetik bulgulari 6zetlenmisgtir.

Bulgular: Uciincii dereceden akraba olan anne-babanin cocuklari olan 15 yas erkek ve 11 yas kiz hasta siit
¢ocuklugu doneminde baslayan, atesle tetiklenen nobetleri nedeniyle izlenmistir. 4 yagindan sonra myok-
lonik ve hipomotor nébetleri devam eden hastalarda ikili antiepileptik tedaviyle nobet kontroli saglan-
mistir. Bas gevresi, agirlik ve boy dl¢iimleri normal sinirlar iginde kaydedilen hastalarin mental gelisimleri
yasitlarina gore belirgin geri kaydedilmigtir. Norogorintileme ve metabolik tetkikleri normal tespit edilen
hastalarin diglerindeki renk degisikligi hijyen yetersizligine bagh disinilerek dis hekimine yonlendirilmis-
tir(Fotograf 1). Etyolojiye yonelik olarak istenen tim ekzom sekanslama sonucunda her iki kardeste ROGDI
geninde homozigot yeni bir mutasyon saptanmis olup hastalar KTZS tanisi almistir.

Fotograf 1

15 yas erkek hastamizin dislerinin goriintusu

Sonug: KTZS sendromunda nobetler cogunlukla ilk 1 yilda baslamakta ve hastalar nébetlerin baglamasin-
dan sonra global gelisimsel gerilik gdstermektedir. Bizim vakalarimizda oldugu gibi tani i¢in basit bir ipucu
olan dis renk ve sekil degisikligi epilepsi hastalarinda genellikle hijyen yetersizligi, ila¢ kullanimina bagh
oldugu disinulmektedir.

Anahtar Kelimeler: amelogenesis imperfekta, epilepsi, global gelisim geriligi, Kohlschutter-Tonz sendromu
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P-146

Olgu sunumu: Malign infantil osteopetrozis

Ozge Kucur', M. Melek 0guz?, Ulkiihan Oztoprak?, Naz G. Laf¢i4, M. Burak Ozkan®, Deniz Yiiksel®

Tekirdag ismail Fehmi Cumalioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi

2SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Sagligi ve Hastaliklari

3SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Norolojisi

“SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saglig Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi,
Tibbi Genetik

5SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Sagligi Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Radyolojisi

Amag: Giris: Malign infantil osteopetrozis, kemik dokusunun yogunlugunda artis ile karakterize, nadir goru-
len otozomal resesif gegisli jeneralize bir kemik hastahidir. Stit gocuklarinda kemik yogunlugundaki artis
ile hematopoez bozulur, bliyime gecikmesi ve enfeksiyonlara yatkinlik olusur; kraniyal sinir foramenlerinin
daralmasi sonucu basta optik sinir olmak tizere kraniyal sinirlerde basiya neden olur. Hastalik dlimcduldur
ve kemik iligi transplantasyonu tek tedavi segenegidir

Yontem: -

Bulgular: Olgu sunumu: Dort aylik kiz hasta g6z temasi kurmama ve goz gevresinde sislik ile bagvurdu. Ge-
belik ve dogum oykiistinde 6zellik yoktu. Anne baba arasinda akrabalik vardi. Muayenede go6zlerde propto-
zis, arayici goz hareketleri, mikroretrognati ve basini tutmada gerilik saptandi; oftalmolojik degerlendirme-
de her iki optik diskte belirgin atrofi izlendi. Beyin MR'da kiazma optikum atrofik izlendi. Osteopetrozisten
siiphelenilerek ¢ekilen kemik surveyde tim kemik yapilarda skleroz, kafa grafisinde patognomonik gozliik
bulgusu gorildi. Hemograminda patolojik 6zellik yoktu. Orbita BT'de kemik yapilarda osteopetrozis ile
uyumlu buzlu cam dansitesi, her iki optik kanalda darlik ve optik sinirlerde incelme goérildi. Gen dizi ana-
lizinde CLCN7 geninde c.484+4T>C homozigot degisiklik saptanarak malign infantil osteopetrozis tanisi
kondu; anne ve babada heterozigot mutasyon saptandi.

Sonug: Tartisma: Sut cocuklugunda biyime geriligi, gorme kaybi, hepatosplenomegali, sitopeni, proptozis
gibi bulgular malign infantil osteopetrozis ile iligkili olabilir; kemik grafileri erken dénemde bulgu vermeye-
bilmekle birlikte tani agisindan énemli ipucu olusturmaktadir.

Anahtar Kelimeler: optik atrofi, skleroz, proptozis
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P-147

Pso6dohipsaritmi: Angelman sendromunda ayirici bir EEG paterni

Ulkiihan Oztoprak? Ozge Kucur', Naz G. Lafci®, Deniz Yiiksel?

Tekirdag ismail Fehmi Cumalioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi

2SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Norolojisi

3SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi,
Tibbi Genetik

Amag: Giris: Angelman Sendromu gelisimsel gecikme, agir konugma bozuklugu, mikrosefali, epilepsi, atak-
si, istemsiz hareketler ile karakterize nérogenetik bir hastaliktir. Agik ten rengi, derin yerlesimli gozler, belir-
gin gene, genis agiz ve yersiz glilmelerin gorildigd mutlu bir tavir karakteristiktir. Epilepsi %80—-90 olguda
gorulur, ilk bir yasta baslar; miyoklonik, atipik absans, jeneralize tonik-klonik, atonik gibi farkli semiyolojide
nobetler gozlenebilir. Epileptik spazmlara nadiren rastlanir; EEG’de psddohipsaritmi paterni olmasi ve sik
miyoklonus ve tremor ataklarinin epileptik spazmlarla karistirlmasi nedeniyle yanlislikla West sendromu
tanisi alabilirler.

Yontem: -

Bulgular: Olgu: Sekiz aylik kiz hasta ekstremitelerde titreme ve atimlar olmasi nedeniyle bagvurdu. Gebelik
ve dogum oykiisiinde 6zellik yoktu. Muayenede global gelisim geriligi, agik ten rengi, uzun filtrum, belirgin
agiz-cene gorildl. Laboratuvar ve MR tetkikleri normaldi. EEG'de yiiksek amplitiidli (>400 mV) yavas dal-
galar, uyku parametrelerinden yoksun kaotik zemin ve frontal predominant multifokal diken/keskin dalga
desarjlari izlendi; uyandiktan sonra ritimde degisme gozlenmedi, EEG psddohipsaritmi paterni ile uyumlu
bulundu. FISH analizinde homolog kromozomlarin birinde 15q11.2 bdlgesinde delesyon saptanarak An-
gelman sendromu tanisi kondu.

Sonug: Tartigsma: Angelman sendromunda EEG bulgulari karakteristiktir ancak patognomonik degildir, epi-
leptik nobetlerin baglangicindan 6nce bile ortaya ¢ikabilir ve tanisal degeri vardir. EEG bulgular hipsaritmi-
ye benzer, ancak bazi farkliliklar vardir: Yavas dalgalar epileptiform desarjlardan daha baskindir; uyaniklik
ve uyku arasinda zeminde degisiklik goriilmez.

Anahtar Kelimeler: hipsaritmi, EEG
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P-148

Konusmanin korundugu RETT sendromu varyanti ve norojen mesane birlikteligi

Ozge Tanidir Artan’, Biisra Nur Cavdarli’, Umut Selda Bayrak', Aydan Degerliyurt’

TAnkara Sehir Hastanesi

Amag: Rett sendromu (RTT) daha ¢ok kizlari etkileyen, ciddi, ilerleyici nérogelisimsel bir hastaliktir. RTT
tanisi esas olarak klinige dayali olup, amacli el hareketlerinin ve edinilmis konusmanin kaybi, ylriyls anor-
mallikleri ve stereotipik el hareketleri ana tani kriterlerini olusturur. Yutma disfonksiyonu, refli, konstipas-
yon veya ekstremitelerde sogukluk gibi otonomik belirtiler siktir. Konusmanin korundugu RTT sendromu,
dil-konusma kapasitesinin ve amagh el kullaniminin regresyon sonrasi daha iyi gelistigi, hafif bir RTT send-
romu formudur.

Yontem: Yedi yasina kadar epilepsi, norojenik mesane tanilariyla izlenirken yogun géz temasi, elde stereo-
tipiler nedeniyle RTT sendromu dusunulerek tani alan hasta sunulacaktir.

Bulgular: ilk olarak 7 yasindayken poliklinikte goriilen hastanin, 2,5 yasinda yiiriidiigi, 3 yasinda konustugu,
2 yasindayken norojen mesane, bilateral vezikodreteral refli, hidronefroz operasyonu oldugu, 2 yasindan
itibaren ndbetleri nedeniyle izlendigi 6grenildi. Muayenesinde yodun goz temasi, ellerde gamasir sikma
tarzinda stereotipik hareketleri fark edilerek RTT sendromuna yonelik galismada MECP2 geni ¢.961C>T
heterozigot muhtemel patojenik degisim saptandi. Son kontrolde 11 yasinda olan hasta, kisa climlelerle
konusabilmekte, glinliik yagam aktivitelerini blyuk dl¢iide desteksiz yapabilmektedir.

Sonug: Hafif gelisimsel geriligine karsin yogun goz temasi ve ellerde stereotipileri olan vakalarda amagl
el hareketlerinin ve konugsmanin korundugu atipik RTT sendromu hatirlanmalidir. Bu hastalarda sik gorilen
otonomik belirtiler olmasa da nadiren norojenik mesaneye bagli idrar retansiyonu eslik edebilir.

Anahtar Kelimeler: Rett Sendromu, nérojen mesane
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Otozomal dominant gegisli bir familyal diskinezi geni: ADCY5 mutasyonu

Ozgen Hiir', Canan Ustiin', Ayse Nur Coskun’, Mutluay Arslan’, Deniz Torun?, Biilent Unay’

'Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dal
23aglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

Amagc: ADCY5 (adenilat siklaz 5) geni intraseliiler sinyalizasyon yolaklarinda 6nemli rol oynar. Mutasyonu
‘Fasial Miyokiminin Eslik Etti§gi Familyal Diskinezi’ hastaligina sebep olur. Baglangici infant doneminden
adolesan doneme kadar olabilen, hiperkinetik hareket bozuklugu ile karakterize, otozomal dominant gegis-
li bir hastaliktir. Ekstremitelerde, yiiz ve boyunda koreiform, miyoklonik ve distonik hareket epizodlari goru-
lir. Uyku, stres, anksiyete, kafein alimi tetikleyici faktorlerdir. Bu yazida hiperkinetik hareket bozuklugunun
nedenlerinden biri olan ADCY5 mutasyonunun vurgulanmasi amaglanmustir.

Yontem: ADCY5 mutasyonu saptanan bir vaka sunulmustur.

Bulgular: 9 aylikken oturamama yakinmasi ile bagvuran hipotoni, gelisme geriligi, ylirilyememe ve hare-
ket bozuklugu olmasi nedeniyle takip edilen 4 yasinda erkek hastanin rutin laboratuvar testleri, metabo-
lik tetkikleri ve kranial manyetik rezonans goriintilemesi normaldi. Yapilan tim ekzon analizinde ADCY5
geninde heterozigot ¢.1252C>T mutasyonu saptanarak ‘Fasial Miyokiminin Eslik Ettigi Familyal Diskinezi’
tanisi kondu. Hastanin anne ve babasinda bu mutasyona rastlanmadigi i¢in de novo mutasyon olarak
degerlendirildi. Hastaya klonazepam tedavisi baslandi. Tedavi 6ncesi desteksiz ylrliyemeyen hastanin te-
davi sonrasi kisa siireli desteksiz yurimeye basladigi ve her gece yaklasik 20 kez olan, uykudan uyandiran
hiperkinetik hareketlerinin 5-6 kez olmaya basladigi gorldd.

Sonug: Erken baslangi¢h hipotoniyle beraber hareket bozuklugu saptanan hastalarda ADCY5 mutasyonlari
akilda tutulmalidir. Semptomatik tedavide klonazepam etkili olabilir.

Anahtar Kelimeler: Diskinezi, miyokimi, distoni, hiperkinetik hareket bozuklugu, hipotoni, ADCY5 geni
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Progresif miyoklonik epilepsinin nadir bir nedeni: KCTD7 mutasyonu

Ozgen Hiir', Canan Ustiin', Ayse Nur Coskun’, Mutluay Arslan’, Deniz Torun?, Biilent Unay’

Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Amag: Voltaj kapili potasyum kanallarinda gorevli olan KCTD7 (potassium channel tetramerization doma-
in-containing protein 7) geni hiicre membranini hiperpolarize ederek eksitabiliteyi azaltir. Mutasyonlarinda
ortaya ¢ikan “Progresif Miyoklonik Epilepsi 3" (PME 3) agir norodejenerasyonla seyreden otozomal resesif
gegisli bir hastaliktir. Progresif miyoklonik epilepsilerin lizozomal depo hastaliklari, metabolik hastaliklar
ve sistem dejenerasyon hastaliklari nedeniyle olusabilecegi bilinse de son donemlerde kanalopatiler ile
iliskili PME’lerin de oldugu ortaya konulmustur. KCTD7 mutasyonunun da kanalopati iligkili PME sebeple-
rinden biri oldugunun vurgulanmasi amaclanmistir.

Yontem: KCTD7 mutasyonu olan 2 olgu sunulmustur.

Bulgular: Bu yazida tim ekzon analizi ile KCTD7 homozigot mutasyonu saptanan, anne babasi arasinda
akrabalik olup tasiyici olan iki epileptik ensefalopati olgusu sunulmustur. Birinci olgu 2,5 yasina kadar,
ikinci olgu ise 1 yasina kadar gelisimi normal olan, miyoklonik ve bas diisme seklinde atonik nobetlerden
sonra belirgin psikomotor gerilik izlenen hastalardi. Rutin laboratuar testleri, metabolik taramalar ve krani-
al manyetik rezonans gorintiileme her iki hastada da normaldi. Takiplerinde gekilen elektroensefalografi-
lerde multifokal epileptik desarjlar ve zaman zaman “ESES” (uykuda elektriksel status epileptikus) paterni
izlendi. Her iki hastada ug¢li antiepileptik tedaviye ragmen nobetsizlik saglanamadi.

Sonug: KCTD7 mutasyonu progresif miyoklonik epilepsinin nadir sebeplerinden biridir.

Anahtar Kelimeler: Progresif miyoklonik epilepsi, myoklonus, epileptik ensefalopati, KCTD7 geni
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Muskuler distrofi-distroglikanopati tip B,1 Olgusu

Ozgen Hiir', Canan Ustiin% Ayse Nur Coskun’, Mutluay Arslan’, Deniz Torun?, Biilent Unay’

Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Amagc: POMT-1 geni distroglikan glikolizasyonunda rol oynayan O-mannozil transferaz proteinini kodlar. Bu
genin mutasyonlari kas, santral sinir sistemi ve oftalmik tutulum kombinasyonlari ile karakterize heterojen
fenotiplere yol agar. ‘Muskuler distrofi-distroglikanopati tip A,1’, ‘Muskuler distrofi-distroglikanopati tip B,1’
ve ‘Muskuler distrofi-distroglikanopati tip C,1’ bu fenotiplerdir. Nadir bir muskuler distrofi nedeni olan, hipo-
toni ve kreatinin kinaz (CK) yiiksekligine birinci motor néron hasari bulgularinin ve agir psikomotor geriligin
eslik ettigi POMT-1 mutasyonlarina vurgu yapmak amaclanmistir.

Yontem: POMT-1 mutasyonu saptanan bir olgu sunulmustur.

Bulgular: Yuriiyememe ve konugsamama yakinmalari ile getirilen, konjenital hipotonisi oldugu 6grenilen 3.5
yasindaki kiz hastada mikrosefali, fasial giigsiizliik ve birinci motor néron hasari bulgulari izlendi. Anne
babasi arasinda akrabalik olan hastanin 2 aylik ve 8 aylik iki kardes 6lim oykisi oldugu, amcasinin psiko-
motor geriligi oldugu, ylriiyemedigi 6grenildi. CK yiiksekligi (7208 U/L) ve kranial manyetik rezonans go-
rintilemede (MRI) periventrikiiler beyaz cevher tutulumu saptandi. Hastaya yapilan tiim ekzon analizinde
POMT1 geninde homozigot mutasyon saptandi. Fasial gli¢gsiizligi olmasi, oftalmik tutulumu olmamasi
ve kranial MRI bulgulari nedeniyle hastamiz ‘Muskuler distrofi-distroglikanopati tip B,1’ fenotipi ile uyumlu
bulundu.

Sonug: Hipotoni, birinci motor néron hasar bulgulari, agir psikomotor gerilik ve CK yiiksekligi ile gelen
hastalarda POMT-1 mutasyonlar akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Muskuler distrofi, distroglikanopati, kreatinin fosfokinaz yiiksekligi, POMT1 geni
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Duchenne Muskiiler Distrofili (DMD) GCocuklarin Ebeveynlerinin Umutsuzluk Ve Tiikenmiglik Diizeylerinin
Degerlendirilmesi

Ozlem Ersoy’, Mustafa Kémiir', Elnura Aliyeva?, Giilen Giiler Aksu?, Meltem Cobanogullari Direk’, Burgin
Goniillii Polat’, Nihan Ozel Ergel*, Cetin Okuyaz'

"Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Mersin

2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagdli§ ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Mersin
3Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Psikiyatrisi Bilim Dali, Mersin

*Mersin Universitesi Biyoistatistik ve Tibbi Bilimler Balimi, Mersin

Amag: Kronik rahatsizliklar olan ¢ocuklarin ebeveynleri genellikle gocuklarinin saghgi ve gelecegi hakkin-
da endiselidirler ve psikolojik sorunlar yasayabilmektedirler. Bu ¢alismamizda DMD tanisiyla izledigimiz
hastalarin ebeveynlerinin umutsuzluk ve tikenmiglik diizeylerinin degerlendiriimesini hedefledik.

Yontem: Aralik 2020-Haziran 2021 tarihleri arasinda Mersin Universitesi Hastanesi GCocuk N&roloji Polikli-
nigi'ne bagvuran 2-18 yas DMD tanili 39 tane hastanin ve 42 kontrol grubunun sosyodemografik 6zellikleri
ile ebeveynlerine Beck umutsuzluk ve Maslach tikenmislik 6lgedi uygulanarak elde edilen veriler istatis-
tiksel olarak degerlendirilmistir.

Bulgular: DMD’li ¢cocuklarin ebeveynlerinin umutsuzluk diizeyi ve tikenmislik alt bilesenlerinin puanlari
kontrol grubuna gére anlamli olarak yiiksek saptandi (p<0.05). Ozellikle yiiriilyemeyen hasta grubunda yii-
riyebilenlere gore umutsuzluk ve tiikenmislik 6lgek puan ortalamalari bakimindan anlaml diizeyde fark-
ik gorildi (p<0.05). Hastalik siiresi ile Beck umutsuzluk puani arasinda yiiksek diizeyde pozitif yonli ve
Maslach tiikenmislik puani arasinda diisiik diizeyde pozitif yonli ve istatistiksel olarak anlamli bir iligki
vardi. Benzer olarak hastalik siiresi ile Maslach duygusal tiikenme puani arasinda da diistik diizeyde pozitif
yonli ve istatistiksel olarak anlamli bir iligki vardi (p=0.045).

Sonug: DMD’li gocuga sahip ebeveynlerin umutsuzluk ve tikenmislik duygulari ile daha fazla bas etmek
durumunda kaldiklari distinilmektedir. DMD gibi kronik hastalik ile basa ¢ikma surecinde hastalarin saglik
hizmetinden en (st diizeyde faydalanmalari saglanirken ailelerin psikososyal agidan desteklenmesi, ruh-
sal durumlarinin g6z 6niinde bulundurulmasi gerekliligini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: DMD, Tiikenmislik, Umutsuzluk
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Lafora Hastaligi; Bir Cocuktan Aile Tanisina 13 Vakalik Aile Serisi

Mustafa Kémiir', Ozlem Ersoy’, Dilan Enmek? Burgin Goniillii Polat’, Meltem Gobanogullari Direk?, Burak
Baser?, Cetin Okuyaz'

Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Mersin
2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Mersin
3Mersin Sehir Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Mersin

Amag: Lafora hastalidi, miyoklonik ndbet, ilerleyici bilissel yikim, demans ve serebellar ataksi ile karakte-
rize, progresif miyoklonik epilepsi grubunda koti prognozlu bir hastaliktir. Bu yazida epilepsi, ataksik yu-
ruyls ve ogrenme gugligi ile basvuran, NHLRC1 mutasyonu saptanan olgumuzdan, diger aile bireylerine
uzanan tani surecinin sunulmasi amaglandi.

Yontem: Olgu Sunumu

Bulgular: On dort yasinda erkek hasta nobet, yiiriiylis bozuklugu ve 6grenme gui¢ligu ile bagvurdu. Bir yildir
myoklonik-JTK nobetleri oldugu, babasi ve iki halasinda 20’li yaslarda baglayan benzer sikayetler ve erken
yasta demans gelistigi 6grenildi. Ebeveynleri akraba olan hastanin, aile dykusinde U¢ kusakta yogun akra-
ba evliligi ve ailede benzer bulgulari olan toplam 13 kisi vardi. Norolojik muayenesinde dizartrik konusma,
ataksik ylruytsu saptandi. EEG'sinde oksipitalde belirgin diken-coklu diken dalga bosalimlari mevcuttu.
Beyin MRG'sinde serebellar atrofi saptandi. PME 6n tanisiyla gonderilen epilepsi gen panelinde NHLRC1
geni homozigot pozitifti. Babasi ve 2 halasinda NHLRC1 geni homozigot pozitif saptanirken, annesi ve
diger saglikli 3 kardesi taslyiciydi. Diger aile liyelerinde (8 hasta) gen galismasi devam etmektedir.

Sonug: Lafora hastaligi gibi nadir goriilen nérodejeneratif bir hastaligin ayni aile icerisinde 13 kiside ol-
masinin tlkemiz ve Cocuk Noroloji camiasi yoniinden dikkat ¢ekici oldugunu diiginmekteyiz. Akraba ev-
liliklerinin sik gorildigu udlkemizde ayni ailede benzer norolojik bulgulara sahip hastalarin varligi dikkatli
sorgulanmali erken tani ve genetik danismanlik verilmesi unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: Lafora Hastaligi, Progresif Myoklonik Epilepsi, NHLRC1, N6rodejeneratif
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Psodotiimor Serebri Klinigi ile Bagvuran Sistemik Lupus Eritamatozus Tanisi Alan iki Olgu

Ozlem Ersoy’, Serra Siirmeli Déven2, Meltem Cobanogullari Direk?, Mustafa Kémiir', Getin Okuyaz’

Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Mersin
2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali, Mersin

Amag: Psodotimor serebri sistemik lupus eritamatozusun (SLE) nadir bir norolojik bulgusu olmakla bir-
likte bas agrisi olan olgularda g6z dniinde bulundurulmalidir. inatci bas agrisi ile poliklinigimize bagvuran
psodotimor serebri 6n tanisiyla tetkik edilirken eslik eden diger bulgulariyla SLE tanisi alan iki olgunun
sunulmasi amagclanmistir.

Yontem: Olgu Sunumu

Bulgular: Her iki hastamizda (12 yas kiz ve 10 yas erkek) uykudan uyandirici vasifta, diizelmeyen bas agrisi
nedeniyle basvurdu. Her iki olgununda g6z dibi bakisinda papilodem mevcuttu, nérogérintilemeleri dogal,
BOS acilis basinci yiiksekti. ilk olgumuzda skarsiz alopesi, bisitopeni, tiroid otoantikorlarinda yiikseklik,
artmis CRP ve eritrosit sedimentasyon hizi, ANA ve anti-dsDNA pozitifligi gériildii. ikinci olgumuzda izlem-
de kiiguk eklemlerde artrit, ylizde kelebek dokiinti, kollarda ve gévdede diskoid lezyonlari ve agdiz i¢i yaygin
aftlar geligti. CRP ve eritrosit sedimentasyon hizi artmig, ANA anti-dsDNA, anti-Histon ve anti-niikleozom
pozitifligi gériildi. Asetozolamid tedavisine ek kortikosteroid baglandi. iki olgumuzunda SLE akut atakta
oldugu disindldi.

Sonug: Ps6dotimor serebri klinigi ile bagvuran olgularda olasi etiyolojiler arastinlirken mutlaka otoimmun
inflamatuar hastaliklar g6z éniinde bulundurulmalidir. SLE'nin basvuru bulgusu olarak karsimiza gelebile-
cegi gibi akut atak donemlerinde hastalarda bas agrisi varliginda artmis intrakraniyal basing olasiligi akla
getirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Bas agrisi, Psodotimor serebri, SLE
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Akut Serebral infarkt ile Bagvuran Moyamoya Sendromu ve Aort Koarktasyonu Birlikteligi; Bir Olgu Su-
numu

Ozlem Ersoy’, Meltem Gobanogullari Direk’, Mustafa Komiir', Anil Ozg(ir?, Derya Karpuz?, Selma Unal,
Cetin Okuyaz’

Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Mersin
2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Ana Bilim Dali, Mersin
3Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Kardiyolojisi Bilim Dali, Mersin
“Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematolojisi Bilim Dali, Mersin

Amagc: Moyamoya sendromu (MMS) nadir goriiliir ve Moyamoya Hastaligindan ikincil bir nedene bagli
olmasi ile aynlir. Ani gelisen konugsma bozuklugu ve sag kolda gli¢siizlik ile bagvuran, nérogoriintilmede
akut-kronik infarkt ile Moyamoya distiniilen ve aort koarktasyonu tespit edilmesiyle MMS tanisi alan bir
olgunun sunulmasi amaglanmistir.

Yontem: Olgu Sunumu

Bulgular: Yedi yas erkek hasta, iki glindir baslayan konugma bozuklugu, sag fasiyal paralizi ve sag tarafta
glicsiizliik nedeniyle basvurdu. Bilinen kronik hastalik éykiisii yoktu. iki yildir nadiren olan kisa siireli bas
agrisi tarifleniyordu. Vital bulgularinda TA:180/100 mmHg 6l¢iildi. Konugmasi tam anlasiimiyor, sag fa-
siyal paralizi, kas glicli sag Ust ve alt ekstremitede 4/5 idi. Sagda DTR'ler canliydi. Femoral nabizlari zayif
aliniyordu. Norogériintiilemede solda akut ve yer yer kronik infarkt ve MMS ile uyumlu bulgular gorilda.
Ekokardiyografisinde aort koarktasyonu tespit edildi. Enoksaparin ve antihipertansif tedavi basland.. iz-
lemde klinik bulgularinda diizelme gordldi. Aort koarktasyonuna yonelik balon anjiyoplasti planlandi.

Sonug: Akut iskemik infarkt ile bagvuran hastalarda etiyolojide Moyamoya hastaligi da disiinilmelidir.
Yapisal konjenital kalp hastaliklarinin (fallot tetralojisi, VSD, aort koarktasyonu) MMS'ye nadiren eslik ettigi
bildirilmistir. Bu nadir iliskinin akut iskemik infarkt bulgulariyla basvuran olgularda akilda tutulmasi gerek-
tigini distinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Moyamoya Sendromu, infarkt, Aort koarktasyonu




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI
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Olgu Sunumu: Serebellar Atrofinin Nadir Bir Nedeni PTPMT1 Gen Mutasyonu Olabilir mi?

Ece Sonmezler*', Ozlem Ozsoy*?, Gamze Sarikaya Uzan? Gagatay Giinay?, Ulug Yis? Yavuz Oktay', Semra
Hiz Kurul?

IBG- Dokuz Eyliil Universitesi izmir Uluslararasi Biyotip ve Genom Enstitiisdi, izmir
2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi B.D, izmir

Amagc: Mitokondride lokalize Protein Tirozin Fosfataz 1 (PTPMT1), mitokondriyal i¢ membrandaki lipid
fosfatazdir, kardiyolipinin biyosentezinde rol alir. Mutasyonunun, farelerde noral prekiirsor/kok hiicrele-
rinde piruvatin kullanimini sinirlayarak mitokondriyal aerobik solunum metabolizmasini azalttidi, serebral
ve serebellar geligimi inhibe ettigi gosterilmistir. Biz de PTPMT1 gen mutasyonu olan olgumuzu sunmayi
amacladik.

Yontem: Akraba evliligi olan ailelerde ¢ocukluk ¢agi genetik gecisli norolojik hastaliklarinin molekiiler te-
mellerini arastiran Consequitur Calismasi kapsaminda tiim eksom dizileme (WES) gerceklestirildi, varyant
onceliklendirme algoritmalariyla veriler analiz edildi.

Bulgular: Onalti yasindaki erkek olgunun, akraba olan anne ve babanin lglinci ¢ocugu olarak miadinda
dogdugu, néromotor gelisim basamaklarini tamamlamadigi, 6 aylikken afebril nobetlerinin basladig, iki
yasina kadar devam ettigi 6grenildi. Dismorfik yiiz, gibbus deformitesi, pectus karinatus ve kifozu bulunan
olgunun muayenesinde spastisitesi, hiperrefleksisi mevcuttu. Gorme, isitme testlerinden yanit alinamadi.
Karyotip analizi, metabolik tetkikleri, MR spektroskopisi normaldi. Olgunun Kranial Manyetik Rezonans
Goriintlileme (MRG) bulgulari verilmistir. WES incelemesinde PTPMT1 ¢.255G>C varyanti saptandi.
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Kranial MRG Bulgulari

2006 (1yas)

- Serebellum normal hacimde
- Korpus kallozum difiiz ince
- Beyaz cevher miyelinizasyonu T1A kesitlerde geri, T2A kesitlerde yasina uygun

2009 (4 yas)

- Agir serebellar atrofi

- T2A kesitlerde beyaz cevher miyelinizasyonu halen gelismemis
- Serebral Sulkuslarda genigleme

- Lateral ventrikiillerde dilatasyon

- Pons atrofik

- Bazal ganglion ve talamus hacimleri normal

- Serebellum daha da atrofik
- Serebelluma gore daha hafif diizeyde olan korpus kallozum inceligi

2012 (7 yas) - Serebral beyaz cevherde halen miyelin yok
- Pons belirgin sekilde atrofik
- Belirginlesen korpus kallozum inceligi
2017 (12 yas) - Serebellum ve beyin sapi atrofiktir.

- Supratentorial beyaz cevherde sinyal artigi

Sonug: Literatiirde noral dnci/kok hucrelere 6zgi PTPMT1 eksikliginde, biyiume geriligi, ataksi, tremor,
bozulmus motor koordinasyon, daha ince serebral korteks, daha kii¢lik hipokampus, daha buytik ventrikiil-
ler, laminasyon ve folialarin azaldigi serebellar atrofinin oldugunu gosteren, olgumuzdaki bulgulara benzer
sekilde rat galismalari mevcuttur. Fibroblast ¢alismalarinin devam ettigi olgumuzun literatiirde ilk vaka
olabilecegini distinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: PTPMT1, serebellar atrofi, korpus kallozum hipoplazisi, mikrosefali, epilepsi
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P-157
Cocuklarda COVID 19>un Norolojik Bulgulari: Prospektif tek merkez deneyimi

Esra Giirkas', Betiil Diinya', Ozlem Yayici Kéken', Tugba Bedir Demirdag@?, Deniz Yilmaz', Hamit Ozyiirek’,
Aysegil Nese Citak Kurt'

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali
2Gazi Universitesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali

Amag: Coronavirus hastaligi 2019 (COVID-19), yeni bir koronaviriis olan SARS-CoV-2'nin neden oldugu
Ozellikle solunum sistemi bulgulari ile seyreden bir hastaliktir. Hastaligin tipik klinik belirtileri ates, oksiruk,
bogaz agnisidir. Bu semptomlarin yani sira gastrointestinal bulgular ve bas agrisi, mental durum degisikligi,
miyozit, anozmi ve aguezi gibi norolojik semptomlar da gorilebilmektedir. Cocuklarda hastaligin norolojik
belirtileri ile ilgili veriler sinirhdir. Bu calismada COVID-19 tanisi alan pediatrik hastalarda norolojik semp-
tomlarin sikhgini ve nérolojik belirtilerin gelisimi igin risk faktorlerini belirlemeyi amacladik.

Yontem: Calismaya 22 Mart-1 Haziran 2020 tarihleri arasinda Ankara Sehir Hastanesine basvuran ¢ocuk
Covid-19 hastalari dahil edildi. Hastalar ve aileleri ile goristlerek norolojik bulgular sorgulandi ve koruma
tedbirleri kapsaminda detayli nérolojik muayeneleri yapildi.

Bulgular: Calismaya COVID-19 tanisi alan 312 ¢ocuk dahil edildi. Altmis alti gocuk hastada (%21.15) enfek-
siyon doneminde nérolojik semptomlar goérildi. Bas agrisi (%14) en sik goériilen norolojik bulguydu. Diger
norolojik semptomlar miyalji (%9.6), anosmi/hipozmi (%1.9), aguezi (%0.6) ve vertigo (%0.3) idi. N6tro-
fil-lenfosit orani (NLR) ve trombosit-lenfosit orani (PLR) norolojik semptomlari olan hastalarda semptomu
olmayanlara gore anlamli derecede yiiksekti.

Sonug: Pediatrik COVID-19 hastalarinda norolojik bulgularin gorildigid mutlaka akilda bulundurulmalidir.
NLR ve PLR oraninin, ndrolojik belirtilerin gelisiminde 6ngorticu degeri olabilir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, norolojik bulgular, cocuk
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P-158
Pandemi Déneminde Covid-19 iligkili Febril immiin iligkili Epileptik Sendrom-FIRES Olgusu

Ozlem Yilmaz', Seda Kanmaz', Pinar Yazici? C. Biisra Olciilii", Tugce ince’, Dilara Ece Toprak’, H. Mine
Serin', Sanem Yilmaz', Biilent Karapinar?, Hasan Tekgil’

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, izmir
22Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, izmir

Amag: Febril immiin iligkili Epileptik Sendrom (FIRES) etiyolojisi degisken ve patogenezi net bilinmeyen ve
tamamen saglik gocuklarda goriilen bir katastrofik epileptik ensefalopatidir. Enfeksiyon hastaliklar sonu-
cu tetiklenen otoinflamatuar bir siire¢ sonucunda FIRES gelisebilmektedir. Pandemi doneminde Covid-19
iliskili FIRES tanimlanan 4 yasinda erkek olguyu sunmayi amagcladik.

Yontem: Oncesinde saglikli olan 4 yas erkek ¢cocuk atesli enfeksiyondan 3 giin sonra ortaya ¢ikan status
epileptikus tablosuyla getirildi. Ensefalit 6n tanisiyla yapilan lumbar ponksiyon sonucunda beyin omurilik
sivisi kiltirinde Greme saptanmadi. Direncli ndbetleri devam eden hastanin Covid PCR + ve Covid serolo-
jisi + saptandi. Multisistem inflamatuar sendrom (MIS-C) + FIRES tanilari ile pediatri yogun bakim initesin-
de izleme alindi. Coklu antiepileptik uygulamalari ile konviilzif ve konvulzif-nonkonviilzif status epileptikus
tablosunda izlendi. Supra refrakter status epilepktius tanisi ile direngli ndbetlere ve ensefalopatiye yonelik
olarak Anakinra tedavisi baglandi.

Bulgular: Anakinra otoinflamatuar hastaliklarda kullanilan rekombinan interldkin-1 reseptor antagonistidir.
FIRES olgularinda noroinflamasyonu engelleyerek etki gosterir. Tedavi dncesinde inflizyonlari kesileme-
yen, ensefalopati tablosunda olan farkindalidin olmadigi, oturamayan hastanin tedavi baslandiktan sonra
midazolam infiizyonu kesildi. izlemde antiepileptik ilag dozlari azaltilabildi, Seri EEG incelemelerinde dii-
zelme saglandi. Anakinra tedavisinin 2. Ay sonunda olgu desteksiz oturabilir hale geldi ve spontan hareket-
lerini (el girpma, basini kagima gibi) yapabilmeye basladi.

Sonug: Covid-19 iliskili FIRES olgusunda Anakinra tedavisi ile saglanan klinik iyilesme sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Covid-19, FIRES, status epileptikus, IL-1 reseptor antagonisti
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Covid-19 pandemisinin gocukluk ¢ag epilepsilerinin yonetimi lizerine etkileri; anket ¢alismasi

Hande Gazeteci Tekin', Pakize Karaoglu?

'Bakirgay Universitesi Tip Fakiiltesi Cigli Bolge Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Norolojisi Bilim Dal
2Dr Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noérolojisi Klinigi

Amag: Diinya Saglik Orgiitii Mart 2020'de yeni koronaviriis hastaligini (COVID-19) pandemi olarak ilan etti.
Bu durum saglik sistemlerini dnemli dl¢lide etkiledi ve kronik hastaliklarin yonetimi yeniden gézden gegi-
rildi. Saghk sistemlerinin yeniden diizenlenmesi ile COVID-19 enfeksiyonlu hastalarin tedavisine oncelik
verildi ve kronik hastaligi olan hastalarin hastaneye erisimi azaldi. Epilepsi ¢cocukluk ¢aginin yaygin kronik
hastaliklarindan biridir ve ¢ocuk ndrologlar pandemi sirasinda epilepsi yonetimi ve tedavisinde kullan-
diklarn yontemleri gozden gegirmek zorunda kalmistir. Pandemi déneminde ¢ocuk ndrologlarinin epilepsi
yonetimindeki tutumlarini degerlendirmek amaciyla bir anket hazirladik.

Yontem: Microsoft Forms ile olusturulan 24 maddelik anket sosyal iletisim platformlari aracihiyla gocuk
norologlarina gonderildi.

Bulgular: Tiim sorulari cevaplayan 118 katilimci (79 kadin ve 39 erkek) calismaya dahil edildi. Katihmcila-
rin ortalama yasi 41,46 + 7,49 yil ve ortanca ¢ocuk nérolojisi deneyimi 6 yil (3 ay-36 yil) idi. Katilimcilarin
¢ogu nobetleri kontrol altinda olan hastalarin poliklinik randevularini (% 77,5) ertelediklerini, bu dénemde
EEG sayisini azaltmayi veya ertelemeyi tercih ettiklerini belirtmistir. Ayrica pandemi déneminde yiiz yuze
iletisimin mimkin olmadigi durumlarda hastalarin tibbi ge¢cmisi ve video gortintiilerinin taniya yardimci
olabilecegini ifade etmiglerdir.

Sonug: Pandemi doneminde nobetleri kontrol altinda olan epilepsi hastalarinin yénetiminin teletip yontemi
ile yapilabilecegi disinulmdstir. Ancak sosyal iletisim platformlari ve teletip gibi uygulamalar Gizerinden
hasta takibi ve yonetimi konusundaki yasal diizenlemelerin de yapilmasi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: cocukluk ¢agi, epilepsi, EEG, covid-19 pandemisi
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Norobrusellozun Nadir Bir Komplikasyonu: Psodotiimor Serebri

Pembe Giiltutan’, Esra Giirkas', Omer Giines?, Giilsiim iclal Bayhan? Pinar Nalcacioglu Memis?, Aysegiil
Nese Citak Kurt'

'Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi
2Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Klinigi
3Ankara Sehir Hastanesi Goz Hastaliklari Klinigi

Amag: Norobruselloz, brusellozun nadir gorilen formudur. Merkezi ve periferik sinir sistemi tutulumuna
bagli olarak geligir. Nérobruselloz ¢ok farkli klinik tablolarla karsimiza ¢ikabilir.

Yontem: Burada psodotimor serebri bulgulari ile basgvuran ve yapilan tetkikler ile nérobruselloz tanisi ko-
nan bir olguyu sunmak istedik.

Bulgular: Yedi yasinda erkek hasta bag agrisi ve bir aydir devam eden aralikli ateslenme sikayetiyle bagvur-
du. Muayenesinde sol optik disk sinirlarinda silinme, sag optik disk peripapiller sinir lifi kalinhginda artis
ve 0dem saptandi. Hastanin gekilen kranial MRG ve MR venografisi normal olarak degerlendirildi. Lomber
ponksiyonda BOS basinci 30 cm H20 saptandi. BOS glukoz ve proteini normaldi. BOS'da lenfosit gorilddi.
Hastada psodotimor serebri dislinilerek asetozolamid baslandi. Etyolojiye yonelik yapilan tetkiklerinde
kan kdltriinde Brusella Gremesi oldu. Brusella Rose Bengal ve Brucella Agliitinasyonu (Coombs Antiseru-
mu ile) pozitif saptanan hasta bruselloz olarak kabul edilip (i¢lii antibiyotik tedavisine baslandi.

Sonug: Norobruselloz, kranial sinir patolojileri, menenijit, miyelit, papil 6dem, periferik néropati, optik staz,
Guillain-Barré sendromu gibi farkh klinik bulgular ile kendini gosterebilir. Nonspesifik bir klinik bulgu olan
bas agrisi ile basvuran hastalarda, eslik eden papil 6dem ve aralikl ates dykusi varliginda lkemizde 6zel-
likle kirsal bolgelerde sik goriilmesi nedeni ile nérobruselloz ayirici tanida disinulmelidir.

Anahtar Kelimeler: nérobruselloz, optik staz, psédotiimor serebri, bas agrisi
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Canavan Hastaligi: Tek Yumurta ikizleri Olgu Sunumu

Pembe Giltutan’, Deniz Yilmaz', Cigdem Seher Kasapkara?, Esra Kilig3, Rana Beyoglu*, Nesrin Ceylan'

'Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi

2Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar Klinigi
3Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Genetik Klinigi

“Ankara Sehir Hastanesi Radyoloji Klinigi

Amag: Canavan Hastalgi, progresif 16kodistrofi ile karakterize, otozomal resesif gegisli bir hastalik olup
hastalar siklikla néromotor gelisme geriligi, makrosefali ve hipotonisite ile bagvururlar.

Yontem: Erken bebeklik doneminde makrosefali, hipotoni ve néromotor gelisme geriligiyle basvuran tek
yumurta ikizi olgularimizi nadir goriilen I6kodistrofik hastaliklarin hatirlanmasi ve aileye genetik danigman-
lik verilmesi gerektigini vurgulamak amaciyla sunmak istedik.

Bulgular: Anne babasi 2. dereceden akraba olan ikiz esi hastalarimiz 7 aylik iken bas kontroliinde zayiflik
ve gelisme geriligiyle klinigimize basvurdu. Fizik muayenelerinde her iki hastada makrosefali, bas kontro-
linde zayiflik , aksiyel hipotonisite tespit edildi.Hastalarin beyin manyetik resonans goriintiilemeleri yaygin
hipomyelinasyon-lokodistrofi ile uyumlu ve MR-spektroskopilerinde (MR-S) ,NAA (N-asetil aspartik asit)
degerlerinin normalden dort kat yliksek saptanmasina ilave olarak, idrar organik asit analizlerinde NAA ‘in
artmis atiimi Canavan hastaligi tanisini koydurdu. Ayrica genetik degerlendirmede hastalarimizda ASPA
geninde homozigot mutasyon saptandi.

Sonug: Bu hastalikta santral sinir sisteminde N-asetilaspartik asit birikimi miyelin sentezini azaltmakta ve
beyin prekiirsor hiicrelerinin 6limine neden olmaktadir. Hastalarimizin makrosefali ve néromotor gelisme
geriliginin bulunmasi, anne ve babasinin 2. dereceden akraba olmasi, beyin MRG ve MRS'de tipik bulgularin
saptanmasina ilave olarak idrar organik asit analizinde NAA'In artmis atihmi Canavan hastaligi tanisini koy-
durmustur. Makrosefali, hipotoni, néromotor gelisme geriligi olan hastalarda nadir goriilen I6kodistrofik
hastaliklarin hatirlanmasi ve anne babaya genetik danismanlik verilmesi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: makrosefali, hipotoni, [6kodistrofi, canavan
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Norofibromatozis tip 1'de Pons boyutlar degisir mi?

Pembe Giiltutan’, Ozge Tanidir Artan’, Fatma Kaya’, Rana Beyoglu?, Aysegiil Nese Citak Kurt’

'Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi
2Ankara Sehir Hastanesi Radyoloji Klinigi

Amag: Norofibromatozis tip 1(NF1), toplumda en sik goriilen nérokutan sendromdur . Cilt, periferik -sant-
ral sinir sistemi, kemik ve yumusak doku gibi ¢ok sayida sistemik bulgular ile birlikte benign ve malign
timorlerin normal populasyona gore gorilme sikhidi artmistir. NF-1 hastalarininin Beyin MRG'larinda ; optik
glioma veya optik sinirde kalinlagma, glial timaorler, medulloblastom, glioblastom, tanimlanmamis parlak
objeler (UBOs ) ,heterotopia, gliozis, diisiik dereceli astrositomalar, atipik glial infiltrasyonlar, mikrokalsifi-
kasyon odaklari, displaziler ve spongiyoz ya da vakuoler degisiklikler gibi ¢ok farkli bulgular saptanabilir.
Ayrica bu hastalarda korpus kallosum kalinhginda artis oldugu bildirilmis olmakla birlikte pons boyutlar
artis olduguna dair vaka bulunmamaktadir.

Yontem: Biz NF1 tanili olgumuzu; Beyin MRG’da korpus kallosumda kalinlasma ve pons boyutlarinda belir-
gin artis saptanmasi nedeni ile sunmayi amagladik.

Bulgular: Olgumuz; on yasinda erkek hasta viiciidunda kahverengi lekeler olmasi nedeni ile basvurdu. Fi-
zik muayenesinde; cildinde biiylkligi 15 mm Uzerinde 6 ‘dan fazla sutli kahve lekesi, aksiller ve inguinal
cillenmesi, g6z muayenesinde Lisch nodiili mevcuttu. Cekilen Beyin MRG ‘de pons anterior kismi hacimli,
korpus kallosum kalinliginda belirgin artis vardi.

Sonug: Literatirde NF’ de korpus kallosum kalinliginda artis oldugu bildirilmektedir ancak olgumuzdaki
pons boyutlarinda artis nadir ancak NF-1 ile iliskisi arastirimasi gereken bir bulgudur.

Anahtar Kelimeler: Norofibromatozis tip 1, pons, korpus kallosum, gocuk
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RAPSYN gen defektine bagli konjenital miyastenik sendrom, olgu sunumu

Pinar Edem’, Hande Gazeteci Tekin', Berk Ozyillmaz?

Bakircay Universitesi Cigli Egitim ve Arastirma Hastanesi Gocuk Nérolojisi Klinigi, izmir
2Tepecik Egitim ve Arstirma Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, izmir

Amag: Konjenital miyastenik sendromlar(KMS) néromiskiiler kavsagin etkilenmesiyle genellikle yenido-
gan veya erken ¢ocukluk doneminde baglayan okiiler, bulbar ve iskelet kaslarinda gtligsiizlige neden olur-
lar.

Yontem: Yenidogdan doneminde baslayan yakinmalar sonrasi 20 aylikken yurlyis bozukluguyla bagvuran
olgunun klinik ve laboratuvar bulgularinin sunulmasi amacglanmistir.

Bulgular: intrauterin dénemde hareketleri olagan tanimlanan, polihidramnios siiphesi olan olgunun
36.GH’da sezaryen ile 2700gr. dogdugu, emme glgcligi ve ellerde fleksiyon deformitesi nedeniyle yogun
bakimda izlendigi, tekrarlayan pnémonilerinin oldugu 6grenildi. Anne baba arasinda birinci kuzen evliligi
mevcuttu. Desteksiz oturmanin 6.ayda, yurimenin 15.ayda kazanildigi, dil ve kisisel-sosyal alanlarin yasina
uygun seyrettigi 6grenildi. Nérolojik muayenesinde uzun yiiz ve ¢adir agzi goériinimdi ile belirgin fasyal glic-
suizluk, Ust ve alt ekstremitelerde proksimal kaslarda gli¢suzlik, dizlerini biikerek yiriime sekli bulgulari
mevcuttu. Daha 6nce yapilan kreatinfosfokinaz(37U/I), metabolik tarama, beyin MRG, ekokardiyografi ve
CRLF1 gen analizinin normal oldugu gorildi. Noromiskdler hastaliklara yonelik gen panelinde RAPSYN
geninde ¢.271C>T, p.Arg91Cys muhtemel patojenik varyanti saptandi. Piridostigmin tedavisi baslandi.

Bagvurudaki fotografi

=

Pitozun eslik etmedigi yuz kaslarinda gligsiizlik

Sonug: RAPSYN iliskili KMS'lerde pitoz, prognatizm, fasyal gli¢gsuzlik bulgular 6n planda olup, bulgularin
yasla beraber gerileyebilmesi ve aralikli kétilesmenin tedaviyle azalmasi gibi olumlu 6zellikler mevcuttur.
Tlrk poptlasyonunda en sik COLQ ve CHAT iliskili KMS’ler goriilmektedir. Olgumuz literatirde bildirilen ilk
Tirk olgu olmasi ve yeni nesil dizilemenin tedavi secenegi olabilen néromiskdler hastaliklarin tanisindaki
onemini vurgulamasi bakimindan dikkat cekicidir.

Anahtar Kelimeler: konjenital miyastenik sendromlar, pitoz, yeni nesil dizileme, noromuskiiler kavsak bo-
zukluklari
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P-164
COVID-19 Pandemisinde Teletip ve Telerehabilitasyonun Multipl Sklerozlu Cocuklarda Koruyucu Etkisi

Pinar Ozbudak’', Azime Sebnem Soysal Acar?, Pelin Atalan?, Biilent Elbasan3, Kivilcim Giicliyener?

'Samsun Egitim Arastirma Hastanesi Gocuk Noroloji Bilim Dal, Samsun
2Gazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Anabilim Dali, Ankara
3Gazi Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Béliimii, Ankara

Amag: Teletip ve telerehabilitasyonun COVID-19 pandemisi sirasinda kurtarici oldugu gorilmektedir. Mul-
tipl skleroz (MS), tibbi, fiziksel ve psikolojik destegin siirekli olarak gerekli oldugu hastaliklardan biridir. Bu
yazida salgin déneminde teletip araciligiyla takip ettigimiz MS hastalarinin takip haritasi sunulmustur.

Yontem: Calisma; karantina, kisitl normal ve yeni normal donemlerinde teletip ve telerehabilitasyon yoluy-
la tibbi, fiziksel ve psikolojik rehabilitasyona devam eden ve etmeyen hastalarin tutumlarinin degderlendiril-
digi prospektif, ankete dayal bir caligmadir.

Bulgular: Toplam 35 hastadan {i¢ anketi de dolduran 25 (%71) ¢cocuk ¢aligsmaya dahil edildi. Tim hastalar-
la ayda bir ¢evirimici video konugsma programlari araciliiyla goriisildi. Hastalarin belirttikleri intiyaglara
gore 17 hastaya (%68) 5 hafta boyunca haftada bir kez fiziki, 14 hastaya (%56) ise haftada bir kez psikolo-
jik rehabilitasyon verildi. Rutin goriismelerde i¢ hastanin atakta oldugu saptandi. Teletip yoluyla ulasilan
hastalarin gogunun saglk hizmetlerine erisimden memnun oldugu (n= 23, %92) ve kaygilarinin azaldig
(n=11, %44), daha az tikenmislik yasadiklar saptandi.

Sonug: Olaganustu kosullarda teletip ve telerehabilitasyon yoluyla MS’li gocuklarin yakin, multidisipliner ve
kesintisiz takibi hastalari olasi komplikasyonlara karsi daha korunabilir hale getirmektedir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, multipl skleroz, teletip, telerehabilitasyon
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P-165
Bes Aylik infantta Piebaldizm: Olgu Sunumu

Pinar Ozbudak’, Aslihan Sanri?

'Samsun Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk Noroloji Bilim Dal, Samsun
2Samsun Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk Genetik Bilim Dali, Samsun

Amag: Piebaldizm, melanoblastlarin farklilagsmasini ve gogtini etkileyen KIT protoonkogeninin mutasyon-
lari nedeniyle cilt ve sagin etkilenen bolgelerinde dogustan melanosit yoklugu ile karakterize nadir otozo-
mal dominant bir hastaliktir. isitme kaybi, g6z ve merkezi sinir sistemi bozukluklari eslik etmez. Bu yazida
piebaldizm tanisi almis bir hasta sunulmustur.

Yontem: 5 aylik erkek bebek saglarda ve kaslarda hipopigmente alanlarin varligi nedeniyle basvurdu. Bas-
vuru sirasinda alin, karin, alt bacak ve sol 6nkolda ¢ok sayida diizensiz sekilli Iokoderma alani mevcuttu.
Hastanin bas cevresi ve noérolojik muayenesi yasiyla uyumluydu. isitme kaybi yoktu. G6z muayenesi nor-
maldi. Hastanin babasinda hastayla benzer bulgular, dedesinde de hipopigmente makadiller izlendi.

Bulgular: Hastanin genetik analizinde 4912 kromozomunda yer alan C-Kit geninde mutasyon tespit edildi.

Sonug: Piebaldizm iyi huylu, ilerleme gostermeyen,deri ile kisith nadir bir hastaliktir. Waardenburg Sendro-
mu gibi diger pigmentasyon anomalilerine eslik eden isitme kaybi, mikrosefali, zihinsel yetersizlik, aniridi
benzeri durumlarin takibi agisindan piabaldizmin ayrimi énemlidir.

Anahtar Kelimeler: piebaldizm, pigmenter bozukluk, Otozomal dominant
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Atipik diskinezi ile acile bagvuran risperidon reaksiyonu

Pinar Ozkan Kart’, Elif Acar Arslan’, Ahmet Kagan Ozkaya? Nihal Yildiz', Sevim Sahin’, Tiilay Kamasak’,
Ali Cansu’

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Trabzon
?Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Acil Bilim Dali, Trabzon

Amag: Risperidon ¢ocuklarda gelisimsel bozukluklarin tedavisinde tercih edilen ve kullanimi giderek yay-
ginlasan ikinci kusak antipsikotik bir ilagtir. Bu sunumda, acil servisimizden fokal nobet 6n tanisi ile tarafi-
miza danisilan atipik diskinezi olgusunun sunulmasi amaglanmistir.

Yontem: Bes yas erkek olgu sabah baglayan karin agrisi ve nébet sikayeti ile acil servisimize bagvurdu. Gel-
diginde farkindaligin korundugu gozlerde saga deviasyon, sol kolda ve bacakta kasilmasi vardi (Video go-
rintileri mevcuttur). Ozgecmisinde néromotor gelisim basamaklari normal olan olgunun aile éykiisiinde
abisinde dikkat eksikligi hiperaktivite sendromu vardi. Muayenesinde bilinci agik, halsizlik, uykuya egilim,
nistagmus, dizartik konusma, ataksik yuriyts saptandi.

Bulgular: Olgunun ndébet etiyolojisine yonelik bakilan elektrolit, kan sekeri, akut faz reaktanlar, amonyak,
laktat, kan gazi deg@erleri normaldi. Entoksikasyona yonelik alinan 6ykisiinde, baslangicta, bu yonde bir
oykii vermemekteydi. Beyin manyetik rezonans gériintiilemesi normaldi. ilk etapta levetirasetam 30 mg/
kg yuiklendi ancak elektroensefalografisinde zemin aktivitesi normal olup epileptik aktivite gorilmedi. Olgu
izleminde abisinin kullandidi risperidon suruptan sikayetleri baglamadan 3-4 saat 6nce 2-3 dlgek icmis.
Olguya ilag icim oykisl ogrenildikten sonra risperidona bagh diskinezi disindlip biperiden uygulandi.
Bulgularinda 24 saat iginde diizelme oldu, nébeti tekrarlamadi.

Sonug: Cocuklarda dozdan bagimsiz antipsikotik ila¢ kullanimina bagh distonik reaksiyon, sedasyon ve
ndbet gibi santral sinir sistemi bulgulan siklikla goriilmektedir. Acil servise ndbet ile bagvuran ¢ocuklarda
ila¢ kullanim 6ykisi dikkatlice sorgulanmahdir.

Anahtar Kelimeler: Antipsikotik ilag, ndbet, distoni
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Herpes simplex viriis ensefalitli olguda bazal ganglion tutulumu ve koreoatetoz

Pinar Ozkan Kart', Nihal Yildiz', Tillay Kamasak?, Elif Acar Arslan’, Zeynep Gokce Aydin Gayretliz, Osman
Yesilbas?, Ali Cansu’

'Karadeniz  Teknik  Universitesi Tip  Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi  Bilim Dal, Trabzon
?Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Trabzon
3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Trabzon

Amag: Herpes simpleks viriis ensefalitinin (HSE) tipik beyin lezyonlar mediyal temporal lob, insula ve fron-
tal loblari tutan nekrotik ve hemorajik lezyonlardir. Ekstratemporal alanlarda tutulum %40 siklikla goril-
mekle birlikte daha az siklikta talamik tutulumda olabilmektedir. Burada, beyin manyetik rezonans gorin-
tilemede (MRG) bazal ganglion tutulumu olan, izlemde koreoatetoz gelisen siddetli progresyon gosteren
olguyu sunuyoruz.

Yontem: Febril status nedeniyle fenobarbital, levetirasetam tedavileriyle izlenen sekiz aylik kiz olgu beyin
MRG'de infarkt raporuyla sevk edildi. 0zge¢gmisinde mekonyum aspirasyonu ve neonatal sarilik, VSD olan
hastanin aile dykusiinde 6zellik yoktu. Genel durumu kotd, GKS 10'du.

Bulgular: BOS proteini:61.95mg/dl ve BOS HSV-PCR pozitifti. infarkt siiphesiyle tekrarlanan MRG'de bila-
teral talamuslarda, serebral hemisferlerde difiizyon kisitlanmasi gosteren lezyonlar Leigh?/Biotin-Tiamin
yanith bazal ganglion hastaldi lehine saptandi, metabolik taramalari, SLC19A3 gdnderildi, mitokondriyal
kokteyl baslandi. Elektroensefalografide hemisferal asimetri, bioelektriksel yavaglama, sol hemisfer fron-
tosantralde keskin dalga aktivitesi saptandi. Direncgli nébetleri nedeniyle kontrol Beyin MRG'de bilateral
frontal-temporal, sag parietal, gri ve beyaz cevheri tutan subakut hemorajik lezyonlar, korpus kallozumda
o0dem, bilateral talamuslarda T2A'da hiperintens lezyonlar herpes ensefaliti ile uyumluydu. Dérdiinci haf-
tada koreoatetoz gelisti, serum NMDA ve dopamin-2 reseptor antikoru génderildi. Pulse metilprednizolan
ve Intravendzimmunglobulin tedavisi baslandi. Koreoatetozda belirgin diizelmesi oldu.

Sekil: Olgunun Beyin MRG bulgular

A:Bilateral frontal loblarda, sag parietal lobda, bilateral temporal loblarda lateralde gri ve beyaz cevheri tu-
tan subakut hemorajik lezyonlar, B: Bilateral talamuslarda T2A'da hiperintens lezyon, C: Korpus kallozumda
o0dem, D: ADC goriintilerde bilateral frontal ve sag temporoparietal lobda difiizyon kisitlanmasi

Sonug: Tedaviye direngli koreoatetoik hareketler HSV'nin tetikledigi sekonder immiuin iligkili olay ve bazal
ganglion tutulumu sonucunda gelisebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Ensefalit, Post Herpes simplex, Bazal ganlion tutulumu, Koreoatetoz
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Biotinidaz eksikligi tanisi altinda gizlenen yeni varyant pontoserebellar hipoplazi tip-10

Pinar Ozkan Kart', Nihal Yildiz', Alper Han Cebi?, Giilnur Esendilkii", Elif Acar Arslan’, Tiilay Kamasak’, Se-
vim Sahin’, Ali Cansu’

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Trabzon

Amag: Pontoserebellar Hipoplazi Tip-10, gecikmis psikomotor gelisim, mikrosefali, spastisite, dismorfik
bulgular ve direncli nébetler ile karakterize otozomal resesif norogelisimsel ve nérodejeneratif nadir bir
hastalikdir. Bu sunumda, biotinidaz eksikligi tanisi altinda gizlenen yeni varyant Pontoserebellar hipoplazi
tip-10 vakasi tartisildi.

Yontem: Bes yas erkek olgu, gelisme geriligi, ylirilyememe, konusamama ve direngli ndbetler ile bagvurdu.
Postnatal 40.gilintinde biotinidaz eksikligi saptanip 10 mg biotin tedavisi baslanmis. Dort yasinda bas tut-
masi baglayan olgunun aile éykisinde akraba evliligi yok, anne-baba ayni kdyden, ailede benzer hastalik
oykisi yoktu. Kasektik, agir gelisme geriligi, mental retarde goriinimui, aksiyel hipotonisitesi, mikrosefali-
si, g0z temasi-isik takibi zayifligi, genis burun kokd, kisa burun, uzun palpebral fissiir, yliksek kemerli kaslar,
kifoskolyoz, kriptorsidizm, hiperrefleksi, klonusu, spastisitesi mevcuttu(Gorintileri mevcuttur).

Bulgular: Yenidogan doneminde enzim analizi ile parsiyel biotinidaz eksikligi tanisi alan olgunun kan gazi,
laktat, idrar organik asit/aminoasit atilimi normaldi. Semptomsuzken erken evrede ve yeterli biotin teda-
visine basglanan olguda ilerleyici nérodejeneratif bulgulari, dismorfik yiiz gériinimi ve direngli epilepsisi
nedeniyle ikinci bir hastalik diiglinilip Tim ekzom DNA analizi(WES) yapildi. CLP1 geninde c.419G>A
(p.R140H) homozigot varyant ile Pontoserebellar Hipoplazi tip 10; biotinidaz geninde ¢.410G>A (p.R137H)
homozigot varyant ile Biotinidaz eksikligi saptandi.

Sonug: Akraba evliliginin yiksek oldugu ilkemizde izlemde primer hastaligiyla bagdagsmayan semptomlari
olan olgular ikinci bir genetik ve/veya metabolik hastalik agisindan tetkik edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Biotinidaz eksikligi, pontoserebellar displazi tip-10, WES




23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-169

‘All- Trans Retinoik Asit’ (ATRA) tedavisine sekonder psodotiimor serebri: AML-M3 ve papil 6dem yone-
timi

Pinar Yavuz', Goknur Haliloglu®, Dilek Yalnizoglu', Giiliz Fatma Yavas®, Selin Aytac?, Sule Unal Canguil?, Elif
Bulut?

"Hacettepe Universitesi C.Noroloji
?Hacettepe Universitesi Radyoloji ABD
3Hacettepe Universitesi C. Hematoloji
“Hacettepe Universitesi Gz ABD

Amag: Psddotimor serebri, ATRA tedavisinin bilinen bir komplikasyonu olup, tedavinin kesilmesi ile bulgu-
lar geri donusliddr.

Yontem: 15 yasinda, ATRA tedavisine sekonder psddotimor serebri olgusunu sunduk

Bulgular: Bas agris, kilo kaybi, aksiller bélgede sislik nedeniyle basvuran, sol gézde homonim hemianopsi,
pansitopeni, kraniyal MRG’'de sa§ posterior serebral arter sulama alanina uyan akut enfarkt saptanarak,
kemik ili§i aspirasyonu ile akut promyelositik Idsemi tanisi alan 15 yasinda kiz hastaya, ATRA, arsenik triok-
sit(ATO), sitozin arabinozid, hidroksilire ve deksametazon baslandi. Tedavinin 3. ayinda remisyonda olan
hastada, yeniden bas agrisi gelisti. Bilateral gérme alani defekti, evre 3 papil 6dem ve lomber ponksiyon
ile psddotimor serebri tanisi konularak, asetazolamid baslandi, ATRA ve ATO kesildi. Antiasidoz tedavi
altinda asetazolamid dozu kademeli olarak arttirildi, tek doz furosemid IV uyguland.. iki hafta iginde bul-
gulari gerileyen hastanin ATO tedavisi yari dozda baglanarak, Gi¢ glin i¢inde tam doza ¢ikarildi. Antiodem
tedavinin 1. ayinda ATRA tekrar baslandi. Tedavinin 1. ayinda hasta tekrar bas agrisi ve kusma nedeni ile
basvurdu. Erken evre papil 6dem ve BOS acilis basinci 320 mmH20 olmasi nedeniyle topiramat baslana-
rak, ATRA tedavisi tekrar kesildi. ATRA kesilmesinden bir ay sonra g6z dibi incelemesi normal bulunarak,
ATRA tekrar baslandi.

Sonug: Primer hastaligina yonelik ATRA almasi gereken hematolojik malignensi hastalarinda komplikas-
yonlarin yonetimi, dikkatli izlem ve bireysel yaklagimlar gerektirir.

Anahtar Kelimeler: psodotimor serebri, ATRA, AML-M3, papil 6dem
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Cocukluk Gagi Norolojik Hastaliklarinda Ebeveynlerin Saglik Okuryazarliginin Prospektif Olarak Deger-
lendirilmesi

Rabia Tiitiincii Toker', Nihal Sahin2, Niliifer Ulkii Sahin? Yasin Karali2

'Bursa Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Bolimu
2Bursa Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari

Amag: Calismanin amaci ¢ocuk noroloji poliklinigine basvuran ¢ocukluk ¢agi kronik norolojik hastalikla-
rindan birisinin tanisini alan hastalarin ebeveynlerinin saglik okuryazarhgi dizeyini, hastalik kargisindaki
tutumunu ve tedaviye uyumunu degerlendirmektir.

Yontem: Bu calisma prospektif olarak planlandi. Saglik Bakanhgi, Saglik Bilimleri Universitesi Bursa Sehir
Hastanesinden Etik Kurul onayi alindi. Calisma, ¢ocuk noroloji poliklinigine bagvuran ve ¢ocukluk ¢agi
kronik norolojik hastaliklarindan birisinin tanisi alan hastalarin ebeveynlerine goniilliiliik esas alinarak ebe-
veynlerin sosyodemografik bilgileri ve Avrupa Saglik Okuryazarhdi Arastirmasi Anketi'nin (HLS-EU-Q47)
Tirkceye uyarlanmasi ile elde edilen Tiirkiye Saglik Okuryazarhig Olgegi-32 formunu iceren anket diizenle-
nerek yapildi.

Bulgular: Calismaya 338 kisi ( % 53,3 kadin, %46,7 erkek) katildi. Katilimcilarin saglhk okuryazarlik diizeyi
TSOY-32 dlgegine gore; %15,4 (n=52) yetersiz, % 24,6 (n=83) sorunlu/sinirli, %34(n=115) yeterli, %26 (n=88)
mikemmel olarak saptandi. Epilepsi ile izlenen hastalarin ebeveynlerin %40,2’sinin, néromuskiler hastalik-
la izlenen hastalarin ebeveynlerin % 58,8'inin saglik okur yazarlik diizeyi yetersiz veya sorunlu-sinirli olarak
bulundu. Saglik okur yazarli§i yliksek olan ebeveynlerin takiplerine daha diizenli geldigi, tedaviye daha
uyumlu oldugu ¢alisma stresi igerisinde gorulda.
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Arastirma grubunun temel 6zellikleri (n=338)

Degiskenler
Yas (Ort + SS) 7,2+ 6,1 (min: 0,0 — maks: 18,0)
Cinsiyet n (%)
Kadin 180 (53,3)
Erkek 158 (46,7)
Tani
Riskli bebek izlemi (HIE, Serebral Palsi) |75 (22,2)
N&bet ve benzeri durumlar 82 (24,3)
Basagrisi 70 (20,7)
Noromiiskiiler hastaliklar 17 (5,0)
No&rodejeneratif hastaliklar 19 (5,6)
Diger** 75 (22,2)
Anne egitim
ilkégretim 208 (61,5)
Lise 80 (23,7)
Universite 50 (14,8)
Baba egitim
ilkégretim 174 (51,5)
Lise 110 (32,5)
Universite 54 (16,0
Anne yasi (Ort + SS) (yil) 35,8 + 8,4 (min: 19,0 — maks: 57,0)
Baba yasi (Ort + SS) (yil) 39,6 + 8,5 (min: 19,0 — maks: 63,0)
Anketi yanitlayan
Anne 86 (254)
Baba 110 (32,5)
Anne ve Baba Birlikte 142 (42,0)
Aylik gelir
2000 alti 64 (18,9)
2000-6000 242 (71,6)
6000-10000 24 (7,1)
10000-20000 4 (12
20000 usti 4 (1,2
Yasadigi yer 323 (95,6)
Merkez 5
Koy 15 (4,4)
Saglik Okuryazarh@i Diizeyi
Yetersiz 52 (154)
Sorunlu-Sinirli 83 (24,6)
Yeterli 115 (34,0)
Miikemmel 88 (26,0

Saglik Okuryazarlik Diizeyinin Bazi Degiskenlerle iligkisi

Yetersiz-Sorunlu-Sinirli Saglk Okuryazarhg | Yeterli-Milkemmel Saglik Okuryazarligi
n (%) n (%) p

Cinsiyet (Gocuk)

Kadin 78 (43,3) 102(56,7) 017
Erkek 57 (36,1) 101(63,9) ’
Tani
Riskli bebek izlemi 25 (333) e Eggg
N&bet ve benzeri durumlar |33(40,2) a1 62'9)
Basagrisi 26 (37,1) (62,

SRR 7 (412)
Noromiskdiler hastaliklar |10 (58,8) 9 (47.4) 0,36
Norodejeneratif hastaliklar |10 (52,6) a4 (Sé 7)
Diger** 31 (41,3) !
Egitim (Anketi yanitlayan)
ilkdgretim 65(39,2) 17(1)1(65203?)
Lise 43(37,7) 31 (53.4) 0,51
Universite 27 (46,6) ’
Anketi yanitlayan

Anne 36 (41,9) gg Egg;g

Baba 41 (37,3) 84 (59.2) 0,78
Anne ve Baba Birlikte 58 (40,8) ’
Aylik gelir

2000 alti 29 (45,3) ?4517(52207 )7)

2000-6000 95(39,3) 21 (65 6') 0,54
6000 (st 11 (34,4) ’
Yasadig yer

Merkez 130 (40,2) 13%2?? ) 079
Koy 5 (333) b b

Sonug: Ebeveynlerin egitim seviyeleri ylikseldikge saglik okuryazarlik diizeylerinin arttigi gortlmustir. Sag-
lik okuryazarhgi diizeyinin yikselmesi, kronik norolojik hastaliga sahip hastanin tedaviye uyumunu ve has-
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talik surecini olumlu etkiledigi gortlmustir. Saghk okuryazarlidi seviyelerini arttiracak ¢alismalar, kronik
norolojik hastaligi olan gocuklarin takip ve tedavi siireglerine olumlu katki saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: norolojik hastalik, saglik okuryazarligi, Tiirkiye Saglk Okuryazarhig Olgegi
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P-171

Reversible Splenial Lezyon Sendromunun nadir bir nedeni Orofarengeal Tularemi

Ridvan Selen’, Giirkan Karakus?, Meral Karadag', Bilge Ozgor’

'inénii Universitesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Malatya
2indni Universitesi, Gocuk Saghigi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Malatya

Amag: Reversible splenial lezyon sendromu (RESLES) nadir goriilen klinik ve radyolojik bulgulariyla komp-
leks bir durumdur. Radyolojik olarak korpus kallosum spleniumda T2 ve flair sekanslarda hiperintensite ve
diffiizyon kisitlanmasi gosteren gegici sitotoksik 6dem izlenir. Klinik, altta yatan nedene gore ensefalopati-
den ataksiye kadar degisik norolojik yelpazede karsimiza gikmaktadir. Tularemi, gram negatif bir kokobasil
olan Francisella tularensis’in neden oldugu bir zoonozdur. Temel klinik formlari Glseroglandiiler, glandiiler,
okiiloglandiiler, orofarengeal, tifoidal ve pndmonik tularemidir. Nérolojik tutulum nadirdir. Ataksi ile prezen-
te olan kraniyal goérintilemesinde korpus kallosum splenial lezyonlu olgumuzda tularemi tanisi koyduk.
Ataksi ile gelen etiyolojisinde tularemi saptadigimiz RESLES olgumuzu sunmak istedik.

Yontem: Olgu sunumu

Bulgular: 8 yasinda kiz hasta (¢ glinden beri baslayan kusma, bas agrisi ve dengesiz yirime nedeni ile
klinigimize basvurdu. Fizik muayenesinde patolojik olarak tonsiller hiperemik, sag submandibular bolgede
agrili lenf nodlar mevcuttu. Norolojik muayenesinde ense sertlidi ve ataksik yiirlylis vardi. Kraniyal MR go-
rintulemede korpus kallozum spleniumunda, bilateral parietooksipital bolge subkortikal beyaz cevherde
T2 ve FLAIR hiperintensite ve bu alanlarda diffiizyon kisitlanmasi saptandi. BOS kiiltir ve viral serolojisi,
Lyme, kedi tirmigi ve bogaz kultiirii negatif olarak sonuglandi. Serum serolojik incelemede Francisella Tu-
larensis tespit edildi ve antibiyoterapisi diizenlendi. Hasta sekelsiz iyilesti.

Sonug: Nadir goriilen RESLES sendromunun nadir etiyolojisi olan tularemi olgusunu sunduk.

Anahtar Kelimeler: Tularemi, RESLES, Ataksi
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P-172

West Sendromu: Klinik Ozellikleri ve Tedavi Yaniti

Rohat Oztepeli’, Esra Giirkas’, Deniz Yilmaz', Aysegiil Nese Citak Kurt'

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noéroloji Bilim Dali

Amagc: West sendromu hayatin ilk 2 yilinda goriilen epileptik ensefalopatidir. Spazm tipi ndbetler, psiko-
motor duraklama ve gerileme, elektroensefalografide (EEG) hipsaritmi paterni ile karakterizedir. Tedavide
amag nobetlerin kontrol altina alinmasi, EEG’de hipsaritminin ve psikomotor gelisimin diizelmesidir. Bu
¢alismada amag West sendromu tanisi ile izlenen hastalarda etiyolojileri, tedaviye klinik ve EEG yanitlarini
belirlemektir.

Yontem: 1 Eylil 2019 - 1 Eyldl 2021 tarihleri arasinda Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Noéroloji Bolimi'ne
basvuran ayaktan ve yatan hastalar ¢alismaya dahil edildi.

Bulgular: West sendromu tanisi alan 42 hastanin kayitlari retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin
%73l (n: 31) erkekti. Hastalarda ilk nobet goriilme yasi ortalama 6.6 aydi. Hastalarin %80 ‘i semptomatik
olarak deg@erlendirildi. Etyolojide en sik goriilen faktorler prematiirite (n:15), hipoksik dogum 6ykiisi (n:18)
idi. Hastalarin %9.5'i (n:4) idiopatik olarak degerlendirildi. Hastalarin %50’sinde muayenede mikrosefali
saptandi. On alti hastaya ACTH, 6 hastaya vigabatrin verildi. Onii¢ hastaya da her iki tedavi birlikte kullanil-
di. ACTH tedavisi alan hastalarin %76’sinda klinik ve elektrografik yanit alindi. Vigabatrin tedavisi alan has-
talarin timiinde noébetlerde azalma/nobetsizlik gordlirken elektrografik olarak %33 hastada yanit alind.

Sonug: West sendromunda erken tani ve tedavi 5nem tasimaktadir. Siklikla prematdrite ve hipoksik dogum
oykiisu etiyolojide yer almaktadir. Ozellikle riskli bebeklerin bu acidan yakin takibi 6nem tasir.

Anahtar Kelimeler: west sendromu, etiyoloji, tedavi
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P-173

Febril Konviilziyonun Gocuklarda Norokognitif Fonksiyonlar Uzerine Etkisi

Rojan ipek’, Eysan Sevimli2, Asena Ayca Ozdemir3, Khatuna Makharoblidze?, Getin Okuyaz?

'Adiyaman Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Noroloji BD, Adiyaman
2Mersin Univeristesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&roloji BD, Mersin
3Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Biyoistatistik ve Tibbi Bilisim ABD, Mersin

Amag: Bu calismada febril konviilziyonun (FK) norokognitif fonksiyonlar tizerine etkisini gostermek ama-
ciyla FK tanisi alan cocuklardan Wechsler Gocuklar igin Zeka Olgegi-IV (WiSC-IV), Stroop testi, Conners
ebeveyn ve 6gretmen degerlendirme 6lgegi kullanilarak saglikh kontrol grubuyla karsilastirilmasi amaglan-
mistir.

Yontem: Ocak 2012-Aralik 2018 tarihleri arasinda FK tanisi almis WiSC-IV, Stroop testi, Conners ebeveyn ve
ogretmen degerlendirme 6lgedi uygulanmis 49 hasta ¢alismaya dahil edildi ve 20 hasta ile kontrol grubu
olusturuldu.

Bulgular: Calisma grubu 19 K (%38,8), 30 E (%61,2) olmak izere 49 hastadan olusuyordu. Caligsmaya alinan
hasta yas arali§i 72-136 ay arasinda idi. Galisma grubunda WISC-IV; Tiim Olcek Zeka Puani, Sdzel Kavrama
Dondsturdlmis Puani, Algisal Akil Yiritme Dondstirilmis Puani, Calisma Bellegi Donustirilmis Puani
ve islemleme Hizi Déniistiiriilmiis Puani kontrol grubuna gére daha diisiiktii (p<0.05). Stroop alt test 1,2,3
ve 5 sonuglari kontrol grubuna gore daha distikti (p<0,05). Hasta grubunda ilk nobet yasi ile sdzciik da-
garcigi arasinda negatif iligki tespit edildi. (r--0,301 p:0,036).

Sonug: Calismamizda genel olarak iyi prognozlu olarak bilinen FK’'nin WISC IV ve Stroop test sonuglarini
olumsuz etkiledigi saptandi. Calismamizda FK grubunda anlamli olarak daha diisiik tespit edilen WISC IV
ve Stroop test sonuglar, FK’'nin biligsel fonksiyonlar agisindan bir risk olusturabilecegini gostermektedir.
Sonugclarimiza gore FK'li hastalarin biligsel yonden degerlendirilmeleri gerekebilecegdini isaret etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Conners, Febril konviilziyon, WISC IV, Stroop
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P-174
Antenatal Baslangigh Geg Tani Alan iki Dogumsal Metabolik Hastalik Olgu Sunumu

Rojan ipek’, Biisra Eser Cavdartepe?

'Adiyaman Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Noroloji BD, Adiyaman
2Adiyaman Egitim ve Arastirma hastanesi Tibbi Genetik ABD, Adiyaman

Amag: Yenidogan nobetleri kalitsal metabolizma hastaliklarin ilk sunumu olabilir. Vitamin bagimli metabo-
lik ensefalopatilerden piridoksin bagimlihgi ve serin biyosentez defekti yenidogan doneminde nobetler ile
bulgu verebilir, 6zgiil tedavileri bulundugundan ayirici tanida digindlmelidir.

Yontem: Her iki olgu konjenital mikrosefali, ciddi psikomotor gerilik ve ndobetle basvurdu. Olgularimizdan
ilki 33 aylk kiz digeri 26 aylik erkek hasta idi. Gelisim basamaklari yasitlarina gore geride olan olgularimizin
anne baba arasinda 2. dereceden akrabalik oykiisi mevcuttu. Her iki olgumuzda mikrosefalik goriinim,
ayak bileginde belirgin spastisite DTR'de artis ve babinski pozitiflidi ile benzer muayene bulgulari vardi.

Bulgular: Laboratuvar bulgularinda hemogram, biyokimya, TFT, vitamin B12, ferritin, folat ve metabolik
taramalari normal olarak degerlendirildi. Serebral MRG'de her iki hastada kortikal atrofi gézlendi. ilk has-
tanin epileptik ensefalopati panelinde PLPBP geninde homozigot ¢.695C>T(p.Ala232Val) yanlis anlamli
mutasyonu tespit edildi. Bu degisim daha 6nce bildiriimemis olup, ACMG' nin varyant siniflandirmasina
gore “muhtemel patojenik” olarak tanimlanmistir. Diger hastadan ise mikrosefaliye yonelik panel yapilmasi
planlandi. PSAT1 geninde c.129T>G p.(Ser43Arg) missense varyanti homozigot olarak saptandi. Varyant
ClinVar veritabaninda patojenik olarak yer almaktadir ve daha 6nce bildirilmistir.

Sonug: Bu yazida Ozellikle antiepileptik ilaglara direncli ndbetlerde metabolik hastaliklarin akla gelmesi,
zamaninda ve dogru tani ile hasta prognozunun olumlu yonde etkilenecegi ve erken tani sonrasi ailelere
uygun genetik danigma verilmesine olanak saglanmasi amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Gen, Nobet, Mikrosefali, Metabolik hastalik
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P-175

Dyke Davidoff Masson Sendromu Bir Olgu Sunumu

Rojan ipek’, Mahmut Gorapli? Haci Taner Bulut3, Habip Almis*

'Adiyaman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji BD, Adiyaman
2Adiyaman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji ABD, Adiyaman

3Adiyaman Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji ABD, Adiyaman

“Adiyaman Univeristesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD, Adiyaman

Amag: Dyke Davidoff Masson sendromu (DDMS); fasiyal asimetri, karsi taraf hemiparezi/hemipleji, nobet-
ler ve mental reterdayon ile karakterize klinik bulgular igerir. Noérogorintilemede ise serebral hemiatrofi ve
ayni taraf lateral ventrikiilde genigleme, tek tarafli kafatasi kalinlagmasi, paranazal siniislerde asiri genisle-
me ve havalanma artisi gortlmektedir.

Yontem: On U¢ aylik erkek hasta sag vicut yarisini kullanamama sikayetiyle Cocuk Noroloji poliklinigine
basvurdu. Zamaninda, 3200 gr olarak NSVY ile dogum oykisi mevcuttu. Hastanin dogumundan hemen
sonra aglamadi§i buna ragmen yenidogan yogunbakim unitesinde yatisg 6ykisiniin olmadigi ifade edildi.
Sekiz aylik iken emekleme déneminde viicudunun sag yarisini kullanamadidi farkedilmis. Soygegcmisinde
anne baba arasinda akrabalik yoktu.

Bulgular: Laboratuvar tetkiklerinde hemogram, biyokimya, TFT, vitamin B12, ferritin normaldi. G6z mua-
yenesi ve igitme testi normal olarak degerlendirildi. AGTE testinde yasitlarina gore geride oldugu tespit
edildi. Fizik muayenesinde mental durumu disuk, hafif fasial asimetri, sag taraf kas giici 3/5, sagda derin
tendon refleksleri artmis ve babinski pozitifti. Serebral MRG goriintiilemesinde T1, T2 ve FLAIR sekansda
sol tarafta serebral hemiatrofi, ayni taraf ventrikiilde genisleme ve ayni taraf bazal ganglionlarda hipoplazi
tespit edilen hastadan DDMS disinuldu.

Sonug: Bu yazida hemipleji/hemiparezi ve néromotor gelisim geriligi ile bagvuran hastalarda dogru taniya
ulagsmada serebral gorintilemenin 6nemli oldugunu ve serebral hemiatrofi nedenlerinden biri olan DDMS
tanisinin ayirici tanida diistindlmesi amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Hemiparezi, hemipleji, serebral hemiatrofi
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P-176
Obez Olgularda MIS-C iligkili Pseudotiimér Serebri

Secil Oktay Edizsoy', Soner Sertan Kara', Miige Ayanoglu’, Ayse Tosun'

1Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: Covid 19 viriisii, MIS-C (Multisistem inflamatuar Sendrom) olarak adlandirilan tek/goklu organ dis-
fonksiyonuna yol agabilir. Burada MIS-C tanisi ile izlenirken ¢ift gérme, 6.sinir paralizisi gelisen pseudotu-
mor serebri (PTS) tanisi alan iki obez olgu sunulmustur.

Yontem: OLGU :10bez (BMI=29) 10 yas erkek olguda, MIS-C tanisi ile izleminin 11. giliniinde basagrisi,
diplopi gelisti. Muayenesinde; sol disa bakis kisithhgi, g6z dibinde; grade 3 papil 6dem,kraniya IMRG bul-
gulan PTS'yi destekler nitelikteydi. MR venografi normaldi. Asetazolamid tedavisinin 10. giini yakinmalari
tamamen duzeldi.

Bulgular: OLGU:20bez (BMI:30) 12 yas erkek olguda, MIS-C tani-tedavisinin 8. giliniinde ¢ift gérme yakin-
masi gelisti, g6z dibi normaldi, akomodasyon spazmi olarak degerlendirildi. Taburculuktan 1,5 ay sonra
yeniden MIS-C klinigiyle geldi ve sag disa bakista kisithlik saptandi. Klinik, géz bulgulari, kraniyal MRG ile
PTS dusunuldu. Steroid tedavisinin 7. glinu sikayeti tamamen dizeldi.

Sonug: Basagrisi, ndbet, noropati, ensefalopati, , fokal norolojik bozukluk,kraniyal sinir tutulumlar pseudo-
timor serebri MIS-C'nin norolojik bulgulari igerisinde yer alir. Obezitenin, MIS-C gelisimine yatkinlik olustur-
dugu ve ayrica PTS'nin etiyolojisinde de yer aldidi bilinmektedir. MIS-C'nin 8-10 yas arasi obez ¢ocuklarda
hiperinflamasyonun da etkisi ile BOS basincini arttirdi§i ve PTS'ye yol agtigi bildirilmistir. Bu ¢alisma ile
MIS-C tani-tedavisi ile izlenen iki obez olguda PTS gelisimine dikkat ¢cekilmek istenmistir.

Anahtar Kelimeler: Covid 19, Cocuk, Obezite, Pseudotimor serebri
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P-177

Hipotonik infantta Beklenmedik Etiyoloji; Osmotik Demiyelinasyon Sendromu

Ayse Tosun', Secil Oktay Edizsoy', Kibriya Fidan?, Miige Ayanoglu’

'Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk N&roloji Bilim Dali
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nefroloji Bilim Dali

Amagc: Osmotik Demyelinasyon Sendromu(ODS), hipo-hipernatremiyle, SSS'de gelisen myelin yikimi sonu-
cu olusur. Bu calismada gelisim geriligi olan bir infant, etiyolojide Nefrojenik Diabetes insipitusa (NDIi) bagli
hipernatremi-osmotik demiyelinasyon sendromu tanisi almasi nedeniyle sunulmustur.

Yontem: OLGUS,5 aylik erkek olgu, basini tutamamasi ve asiri huzursuzluk nedeniyle basvurdu. Miyadinda,
4600 gr, C&S ile dogmus. Oz-soygecmisinde 6zellik yok. Aile 3. ayda Rotaviriis asisi sonrasinda uzun siiren
ishali ve giderek ekstremite hareketlerinde azalmayi farketmis. Muayenesinde bilinci acik, huzursuz, aksi-
yal- periferik tonusu azalmis, kas gticti dort yanh 3-4/5, DTR'i hipoaktifti.

Bulgular: Hipotonik infant etiyolojisi igin ¢ekilen kraniyal MRG'de; dorsal pons, bazal ganglionlar, talamus,
frontal ve temporooksipital bélge piramidal yollarda sinyal patolojisi saptanmasiyla nérometabolik hasta-
lik testleri istendi. idrar dansite diisiikliigii(1003), hipernatremisi, polidipsi-poliiirisi nedeniyle Santral Dia-
betes insipitus 6n tanisi ile desmopressin tedavisi baglandi. Dogustan metabolik hastalik tarama testleri
normaldi. Desmopressin tedavisine yanit alinamamasi ile baska merkezde hidroklorotiazid tedavisine ge-
cildi ve olgu AVPR2 mutasyonuna bagli Nefrojenik Diabetes insipitus tanisi aldi. izlemde poliiiri-polidipsi
geriledi. 10. Ayda motor kazanimlarinin oldugu ve kraniyalMRG lezyonlarinin geriledigi gorilda.

Sonug: ODS, hipo-hipernatremiye bagl, genellikle serum sodyumunun hizla dizeltiimesi sonucu ortaya ¢I-
kan, SSS’de ponsun veya ekstrapontin bolgelerdeki myelinin destriiksiyonu sonucu olusan aksonal hasar-
lanmadir. Klinik ve MRG bulgular nérometabolik hastaliklar diisiindirebilir. Hipotonik infant etiyolojisinde
hipo-hipernatremiye sekonder gelisebilecek osmotik demyelinasyon sendromu da akilda bulundurulmali-
dir.

Anahtar Kelimeler: Hipotonik infant, Osmotik Demyelinasyon Sendromu, Hipernatremi, Nefrojenik Diabe-
tes Insipitus
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P-178
Direngli Yenidogan Nobetlerinde Nadir Etiyoloji; D-Bifunctional Protein Eksikligi

Secil Oktay Edizsoy’, Semra Biiyiikkorkmaz Oztiirk', Miige Ayanoglu’, Ayse Tosun'

'Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: D-Bifunctional protein eksikligi, OR gegisli, direncli yenidogan nobetleri, agir hipotoni, gelisme ge-
riligi, dismorfik bulgulari ile zelweger spekturum bozukluguna benzeyen nadir goriilen tek enzim bozuk-
lugudur. Bu calismada yenidogan doneminden itibaren agdirhipotonisi, antiepileptiklere direngli ndbetlerle
izlenen epileptikensefalopati panelinde HSD17B4 geninde homozigotmutasyon saptanan bir hipotonik-
sendromikinfant sunulmustur.

Yontem: Miyadinda, NSVY ile 3210 gram, 1. Derece kuzen evliligi sonucu dogan erkek olgu 6. saatte apne,
nobet ile yatirildi.

Bulgular: Muayenesinde, yenidogan refleksleri zayif aliniyordu, agir hipotonikti, isitme kaybi ve dismor-
fik yliz bulgulari mevcuttu. Kraniyal MRG'si, rutin ve BOS tetkikleri normaldi. Farkli karakterlerde nobetleri
nedeniyle tedavide fenobarbital, levatirasetam, fenitoin, karbamazepin, topiramat, B6-B5 vitaminleri, viga-
batrin kullanilmasina ragmen, nébet kontroli saglanamadi. EEG’sinde, zemin ritmi anormalligi multifokal
epileptik aktivite tespit edildi. Rutin metabolik tarama, BOS metabolik tetkikleri ve VLCFA sonuglari normal-
di. Genetik analizinde SMA paneli normal saptand, epileptik ensefalopati panelinde ise HSD17B4 geninde
homozigot mutasyon ile D-Bifunctional protein eksikligi saptandi. Halen 10 aylik olan olgu agir gelisim
geriligi ve direngli epilepsi tanisiyla izleniyor.

Sonug: D-bifunctionalprotein, peroksizomlarda yer alan ve yag asitlerinin pargalanmasinda rol oynayan bir
proteindir. Eksikligi yagdasitlerinin birikimine miyelin yapisinin bozulmasina ve anormal beyin gelisimine
sebep olur. Bu olgu Zellweger sendromuna benzer 6zellikler gosteren, direncli epilepsisi olan agir hipoto-
nikinfantlarda VLCFA diizeyleri normal olsa bile genetik analizin 6nemine dikkat gekmek igin sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Hipotonik infant, Direngli Epilepsi, D-Bifunctional Protein Eksikligi
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P-179

Gocukluk ¢aginda nadir goriilen kronik immiin motor poliradikiilopati-KiMP olgusu

Seda Kanmaz', Cemile Biisra Olciili, Tugge ince’, Ozlem Yilmaz', Dilara Ece Toprak’, Hepsen Mine Serin’,
Sanem Yilmaz', Hasan Tekgdl’

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir

Amag: immiin aracili radikiilopatiler oldukca nadirdir. Olgularin klinigi progresif, arefleksik ekstremite giic-
siizligu olup kronik immin inflamatuar demiyelinizan polinéropatiye benzer ancak elektrofizyolojik bulgu-
lar farklidir.

Yontem: 14 yas erkek olgu yiriyeme bozuklugu ve glgsiizlik ile bagvurdu. Alti ay 6nce sol alt ektremite-
sinde baslayan gli¢siizliik yavas progresif olarak ilerlemis, son iki aydir sag alt ektremitesi de etkilenmis ve
gunluk fiziksel aktiviteleri kisitlanmisti.

Bulgular: Fizik bakisinda alt ekstremite kas gulicl 4/5 olup derin tendon refleksleri ainmamaktaydi. Kre-
atinin kinaz degeri normal olan olgunun EMG'sinde alt ekstremitelerde motor sinir birlesik kas aksiyon
potansiyeli disik olup igne EMG bulgular bilateral L5-S1 radikiler etkileme ile uyumluydu. Spinal MR
gorintiilemesinde kaudo equina liflerinde diffiiz kontrastlanma izlenmekteydi. BOS proteini 299 mg/dL
olarak yiksek saptanin olgunun neoplastik, metabolik, enfeksiyoz hastalik taramalari normaldi. Klinik,
elektrofizyolojik ve goriintiileme bulgular ile KIMP diisiiniilen olguya 2 gr/kg iViG verildi. Bir ay sonra yeni
gelisen diga bakis kisithligi olan olgu bagimsiz yuriyememekteydi. Kontrol kraniyal goriintiilemesi normal
olup papilédemi olan hastada inflamatuar siirece bagli psddotimor serebri (PTS) disindldi. Tedavisi
pulse metilpredniziolon degistirilen olgunun birinci haftada PTS bulgular diizeldi, birinci ayda desteksiz
yurdyebilmekteydi, ti¢lincl ayda ise sadece parmak ucu yurimesi basarisizdi.

Sonug: KIMP ¢ocukluk ¢aginda nadir goriilen bir kronik polinéropati olup metilprednizolon ile basarili bir
sekilde tedavi edilebilir.

Anahtar Kelimeler: radikilopati, kronik immiin motor poliradikiilopati, metilprednizolon
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P-180

Anti-Hu iligkili paraneoplastik ensefalit ile prezente olan noroblastom olgusu

Seda Kanmaz', Sanem Yilmaz', Eda Ataseven?, Tugge ince’, Dilara Ece Toprak’, Cemile Biigra Yagmur’,
Ozlem Yilmaz', Hepsen Mine Serin', Mehmet Kantar?, Hasan Tekgdil'

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Anabilim Dali, Gocuk N&rolojisi Bilim Dali, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Anabilim Dali, Cocuk Onkolojisi Bilim Dali, izmir

Amag: Noroblastom iliskili paraneoplastik sendromlar opsoklonus-miyoklonus ve ensefalit/ensefalomiye-
lit seklinde olabilir.

Yontem: iki yaginda kiz hasta sag kol ve gévdede hareket bozuklugu, fokal motor nébet ile bagvurdu.

Bulgular: Norolojik bakida; sag kolda 30-60 dakika siiren, uykuda devam eden segmental miyokloni ve sag
st ekstremitede gii¢siizliik saptandi. Elektroensefalografi ile miyoklonik hareketler subkortikal (non-epi-
leptik) olarak degerlendirildi. Kraniyal goriintiilemede sol parietal lobta ensefalit ile uyumlu bulgular olan
olguya antiviral, antibakteriyal tedavi ve iViG verildi. Segmental miyokloni icin cekilen spinal gériintiilemede
sol bobrek anteriorunda néroblastom ile uyumlu kitle saptandi. NSE:31,97(normal<16,3)ug/L idi. Olgunun
paraneoplastik panelinde Anti-Hu antikoru+++ saptandi. Paraneoplastik ensefalit olarak degerlendirilen
olguya kemik iligi 6rneklemi sonrasi deksametazon baslandi ve opere edildi. Klinigi kotiilesen; miyoklonisi
slirekli hale gelen ve hemiparezi gelisen olguya siklofosfamid iceren kemoterapi (KT) baglandi. 15. glinde
klinik dizelme olmayan hastaya pulse-metilprenizolon baslandi. Birinci ayda klinik diizelme basladi. Aylk
IViG, pulse-metilprednizolon ve KT'ye devam edildi. izleminin 4. ayinda gériintiileme bulgulari normal olan
olgu destek ile yurimeye basladi.

Sonug: Anti-Hu antikoru, intraseliiler antijene karsi gelisir ve siklikla erigkin hastalarda paraneoplastik en-
sefalite neden olur. Literatiirde, néroblastom tanisindan aylar-yillar sonra fokal nérolojik bulgular ve anse-
falopati tablosu ile prezente olarak anti-Hu ensefaliti saptanan az sayida ¢ocuk olgu bulunmaktadir. Olgu-
muz tani aninda anti-Hu ensefalit ile prezente olan ilk néroblastom olgusu olmasi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Anti-Hu, paraneoplastik ensefalit, néroblastom, miyoklonus
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P-181

Norolojik Hastaligi Olan Cocuklarda Sa¢ Yapisal Anormalliklerinin Arastirilmasi

Sedat Isikay’

Gaziantep Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dal

Amag: Sa¢ mikroskopisi giinliik pratikte saglari etkileyen bir¢ok hastalikta tani koydurucu olabilen hizl ve
basit bir yontemdir. Cocuk noroloji pratiginde sa¢ saft bozukluklari ile prezante olabilen birgok hastalik
vardir. Bu hastaliklarin tanisinda mikroskopi ile sa¢ saft bozukluklarinin saptanmasi tanida 6nemli katki
saglamaktadir.

Yontem: Calismamiza sag¢ bulgulari saptanan ¢ocuk hastalar dahil edildi. Sagin mikroskopik degerlendiril-
mesi 151k mikroskopu kullanilarak yapildi. Saptanan patolojik sa¢ saft bulgulari kaydedildi. Hastalarin klinik
bulgulari, sa¢ bulgulari, laboratuvar tetkikleri ve son tanilari degerlendirildi.

Bulgular: Caismamizda sa¢ bulgulari olan 16 hasta saptandi. Hastalarin 9'u dev aksonal néropati, 3'U
Griselli sendromu, 2'si menkes hastaligi ve 2'si de otozomal resesif yiinsi sa¢ hastaligi tanisi aldi. Sagin
inspeksiyonunda dev aksonal néropatili hastalarda kivircik ve karisik saglar, Griselli sendromu hastalarin-
da gumdisgsu sari renkte sacglar, menkes hastalarinda seyrek, kaba ve acik renkli saglar ve otozomal rese-
sif ylinsi sa¢ hastalarinda hipotrikozis dikkat ¢eken bulgulardi. Isik mikroskopisinde hastalarin gogunda
distrofik saglar tespit edildi. Ayrica, Trikorekzis nodosa, trikopitilozis, pili torti bulgular saptandi. Ozellikle
Griselli sendromu tanisi almis olan 2 hastada sa¢ saftindaki pigment birikimi ile iki Menkes hastalgi tanili
iki hastada da pili torti bulgular taniya gétiren en 6nemli bulgular oldu.

Resim 1

Dev aksonal noropatisi alan hastalarin karisik ve kivircik sag¢larinin gorinimi
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Resim 2

Dev aksonal noropati tanili iki kardesin saclari ve fizik 6zelliklerinin gorinimu

Resim 3

Griselli tanisi alan hastalarin giimiissii sar sag (a-c), kas (a,c) ve kirpiklerinin (a) ve yiiz cildinde noktavari
ve dairesel hipopigmente lezyonlarinin goriinimd. X10 ve X40 biyiutmelerde sag teli gévdesi boyunca
anormal melanin pigment kiimelenmelerinin i1sik mikroskopik gorinimu

Resim 4

Menkes tanili hastanin seyrek, zayif ve agik renkli saglarinin gériinimdi. Isik mikroskopisinde 4X (c) ve 10X
(d) biyitmelerde Pili torti bulgusunun gériinimdi (c, d).
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Resim 5

Hastanin hipotirikozisle uyumlu seyrek, zayif, ince ve yiinsi saglarinin gorinimii (a, b). Isik mikroskopisi
X4 biyilitmede distrofik, dairesel sag telleri (c, d), Trikorekzis nodasa (c) ve Trikoptilozis (d) bulgularinin
gorinum.

Resim 6

Wizw

Hastanin hipotrikozis ile uyumlu seyrek ve yiinsi saglarinin gorinimii (a). Isik mikroskopisinde X4 biiydit-
mede distrofik, farkli incelik ve kalinliktaki, ince ve kivrintili sag tellerinin goriinimii (b, c).

Sonug: Fizik muayenede sag¢ bulgularinin tespit edilerek 1sik mikroskopik degerlendirme yapilmasi, sa¢
bulgulari eglik eden nadir hastaliklarin tanisini kolaylagtirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: sa¢ mikroskopisi, dev aksonal néropati, menkes hastalig, griselli sendromu
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P-182

Piridoksin Bagiml Epilepsili iki Hastada Ge¢ Dénem Sonuglarn

Selahattin Katar’, Mehmet Akif Kilig', Edibe Pembegiil Yildiz', Mine Caliskan'

'istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi

Amag: Piridoksin bagimli epilepsi tedavi edilebilir, genetik bir hastaliktir. Bu hastalarda biligsel gelisimin
olumsuz etkilendigi bildiriimektedir. ALDH7A1 gen mutasyonu saptanan iki hastanin norobilissel ve tedavi
acidan, uzun sire sonuglarini sunmak istedik.

Yontem: Piridoksin bagiml epilepsi tanili iki hastanin dosya kayitlarindan klinik, laboratuvar ve tedavi so-
nuglar degerlendirildi.

Bulgular: Olgu 1. Kirkbes guinliik hasta nébet gecirme sikayetiyle poliklinigimize bagvurdu. Amca gocuklari
olan anne-babanin 3. ¢cocugu olarak 37 haftalik, 2500 gram agirh§inda sezeryan ile dogmus. Postnatal
2. giinde olan tonik-klonik konviilziyonlari piridoksin tedavisiyle kontrol altina alindi. iki yasinda ndbetleri
olmadigi i¢in B6 tedavisi kesilen hastanin 3. giinde klonik nobeti oldu, yeniden piridoksin tedavisi baslan-
di. Bundan sonra piridoksin tedavisini dizenli alan hastanin ndbeti tekrarlamadi. Olgu 2. Nobet gegirme
sikayetiyle hastanemize basvurdu. Normal vajinal yol ile 3200 gram agirliginda, teyze ¢ocuklari olan anne
ve babanin 3. ¢ocugu olarak miadinda dogmus. Postnatal 3. giinde jeneralize tonik-klonik konvilziyonlari
oldu. Fenobarbital ve fenitoin ile ndbetleri kontrol altina alinmayan hastaya, piridoksin 100 mg yapildiktan
sonra konviilziyonu durdu. Hasta 11 aylikken ilaci (piridoksin) temin edemedigi igin 4. giinde jeneralize
tonik klonik nébeti olmus. Piridoksin 100 mg verildikten sonra ndbeti tekrarlamadi.

Sonug: Ortalama 15-18 yil dizenli poliklinik izlemi olan ALDH7A1 gen mutasyonu homozigot saptanan,
norobilissel gelisimi normal olarak degerlendirilen Piridoksin bagimli epilepsili iki hasta sunuldu.

Anahtar Kelimeler: yenidogan, piridoksin bagimli epilepsi, norobiligsel gelisim
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P-183

Onemli Yiiriime Bozuklugu Nedeni: D Vitamini Eksikligi

Selahattin Katar', Burgin Nazl Karacabey’, Mine Caliskan’

'istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi

Amag: Vitamin D eksikligine bagli olarak sirtta ve bacaklarda agri, yorgunluk ve yiiriime bozuklugu gibi
semptomlar gériilebilmektedir. Ozellikle giines 1sinlarina yeterince maruz kalmayan, kapali ortamlarda ya-
sayan kisiler D vitamini eksikligi icin dnemli risk grubunu olusturmaktadir. Bu yazida yirime bozuklugu
nedeniyle poliklinige bagvuran ve D vitamini eksikligi saptanan hasta sunuldu.

Yontem: Hastanin dosya kayitlarinda klinik, laboratuvar ve tedavi sonuglari degerlendirildi.

Bulgular: 13 yasinda kiz hasta, bacaklarinda ve sirtta agr, yirimede gui¢liik sikayeti ile bagvurdu. Hastanin
2 ay Once sirt agnlari baslamig, yirimede guigliik giderek artmig. Hasta genellikle son 2 yildir kapali ortam-
da, glines gormeyen ortamda yasiyormus. Fizik inceleme: kooperasyonu ve oryantasyonu iyi. Kas gucd,
DTR normoaktif, serebellar muayene normal idi. Antaljik yuriylsu gozlendi. Laboratuvar inceleme: ALP
15001U/L, Kalsiyum 8 mg/dl, P 1.8 mg/dl, PTH 750 pg/ml, CK 60 U/L, 25 OH D vitamini 5.2 ng/ml saptandi.
Hastaya 2000 U/giin D vitamini, kalsiyum-fosfat tedavisi baglandi. iki ay sonra kontrol fizik incelemesinde
ylriimesinin ve agrilarinin diizeldigi gozlendi. Laboratuvar incelemede ALP 206 U/L, kalsiyum 9 mg/dl,
fosfor 4.87mg/dl, 25-OH D vitamini 15 ng/mL olarak saptandi.

Sonug: D vitamin eksikliginin, azalmis kas kiitlesi, bozulmus fiziksel performans ve kas agrisi ile iliskisi
bilinmektedir. Cabuk yorulma, yirime bozuklugu olan hastalarda D vitamini eksikliginin de ayirici tanida
gozonunde tutulmasi gerektigini disinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Vitamin D eksikligi, yiriime bozuklugu
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P-184

Bilateral Perisilvian Sendromunun BPTF Gen Mutasyonu ile Birlikteligi

Selahattin Katar', Ridvan Avcl', Edibe Pembegdil Yildiz', Mine Caliskan’

'istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi

Amag: Bilateral Perisilvian sendromu mental retardasyon, konugma geriligi, psédobulbar palsi, epilepsi
ve kranial MRI'da bilateral perisilviyan bélgede néronal migrasyon bozuklugu ile karakterizedir. Konusma
geriligi, psodobulbar palsi ve epilepsi nedeniyle takip edilen, bilateral perisilvian sendrom tanisi konulan
hasta nadir goruldigu icin sunuldu.

Yontem: Dosya kayitlarinda hastanin klinik, laboratuvar ve tedavi sonuglari degerlendirildi.

Bulgular: 15 aylik hasta yiirime bozuklugu, konusma geriligi, yutma gi¢ligi nedeniyle poliklinige bagvur-
du. Hasta 2310 gram agirhginda, 37 haftalik olarak sezeryan ile dogmus. Alti aylikken koanal atrezi ve pes
ekinovarus nedeniyle opere olmus. Anne baba arasinda akrabalik yok. Fizik muayenesinde dismorfik yiiz
gorinimu, nazone ve dizartrik konugmasi, yutmada giglik, donuk yiiz ifadesi, dil hareketlerinde kisithlik
mevcut. Tum ekstremite kaslarinda ve her iki el tenar ve hipotenar bélgede belirgin atrofi, pes cavus mev-
cut. Tum ekstremitelerde kas glicl azalmis. Derin tendon refleksleri canli, solda babinski cevabi ekstansor
idi. Hastanin kranial MRI'iInda bilateral insilar, perisilviyan lokalizasyon ve pariyetal loblarda kortekste ka-
linlagma, gri beyaz cevher sininnin diizlesmesi saptandi. Hastanin takibinde tonik nobetleri oldu, levetire-
setam ile kontrol altina alind.

Sonug: SAKT3, CCND2, PIK3R2, MTOR, PIK3CA, TUBA1A,EZH2, EOMES, NEDD4L, ADGRG1 gen mutasyo-
nunun perisilvian sendrom ile birlikteligi bildirilmistir. Olgumuzda ise BPTF mutasyonu saptandi ve has-
tamizin klinik bulgulari ile uyumlu idi. Perisilvian sendromu BPTF gen mutasyonu birlikteligi literatiirde
rastlanmadig i¢in sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Bilateral perisilvian sendrom, BPTF gen mutasyonu
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P-185

Mikrosefali Olgularinin Etiyolojik Nedenlerinin Degerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi

Selahattin Katar', Edibe Pembegdil Yildiz', Mine Caliskan', Mehmet Barburoglu?

'istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi
?jstanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji

Amag: Mikrosefali noérogelisimsel bir bozukluktur ve biligsel fonksiyonlarin gelisimi ile yakin iligkisi vardir.
Bu galismada 2015-2019 yillan arasinda poliklinik bagvurusunda mikrosefali tanisi konulan hastalarin de-
mografik, klinik ve laboaruvar sonuglarinin degerlendirilmesi amaglandi.

Yontem: Poliklinigimize basvuruda mikrosefali tespit edilen hastalarin demografik, klinik, laborauvar ve
goriintiileme sonuglari hasta dosyalarindan ve elektronik kayitlardan retrospektif olarak incelendi. Mik-
rosefali bag gevresi 6l¢climiiniin yas ve cinsiyete goére %3 ya da -2 standart deviasyon(SD) altinda olmasi
seklinde tanimlandi.

Bulgular: Poliklinik bagvurusunda mikrosefali tanisi alan 110 hasta ¢alismaya alindi. Basvuru yaslan 2
aylik ile 15 yas arasindaydi. Hastalarin 28'i gestasyonel yas 37 hafta ve altinda idi. Bagvuru nedenleri 44
hastada nobet, 63'linde gelisme geriligi, 45 ‘inde ise riskli yenidogan idi. Mikrosefali nedenlerinden en
sik prematdre, hipoksik iskemik ensefalopati idi. Hastalarin 103'linin gelisim testlerinde gerilik saptandi.
Takipte 45 hasta epilepsi tanisiyla tedavi baslandi, hastalarin 29'u direngli epilepsi idi. Prematiire dogan
hastalarin gestasyonel yaslar 26 ile 36 hafta, dogum agirliklari ise 710 gram ile 2700 gram arasinda degis-
mekte idi. Prematiire 24 hastanin 22’sinde Denver testinde gerilik saptandi.

Sonug: Calismamizda en sik etyolojik neden hipoksi ve prematiirelik olup en sik bagvuru nedeni ndbet idi.
Sonug olarak gocuklarda mikrosefalinin dnemli bir saglik sorunu oldugunu, nedenlerine bakildiginda goriil-
me oranlarinin belli dnlemlerle azaltilabilecegini diisiiniiyoruz.

Anahtar Kelimeler: mikrosefali, hipoksi, prematiire, nérobiligsel gerilik
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P-186

Cocukluk ¢agi multiple skleroz tanili hastalarimizin takip ve izlemi

Selvinaz Edizer', Tiirkan Uygur Sahin’, Dilara Fiisun icagasioglu’

istanbul Bezmialem Vakif Universitesi

Amag: Cocukluk caginda multiple skleroz( MS) hem az siklikta goriilmesi, hem tanida hem de tedavide
yasanilan zorluklar nedeniyle, iyi takip edilip, tedavide iyi karar verilmesi gerekmektedir. Biz de MS tanisiyla
takip ettigimiz hastalarin tanisini, izlemini irdelemeyi hedefledik.

Yontem: istanbul Bezmialem Vakif Universitesinde 2019-2021 tarihleri arasinda MS tanisiyla izlenen hasta-
larin dosyalarindan yas, cinsiyet, atak sayisi, atak 6zellikleri, beyin manyetik rezonans (MR) bulgulari, beyin
omurilik sivisi (BOS) bulgulari, antikor durumlari, sekel durumlari, tedavi sekilleri, tedavi yanitlar incelendi

Bulgular: Toplam 6 hastamiz vardi. Hastalarin 3 i kiz 3 U erkekti. Ortalama yas 15.5 yil ,en kiiglik hastamiz
7.5 yasindaydi. Ortalama atak sayisi 1.6 idi. Tium ataklarin ortak 6zelligi motor atak olmasiydi. 1 hasta
harig, ataklar sekelsiz iyilesti. Tum hastalarda BOS ta oligoklonal bandi pozitifti. MR bulgularinda 4 hasta-
nin spinal tutulumu varken, 3 hastanin infratentorial tutulumlari mevcuttu. Takipte immiin modifiye ajan 3
hasta kullanirken, herhangi bir yan etki gorilmedi.

Sonug: Gocukluk ¢cagr MS hastalgi, demyelinizan hastalik spektrumunda tani zorlugu nedeniyle bizi klinik-
te zorlamaktadir. Gerek MR bulgulari, gerek antikor ve BOS incelemeleri ile tani agisindan artik daha net
olsa da, tedavi konsensusu olarak segenekler yas grubu igin kisith. Takipte ayrici tani iyi yapilmali, immun
modifiye ajan altinda daha uzun siireli izlemler ihtiya¢ duyulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: demiyelinizan, atak, tedavi
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P-187

Konjenital Hipotoninin Nadir Bir Nedeni:Siyaliiri Olgu Sunumu

Sema Bozkaya Yilmaz', Nihal OLGAG DUNDAR?, Atilla ERSEN’, Melis KOSE?, Esra Er*, Berk Ozyilmaz®, PI-
nar Gengpinar?

'SBU izmir Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi

2jzmir Katip Gelebi Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dall

3izmir Katip Gelebi Universitesi Cocuk Beslenme ve Metabolizma Hastaliklar Bilim Dall

“SBU izmir Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Hastanesi Gocuk Beslenme ve Metabolizma Hasta-
hklar Klinigi

5SBU izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Genetik Hastaliklar Tani Merkezi

Amag: Hipotonik infant, multidisipliner ve sistematik bir yaklagim gerektiren ¢ok énemli bir klinik durum-
dur. Konjenital miyopatiler, SMA gibi dogumsal metabolik hastaliklar da hipotonik infant sendromu igin
akla getirilmesi gereken 6nemli sebeplerdir.

Bulgular: Olgu: 15 aylik erkek hasta motor gerilik sebebiyle basvurdu. Hastanin antenatal-natal oykiisi
normaldi.Anne ve babanin birinci derece kuzen olduklan 6grenildi. Hastanin bas kontroliiniin sekizinci
aydan sonra gergeklestigi, desteksiz oturamadi§i 6grenildi. Hastanin yapilan muayenesinde hipotonisite
ve hiperlaksisite saptandi. Derin tendon refleksleri normoaktif idi ve patolojik refleks tespit edilemedi. Or-
ganomegali saptanmadi. Hastanin yapilan birinci ve ikinci basamak metabolik tetkiklerinde 6zellik yoktu.
SMN gen analizinde delesyon/duplikasyon saptanmadi. Beyin manyetik rezonans goruntiileme ve manye-
tik rezonans gortintiileme-spektroskopi normal saptandi. Hastadan génderilen néromiiskiler-cap panelde
GNE geninde (ENST00003965943) heterozigot formda ¢.829C>T p.Arg277Trp) varyanti saptandi. Siyaliiri
iliskili patolojik heterozigot mutasyonlar tariflenmis olan GNE varyanti dogrulamak igin idrar oligosakkarit
analizi calisildi. idrar sialik asit diizeyi yiiksek saptandi.

Sonug: Siyaliiri asirn miktarda serbest sialik asidin (N-acetylneuraminic acid, NeuAc) sentezlendigi nadir bir
dogumsal metabolik hastaliktir. Gelisimde gecici gecikme ve hipotoni gorilebilir. Gelisim basamaklarinda
gecikme ve hipotoni saptanan hastalarda altta yatan dogumsal metabolik hastaliklar olabilecegi unutul-
mamalidir.

Anahtar Kelimeler: hipotoni, siyaliiri, dogumsal metabolik hastalik
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P-188

Encephalocraniocutaneous lipomatozis olgu sunumu

Sema Bozkaya Yilmaz', Nargis Aliyeva', Ozgiir Oztekin?, Nihal Olgag Diindar? Pinar Gengpinar?

SBU izmir Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi
2izmir Katip Celebi Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dal
3izmir Bakircay Universitesi Radyoloji Anabilim Dali

Amag: ilk defa 1970de tariflenen, ektomezodermal disgenezilerden biri olan encephalocraniocutaneous
lipomatozis(Fishman sendromu) cilt,okdler ve santral sinir sisteminde tutulum ile seyreder. Noral krestteki
mezenkimal defektlerin santral sinir sistemindeki malformasyonlara sebep oldugu diistinilmektedir.

Bulgular: 17 yasinda kiz hasta klinigimize sag kol ve bacakta gii¢siizliik,sol gézde gorme kaybi sikayet-
leri ile basvurdu. Aralarinda akrabalik bulunmayan anne babadan sorunsuz bir gebelik sonrasi miadinda
dogan hastanin postnatal 40.gliniinde baslayan ndbetlerinin bes sene 6ncesine kadar var oldugu ve sol
g6z konjonktival-limbal miyolipom nedeniyle opere oldugu 6grenildi. Yapilan muayenesinde sag alt ve st
ekstremitelerde kas glicl 4/5, ayni tarafta derin tendon reflekslerinde artis ve taban cildi refleksinin eksten-
sor oldugu saptandi. Skalpin sag yariminda 5*5 cm boyutlarinda kitle palpe edilmekte idi. Hastanin kranial
MR gorintiilemesinde orta fossayi dolduran biiyiik bir porensefalik kiste neden olan sol lateral ventrikiilde
ve sol silvian fissiirde genisleme saptandi. Hastaya bu bulgularla encephalocraniocutaneous lipomatozis
tanisi konuldu.

Sonug: TartismaEncephalocraniocutaneous lipomatosis(ECLL) unilateral skalp, fasial ve okiiler lezyonlar
ve ipsilateral serebral malformasyonlar ile giden nadir bir nérokutan6z sendromdur. Cogu hasta nobetler
ve mental retardasyonla prezente olur. Skalpte sagsiz lezyonlar “nevus psiloliparus” patognomoniktir. Geli-
simsel gecikme, nébetler, mental retardasyon ile basvuran ve diger sistem bulgulari olan hastalar néroku-
tandz hastalik etiyolojisi agisindan dikkatle incelenmelidir.

Anahtar Kelimeler: norokutanoz, ECLL
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P-189

Noromotor Gelisim Geriliginin Nadir Bir Nedeni:Williams-Beuren Region Duplikasyon Sendromu

Sema Bozkaya Yilmaz', Miige Baykan', Ozgiir Kirbiyik?, Nihal Olgag Diindar?, Pinar Gengpinar?

1SBU izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi
2izmir Katip Celebi Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dal
3SBU izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Genetik Hastaliklar Tani Merkezi, Tibbi Genetik

Amag: Giris:Norogelisimsel bozukluklar motor, sosyal, dil ve bilissel olmak tzere gesitli gelisim alanlarinda
becerilerin kazanilmasinda bir gecikme veya bozukluk ile karakterize edilen bir grup heterojen durumdur.
Yapisal, metabolik ya da genetik pek ¢ok neden bu tiir bozukluklara neden olabilmektedir.

Bulgular: Olgu:2 yasinda erkek hasta konugsmada gecikme sebebiyle gocuk noroloji poliklinigine basvurdu.
Olguda dil ve sosyal alanlar 6n planda olmak lizere tim gelisimsel alanlarda gecikme saptandi. Hastanin
yapilan metabolik tetkikleri ve kranial goruntilemeleri olagan idi. Microarray analizinde 7q11.23 bolgesin-
de yaklasik 1,48 Mb buyukliginde 23 OMIM geni igeren duplikasyon saptandi. Bu bolge duplikasyonlariile
uyumlu Williams-Beuren Region Duplication sendromu tanisi konuldu.

Sonug: Tartisma:Williams-Beuren Region Duplication sendromu noérolojik ve davranigsal problemlerin 6n
planda oldugu bir genetik hastaliktir. Konugma ve motor basamaklarin gelisiminde gecikme sik gozlenir
ve konusma alanindaki gerilik hayat boyu devam edebilir. Hipotonisite ve anormal hareketler gozlenebi-
lir. Hastalarin yarisinda nobetler gortlebilir. Entellektiel gerilik degiskendir. Anksiyete problemleri, dikkat
eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu, otistik spektrum bozukluklari, kargi gelme bozuklugu gibi davranis-
sal problemler gorilebilir. Disseksiyon ve riptiirlere neden olabilen aortik dilatasyonlar, diafragma hernisi,
kriptorsidizm gibi patolojiler eslik edebilirMakrosefali, brakisefali, derin yerlesimli gozler gibi dismorfik
bulgular bildirilmistir. Norogelisimsel bozukluklarin altinda yatan patolojilerin aydinlatilmasi hastaliklarin
norobiyolojisini anlamak ve yeni tedavi alternatiflerinin bulunmasi i¢in cok 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: néromotor, gelisim geriligi, williams-beuren



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-190
Atipik Radyolojik Bulgularla Prezente Olan Wilson Olgusu

Sema Bozkaya Yilmaz', Elif Didinmez Taskirdi’, Melis Kése?, Ozgiir Oztekin®, Masallah Baran?, Yeliz Cagan
Apak?, Betiil Aksoy*, Nihal Olgag¢ Diindar?, Pinar Gengpinar?

1SBU izmir Tepecik Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk N&roloji Klinigi

2jzmir Katip Gelebi Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dall

3izmir Katip Celebi Universitesi, Cocuk Beslenme ve Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali

4izmir Katip Celebi Universitesi, Cocuk Gastroenteroloji ve Hepatoloji Bilim Dali

5SBU izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Gastroenteroloji ve Hepatoloji Klinigi
sizmir Bakirgay Universitesi,Radyoloji Anabilim Dali

Amag: Giris:Wilson hastaligi bakir metabolizmasindaki bozukluk sebebiyle bakirin goz, karaciger ve beyin-
de birikimiyle giden otozomal resesif nadir bir hastaliktir. Genellikle karaciger disfonksiyonu gorilmekle
beraber bazi hastalarda karaciger hastaligi belirgin hale gelmeden norolojik etkilenme ortaya ¢ikar. Tremor,
istemsiz hareketler, disfaji, disartri, spastisite ve kas rijiditesi gortilebilen nérolojik bulgulardir

Bulgular: Vaka:14 yasinda erkek hasta 8 aydir olan konugsma bozuklugu,4 aydir olan ellerde yilanvari hare-
ketler, ekstremitelerde kasilma ve yiriime bozuklugu ile bagvurdu. Anne ve babanin birinci derece kuzendi.
Muayenesinde uvula sola deviye, sol palatal arkta diistiklik,derin tendon reflekslerinde artis,bilateral taban
cildi refleksi ekstensor saptandi.Hastanin her iki elinde koreiform hareketler ve rijidite, yiriyulsle belirgin-
lesen distonik postiir mevcuttu.Kranial MR gorintiilemesinde bilateral putaminal diizeyde daha belirgin
olmak Uizere kaudat niikleus ve globus pallidusta hiperintensiteler izlenmekteydi.Yapilan tetkiklerinde se-
ruloplazmin diizeyi 0.03 idi.Yapilan genetik incelemede ATP7B geninde homozigot formda C.2071G>A
varyanti saptandi. Hastaya trientin tedavi baslandi. Medikal tedaviye ragmen distonik yakinmalari devam
eden hastaya derin beyin stimilasyon proseduri uygulandi

Sonug: Wilson hastaliginin radyolojik prezentasyonu geleneksel olarak dev panda yiizi olarak tariflenen
tegmentumda hiperintensite,substantia nigranin pars retikiilata kisminda ve red niikleusta sinyal varligi
ve superior colliculusdaki hipointensite ile bilinmektedir .Erken tani ve tedavi ile uzun donem komplikas-
yonlarinin ve prognozunun anlamli olarak degistirilebildigi Wilson hastaliginin atipik prezentasyonlarinin
taninmasi buyiik 6nem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: wilson, bakir, mri
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P-191
B6 Vitamin Bagimh Direngli Epilepsi ve Hidrosefali Birlikteligi

Semra Biiyiikkorkmaz Oztiirk’, Secil Oktay Edizsoy', Miige Ayanoglu’, Ayse Tosun'

1Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: Piridoksin bagimh epilepsi, OR kalitilan, genellikle yenidogan déneminde baslayan inat¢i nébetler
ile karakterizedir. Nobetler klasik antiepileptiklere direncli olup, piridoksine iyi yanit verir. Bu ¢alismada piri-
doksin bagimli epilepsi ile takip edilen olgu, izlemde hidrosefali gelismesi nedeniyle sunulmustur.

Yontem: Miadinda oligohidramnios nedeniyle, acil C/S ile 2700 gr, 1. derece kuzen evliligi sonucu dogan
olgu, dogumunun 2.dk’sinda ndbetinin olmasi tizerine yenidogan yogun bakim tnitesine yatirildi.

Bulgular: Nébetleri fenobarbital, levetirasetam, karbamazepin ve topiramat tedavisine yanit vermedi. ilk
EEG'sinde sol frontotemporal alanda yavas keskin dalga desarjlari izlendi. KranialMRG'si normaldi. Meta-
bolik tarama testleri ve epilepsi gen paneli gonderildi. Farkli nébet tiplerinin gortilmesi tizerine B6 100 mg
im yapildi ve nobetleri durdu. Hastanin epileptik ensefalopati gen panelinde 4. basamakta ALDH7A1 geni
(NM_001182.4) c.1597delG (p.Ala533Profs*18) varyasyonunu homozigot olarak tasidi§i saptanmustir. iz-
lemin 6. ayinda bas ¢evresinde artig goriilmesi lizerine gekilen kranial MRG'de tetraventrikiiler hidrosefali
gelistigi gorildi ve V-P sant takild.

Sonug: Piridoksin bagimh epilepsi ile takip edilen hastalarda, hidrosefali gibi eslik eden problemler az
sayida olguda bildirilmigtir. Hidrosefalinin BOS'un uretildigi koroid pleksus epitelindeki yiiksek antikuitin
ekspresyonu ile iliskili olabilecegi diistiniimektedir. Ayrica bu hastalarda gorilebilen tekrarlayan neonatal
intraserebral mikrohemorajilerin, akuaduktus stenozuna ve sonrasinda hidrosefaliye neden oldugu bildiril-
mistir. B6 vitamin bagimli epilepsi ve hidrosefali nadir gorildigi i¢in sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Piridoksin bagiml epilepsi, hidrosefali
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Migren ve gerilim tipi bas agrisi ayriminda yeni bir belirteg: Trombosit lenfosit orani

Senem Ayca', Semih Ayta’

"Haseki Sultangazi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Bolumu

Amag: Migren ve gerilim tipi bas agrisi gocuklarda en sik gorilen nérolojik problemlerden biridir ve gogu
zaman ayrimini yapmak zordur. Migren inflamasyon ile iliskili olup bazi hematolojik parametreler inflamas-
yon belirteci olarak kullaniimaktadir. Bu ¢alismada ¢ocukluk ¢agi migren tanisinda hematolojik parametre-
lerin 6ngorici rollint aragtirmayi planladik.

Yontem: Calismamiza 59 migren tanili, 65 gerilim tipi bas agrili, 62 saghkli cocuk dahil edildi. Cesitli hema-
tolojik parametreler, nétrofil lenfosit orani ve trombosit lenfosit orani 3 grup arasinda karsilastirildi.

Bulgular: Trombosit lenfosit orani migren tanili gocuklarda gerilim tipi bas agrisi tanili gocuklara goére an-
lamli olarak yiiksekti (p=0.002).

Sonug: Trombosit lenfosit orani migren ve gerilim tipi bas agrisi ayriminda basit ve ucuz bir belirteg olarak
kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: Migren, gerilim tipi bas agrisi, trombosit lenfosit orani
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Nadir goriilen bir olgu sunumu: Kabuki Sendromu

Senem Ayca', Sehadet Akdeniz?

"Haseki Sultangazi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Bolumu
2Haseki Sultangazi Egitim Arastirma Hastanesi, Gocuk Saghg ve Hastaliklari Bolimu

Amag: Kabuki sendromu multipl konjenital anomaliler, mental retardasyon, iskelet anormallikleri, kisa boy;,
eklem laksisitesi, karakteristik yiiz gortinimd ile karakterize bir sendromdur. Kabuki sendromuna KMT2D
geninde (MLL2 olarak da bilinir) veya KDM6A genindeki mutasyonlar neden olur, otozomal dominant ola-
rak kalitilir

Yontem: 2 yas erkek hastamizin dykistinden 32. gh'sinda 1870 gr dogdugunu, 16 gtin ydyb yatisi oldugu
anne baba arasinda akrabalik bulunmadigi 6grenildi. Fizik muayenesinde; hastanin boy, kilo ve bas gevresi
3.persentilin altindaydi. Hastanin atipik ytiz gorinimudi, genis alin, ayrik gdzler ve sag gozde pitozis, basik
ve genis burun koku, bilateral genis ve yelken kulak, belirgin el parmak pulpalar mevcuttu, tim alt ve st
ekstremite eklemlerinde hiperlaksite ve hipermobilite vardi. Hastanin yalnizca tek kelimeleri konusabildigi
ancak cumle kuramadigi, yuriyebildigi ve norolojik gelisim basamaklarinin yasitlarinin gerisinde oldugu
gorildi. Hastanin gekien kranial mr 1 ve elektroensefalografisi normal saptandi. Batin ultrasonografisinde
at nali bébrek izlendi. Hastanin dismorfik yiiz gériinim ve anomalileri nedeni ile istenen genetik sonucun-
da KMT2D geninde ¢.8488C>T mutasyonu saptandi.

Bulgular: Kabuki sendromu multipl anomaliler, biiyime geriligi, mental retardasyonla seyreden ve nedeni
bilinmeyen nadir goriilen bir sendromdur. Literatirdeki olgularin gogunun tipik yiz gériinimdi ile tani aldik-
lan bildirilmigtir.

Sonug: Sonug olarak, bilinen dismorfik yiz bulgulari ile beraber bliyime geriligi ve mental retardasyon tes-
pit edilen hastalarda Kabuki sendromu akla getirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kabuki sendromu, dismorfizm, KMT2D
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Konjenital Myastenik Sendrom: CHRNE Mutasyonlu 2 Kardes Olgu Sunumu

Senem Ayca’', Pinar Arican?, Pelin Ozyavuz Gubuk?

1S.B.U Haseki Sultangazi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk N&roloji Bolimii
’Basaksehir Cam Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Bolimi
33.B.U Haseki Sultangazi E§itim Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Bolimii

Amag: Konjenital miyastenik sendromlar (KMS) néromuskuler iletim bozuklugu kaynakl nadir goriilen has-
taliklardir. Noromuskuler bilegkedeki kusurun yerine gore presinaptik, sinaptik ve postsinaptik olarak lge
ayrilir ve altta yatan molekiler kusura gore klinik bulgular degiskendir. Konjenital myasteni tanisi konulmus
olan 2 kardes olgu sunulacaktir.

Yontem: 11 yasinda kiz hasta ve 6 yasindaki erkek kardesi yenidogan doneminden beri olan g6z kapakla-
rinda disukliuk ve goz hareketlerinde kisithhk sikayetleri ile bagvurdu. Anne ve babasi arasinda 2. derece
akrabalik mevcuttu. Hafif gligsiizliik, aksam saatlerinde sikayetlerinde artis tariflendi. Norolojik muayene-
lerinde bilateral pitozis, yiiz kaslarinda gligsizliik gorilda.

Bulgular: 11 yasindaki kiz hastada yapilan EMG incelemesinde motor son plak islev bozuklugu ve noro-
muskuler ileti bozuklugu nedeniyle miyopatik gorinim ile uyumlu bulgular izlendi. Génderilen antiase-
tilkolin antikoru negatifti. Konjenital myastenik sendrom 6n tanisi ile yapilan molekiler incelemede her
iki kardeste CHRNE geninin 8. Ekzonunda homozigot c.905C>G p.P302R varyanti tespit edildi. Hastalara
baslanan pridostigmin 3x60 mg dozu ile pitozis bulgulari belirgin geriledi.

Sonug: CHRNE geni, kas nikotinik asetilkolin reseptdr eksikligine yol acar ve konjenital myasteni gravis
hastalarinin yaklasik %50'sinde etyolojiden sorumludur. Pitozis ile bagvuran ve pridostigmin tedavisine
olumlu yanit alinan olgularda 6n tanida CHRNE iliskili konjenital myasteni sendromu disinulmelidir.

Anahtar Kelimeler: konjenital miyastenik sendrom, CHRNE, pridostigmin
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Tiibersklerozlu Olguda, intrakraniyal Anevrizma ve Endovaskiiler Tedavi

Serap Bilge', Giilen Giil Mert’, Hasan Bilen Onan?, Dinger Yildizdas Yildizdas?, Ozlem Hergiiner’, Sakir Al-
tunbasak

'Gukurova Universitesi, Balcall Hastanesi, Cocuk Néroloji A.B.D
2Cukurova Universitesi, Balcali Hastanesi, Radyoloji A.B.D
3Cukurova Universitesi, Balcall Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim A.B.D

Amag: Giris: Tuberoskleroz kompleksindeki (TSC) intrakraniyal anevrizmalarin insidansi, prevalansi, tirleri
ve diger ozellikleri hakkinda ¢ok az sey bilinmektedir.Amac: Bu yazida, akut baslayan bas agrisi, pitoz ve
bulanik gérme sikayetleri ile bagvuran intrakraniyal anevrizmasi saptanan, TSC tanisi ile izlenen bir kiz
¢ocugu sunulmaktadir.

Yontem: Olgu: TSC tanisi ile izlenen 9 yasindaki kiz hasta, akut baglayan bas agrisi, sol gézde pitozis ve
bulanik gorme sikayeti ile cocuk norolojisi poliklinigine bagvurdu. Bir yagindan itibaren TSC tanisi ile izlen-
mekteydi. Serebral manyetik rezonans goriintiilerinde (MRG) daha dnce de var olan bilateral subependimal
nodiiller, kortikal yaygin tiiberler, hamartomlar ve kalsifikasyonlar stabil gériinimdeydi. iki yasinda gekilen
serebral MRG'de, sol internal karotid arterin (ICA) kavern6z segmentinde 6.1 mm hafif ektazi goriildd, izle-
me alindi. Ani gelisen pitoz ve basagrisi nedeniyle MRG yapildi. Ektazinin 13.2 mm genislikte oldugu goriil-
di. Diagnostik dijital subtraksiyon anjiyografisi yapildi. Sol ICA kavernoz segmentinde, posterior komiini-
kan arter terminal segmentinin sonuna kadar fuziform anevrizmatik dilatasyon tespit edildi. Anevrizmatik
genislemeyi icerecek sekilde 4.5*40 mm boyutlarinda iki gegisli akim donustiriict stent implantasyonu
yapildi. Difizyon MRG ile de@erlendirildi. Akut iskemi gorilmedi. Hastanin klinik bulgularinda belirgin di-
zelme gorulda.

Sonug: Sonug: Hastalarin erken donemde tani ve tedavilerinin yapilabilmesi igin time of flair MRG ile tara-
ma testleri yapiimalidir.

Anahtar Kelimeler: Tuberoskleroz, Diagnostik Dijital Subtraksiyon Anjiyografisi, intrakraniyal Anevrizma
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Andermann Sendromu: Periferal Noropati ve Korpus Kallosum Agenezisinin Nadir Birlikteligi

Serkan Kirik’, Ulug Yis? Elif UZAY?3, Cem Paketci?, Kadri Murat ERDOGAN*

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji BD

2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&roloji BD

3Saglik Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi Fethi Sekin Sehir Hastanesi Tibbi Genetik Klinigi

“Saglik Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik Klinigi

Amag: Korpus kallsoum agenezisinin periferik néropatiyle birlikteligiyle klinik prezentasyonu olan Ander-
mann sendromu (OMIM 218000) Charlevoix hastaligi olarak da bilinmektedir. Bu yazida biligsel gerilik, mo-
tor gelisim basamaklarinda gecikme ile bagvuran ve yapilan tetkikleri neticesinde Andermann sendromu
tanisi alan ikisi kardes, 3 hastayi sunarak farkindaligi arttirmayi amagladik.

Yontem: Hastalarin ileri genetik inceleme (ekzom sekanslama) sonucu SLC12A6 geninde homozigot mu-
tasyon saptandi.

Bulgular: Hastalarin tamaminda motor gelisme basamaklarinda gecikme s6z konusuydu. Fizik muaye-
nede derin tendon refleksleri her 3 hastada da alinamiyordu. Beyin manyetik rezonans incelemede her 3
hastada da korpus kallosumun total agenezisi mevcuttu. Metabolik incelemelerde ise 6zellik saptanmadi.
Elektromyelografik incelemede polindropatiyle uyumlu bulgular mevcuttu.

Figur 1

Beyin manyetik rezonans goériintiilemede korpus kallosumun total agenezisi
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Figtr 2

Blytiik olan kardeste skolyoz goriinimd

Sonug: Periferal néropatinin korpus kallosumun total/kismi agenezisiyle birlikteligi nadir bir durumdur.
Varliginda ise Andermann Sendromunu mutlaka akla getirilmelidir. Erken tani ve genetik gegisle ilgili bilgi-
lendirme prenatal tani ve ailelere danismanlik agisindan biyiik 6nem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Anderman sendromu, korpus kallosum, néropati
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Gelisimsel ve Epileptik Ensefalopati 37 Nedeniyle Takipli Direngli Epilepsi Olgusu

Serkan KIRIK", Elif UZAY?, Hatice Gamze POYRAZOGLU'

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji BD
2Elaz1§ Fethi Sekin Sehir Hastanesi Tibbi Genetik Klinigi

Amag: Ferric-Chelate Reductase 1-Like Protein (FRRS1L) kodlayan gende ortaya ¢ikan mutasyonlar so-
nucu goriilen geligsimsel ve epileptik ensefalopati 37 (DEE-37) oldukga nadir goriilen ve direngli ndbetlerin
sebep oldugu bir durumdur. Bu yazimizda hipotoni ve direngli nobetleri olan, elektroensefalografisinde
(EEG) epileptik ensefalopati ile uyumlu bulgulari bulunan 2 yasindaki erkek hastay literatiire katki amaciy-
la sunduk.

Yontem: Molekiiler genetik analiz yoluyla Tim Ekzom Sekanslama planlandi. FRRS1L geninde homozigot
(chr9:111899801-111899802 c.815del (p.Phe272SerfsTer9)) mutasyon tespit edidldi.

Bulgular: iki yasinda erkek hasta goz takibinin olmamasi, motor gelisim basamaklarinda gecikme olmasi
nedeniyle klingimize basvurdu. Hastanin gozlerde kayma ve sabit bakis sikayetlerinin gun iginde sik tek-
rarliyor olmasi sebebiyle bakilan EEG’ sinde epileptik ensefalopi ile uyumlu bulgular saptandi. Tedavide
levetirasetam baslandi. Hastanin beyin manyetik rezonans goriintiileme ve metabolik tetkiklerinde 6zellik
gorilmedi. Hastanin abisinde de benzer bulgularin olmasi izerine molekiiler genetik analiz yoluyla Tum
Ekzom Sekanslama planlandi. FRRS1L geninde homozigot (chr9:111899801-111899802 c.815del (p.Phe-
272SerfsTer9)) mutasyon tespit edildi. Aileye genetik danisma onerildi.

Sonug: FRRS1L genindeki mutasyonlar sonucu gelisen gelisimsel ve epileptik ensefalopati 37 (DEE-37)
diskenitk hareket bozuklugu ve epileptik ensefalopatinin nadir bir nedeni olup ailede benzer bireylerin tes-
piti ve aileye genetik danigma verilmesi olduk¢a 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: FRRS1L, Developmental and epileptic encephalopathy 37
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Konjential Pitozis ve Hipotoninin Nadir Bir Nedeni: Salih Miyopati

Serkan Kirik', Hatice Gamze Poyrazoglu', Enes Bogkiin?

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&roloji BD
2Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglidi ve Hastaliklari AD

Amag: Salih Miyopati (SALMY, OMIM: # 611705) hipotoni (yenidogan déneminde veya erken bebeklik do-
neminde kendini gosterir) ve gecikmis motor gelisim ile karakterizedir. Hastalar 20 ay ile 4 yas arasinda
bagimsiz ylrimeyi saglarlar. Bu yazida ekzom sekanslama ile SALMY tanisi alan 11 yasinda erkek hastayi
sunarak literatiire katkida bulunmayi amagladik.

Yontem: Hastanin EMG, metabolik testleri ve kraniyal MR goriintiilemede 6zellik olmamasi izerine bakilan
ekzom sekanslamada TTN geninde (c.8741G>A (p.Trp2914Ter)) homozigot mutasyon tespit edildi.

Bulgular: Hastanin pitozis ve hipotonisinin erken siit cocuklugu déneminden beri bulunmasi lzerine ya-
pilan tek lif EMG’ de 6zellik goriilmedi. Bakilan kreatin kinaz degeri normaldi. Bunun {zerine yapilan me-
tabolik testlerde ve kraniyal MR gorintilemede 6zellik olmamasi lizerine bakilan ekzom sekanslamada
TTN geninde (c.8741G>A (p.Trp2914Ter)) homozigot mutasyon tespit edildi. Hastanin bakilan kardiyak
incelemesinde miyopati saptanmadi. Hasta klinik izleme alindi.

Figtr 1

Hastanin sol goziinde pitozis bulgusu

Sonug: SALMY oldukga nadir saptanan biligsel etkilenmenin olmadigi ciddi kardiyomiyopati ve buna ikincil
olimcdil aritmiler nedeniyle erken taninin 6nemini ve bu nadir durumun farkindaligini arttirmayr amagladik.

Anahtar Kelimeler: Salih Miyopati, TTN geni, Hipotoni, Pitozis
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P-199

Beyinde Demiri Birikimi ile iligkili N6rodejenerasyonun iki Farkli Klinik Presentasyonu

Serkan KIRIK', Hatice Gamze POYRAZOGLU', Emel GELIK?

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji BD
2Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD

Amag: Beyinde Demiri Birikimi ile iligkili N6rodejenerasyon (NBIA) bozukluklari heterojen bir grup hasta-
hktir. Demir birikimi temelde sorumlu olsa da hastalar farkli klinik bulgularla presente olabilmektedir. Bu
¢alismada PKAN ve BPAN tanisi alan iki hastayl sunmayi amacladik.

Yontem: Hastalar ndrogorintiileme ve molekiiler genetik inceleme yontemleri ile degerlendirildi.

Bulgular: 5 yasinda erkek hasta ge¢ yuriime, yurimeye basladiktan sonra olan guigliik sikayeti ile tarafimi-
za bagvurdu. Hastanin bakilan beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde globus pallidus ve substantia
nigranin zona retikilarisinde hipointensite ve globus pallidusta demir birikimine ikincil T2 agirlikh sekans-
larda hiperintensite saptandi. Bunun tizerine PANK2 genine yonelik yapilan molekiiler genetik incelemede
homozigot mutasyon saptandi. Diger hasta 5 yasinda Rett sendromu benzeri klinik bulgular, hipertrikozis,
distoni ve sik tekrarlayan nobetler nedeniyle bagvurdu. Hastanin yapian beyin MR incelemesinde globus
pallidus ve substantia nigrada T1 hiperintens, T2 hipointens bulgular olmasi lzerine yapilan tim ekzom
sekanslama sonucu hastada WDR45 geninde deNovo heterozigot patojenik mutasyon saptandi.

Sonug: NBIA grubu hastaliklar her ne kadar demir birikimi sonucu ortaya ¢iksalar da farkh klinik 6zellik ve
gorintileme bulgularina sahip olabilmektedir. Bununla beraber NBIA yelpazesinde yer alan hastalarin bir
cogunda gortlen distoni uyarici bir bulgu olarak kargimiza ¢ikmaktadir. Bu ¢alismada NBIA grubunun en
sik gorilen 2 tipi hakkinda farkindaligi arttirmayi amacladik.

Anahtar Kelimeler: PKAN, BPAN, Demir birikimi, Distoni
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P-200
Gelisimsel ve Epileptik Ensefalopatinin Nadir Bir Nedeni: ITPA Gen Mutasyonu

Serkan Kirik', Betil Aydin Kilig?

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&rolojisi BD
?Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&rolojisi BD

Amag: Gelisimsel ve epileptik ensefalopati-35 (DEE35), néromotor gelisme geriligi, yasamin ilk aylarinda
nobetlerin baslamasiyla karakterize, otozomal resesif gecisli bir nérodejeneratif hastaliktir. N6rogoriint-
leme, internal kapsiliin arka bacagi, beyin sapi ve birincil gorsel/motor korteks yollari dahil olmak tizere
miyelinizasyonda gecikme ile uyumlu oldukg¢a nadir bir durumdur. Bu ¢alismada erken baslangigh nébetler,
yaygin biligsel ve motor gerilik, mikrosefali ve nérogoriintiilemede miyelinizasyonda gecikme, korpus kallo-
sum anomalisi ile bagvuran ve ITPA geninde homozigot mutasyon saptanan hastayl sunmayi amacladik.

Yontem: Molekiiler genetik inceleme sonrasi tim ekzom dizi analizi ITPA geninde homozigot muastyon
saptandi.

Bulgular: Hasta 3.5 aylikken gozlerde sabit bakma, morarma ve tepkisizlesme seklinde nobetlerinin olmasi
lizerine bagvurdu. Hastanin 3 aylikken bakilan bas gevresi 37,2 cm (<3P), bas kontrolii yok ve goz temasi
yoktu. Sosyal gulimsemesi yoktu. Hastanin nébetlerinin devam etmesi Gizerine fenobarbital, levetirasetam
ve klobazam kullanmakta.

Figur 1

incelmis Korpus Kallosum Goriiniitiisii

Figlr 2
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Yasa gore miyelinizasyonda gecikme g6zlenmekte

Sonug: ITPA gen mutasyonu ilk kez 2005 yilinda tanimlanmakla beraber farkindaligin artmasiyla erken do-
nem myelinizasyon anomalisi ve direncli nobetlerin birlikteliginin oldugu olgularda mutlaka disintlmelidir.

Anahtar Kelimeler: direncli epilepsi, ITPA mutasyonu, hipomiyelinizasyon
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P-201

idiyopatik intrakraniyal Hipertansiyon Nedeniyle Klinigimizde Takip Edilen Hastalarin Degerlendrilmesi

Serkan KIRIK', Zehranur AG?, Hatice Gamze POYRAZOGLU', Mehmet CANLEBLEBICI?, Hakan YILDIRIM?,
Onur CATAK:®

"Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&rolojisi BD
2Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD
3Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Goz Hastaliklari AD

Amag: idiyopatik intrakraniyal hipertansiyon (iiH), normal beyin omurilik sivisi (BOS) bulgulari ile birlikte
norogorintilemede vaskiiler yada yapisal lezyon olmadan kafa ici basing artisi semptom ve bulgularyla
tanimlanan bir sendromdur. Amacimiz iiH tanisiyla izledigimiz hastalarin etiyolojik ve klinik dzelliklerinin
geriye donuk olarak degerlendirilmesidir.

Yontem: Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dal'nda iiH tanisi ile en az 6 ay siireyle takip
edilmis olan 19 hastanin etiyolojik, klinik, tedavi 6zellikleri ve progonozu retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin 9'u kiz, 5'i erkek idi. Yas arali§i 2 yas 9 ay-16 yas 7 ay olup, yas ortalamasi 7,82 (5,54
yil) yil olarak saptandi. En sik basvuru yakinmasi bas agrisi idi. On yedi (%89,4) hasta idiyopatik intrakra-
niyal hipertansiyon olarak degerlendirildi. Sekonder intrakraniyal hipertansiyon tanili hastalarda saptanan
etiyolojik nedenler otomastoidit, metifenidat kullanimiydi. Hastalarin timiine medikal tedavi uygulandi.
Metilfenidat kullanimina ikincil intrakraniyal hipertansiyon gelisen hastada ise kisa siireli medikal tedaviye
ek olarak metilfenidat kesilerek ila¢ degisimi yapildi. Bir hastada ise kronik 6. sinir felci gelisti ve prizmatik
gozliik kullanimi sonrasi goérme bulgulan belirgin iyilesti.

Sonug: iiH gérme kaybinin énlenebilir nedenleri arasindadir ve yeterli tedaviye ragmen nadiren gérme alani
kaybi ve gorme keskinliginde azalmaya neden olabilecedi igin hizli teshis ve tedavisi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: intrakraniyal hipertansiyon, metilfenidat, papil 6dem



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-202

Fenilketoniiri ve Epilepsi

Serkan KIRIK', Abdurrahman AKGUN?, Hatice Gamze POYRAZOGLU", Leyla BULUT?

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk N&rolojisi BD
2Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma BD
3Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD

Amag: Fenilketoniri, amino asit metabolizmasi bozukluklar arasinda en sik gorulenidir. Hastalarda artmis
fenilalanin diizeyleri oksidatif stresi arttirir, beyinde enerji metabolizmasini olumsuz yonde etkiler, miyelin
sentezini bozar, néronlarin canhhdi ve farkhlagmasi igin 6nemli olan beyin kékenli norotrofik faktor eks-
presyonunu azaltarak nobetlere ve néromotor gelisme geriligine sebep olur. Bu ¢aligsmada nobet ve yuik-
sek fenilalanin dlzeyleri ile bagvuran 4 hastayi sunarak, tedavi edilebilir semptomatik nébetlerin 6nemini
belirtmek istedik.

Yontem: Hastalar fenilalanin diizeyleri dahil metabolik dederlendirme, nérogdériintiileme ve elektroensefa-
lografi ile tetkik edildi.

Bulgular: Hastalarin tamaminda fenilalanin diizeyi yiiksekti. Bir hasta daha 6nce taniliydi. 2 hastanin tara-
ma testi sonuglarini bilmedigi ve tarama testlerinde yiiksek fenilalanin degerinin saptandigi 6grenildi. Bir
hastada ise metabolik tetkikler esnasinda hiperfenilalaninemi saptandi. Hastalarin 2'si West Sendromu, 1
hasta myoklonik atonik nobetler ve EEG’ de ESES paterni, 1 hastada ise fokal desarjlar saptandi. Hastalarin
tamami diyet tedavisine ek olarak antiepileptik baslanarak takibe alindi. Hastalarin fenilalanin diizeylerinin
diismesiyle birlikte nobetlerde belirgin gerileme izlendi. EEG bulgularinda iyilesme saptandi. Diyete uyma-
yan bir hastada ise ndbetlerin sikliinda antiepileptik tedaviye ragmen yanit alinamadi.

Sonug: Fenilketondiri, epilepsinin ve epileptik sendromlarin dnlenebilir bir nedenidir. Bu ¢alismada ailelerin
diyete uyumunun ve hizli taninin 6nemini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: fenilketoniiri, West Sendromu, epilepsi
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P-203
WWOX iligkili Ensefalopati: Tek Merkez Deneyimi

Sermin Ozcan', Burcu Karakayall', ismail Hakki Akbeyaz', Giilten Oztiirk?, Olcay Unver’, Dilsad Tiirkdogan'

"Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji

Amag: Erken infantil epileptik ensefalopatilerle iligkili cok sayida gen tanimlanmig olup, WW domain-con-
taining oxidoreductase (WWOX) iligkili epileptik ensefalopati sendromu (WOREE, Gelisimsel ve Epileptik
Ensefalopati 28) bunlardan biridir.

Yontem: Klinigimizde WWOX geni iligkili epileptik ensefalopati ile izlenen ¢ hastanin demografik, klinik
ozellikleri, elektrofizyolojik ve radyolojik bulgular, tedavileri ile prognozlarini tartigmay amagladik.

Bulgular: Hastalarimizin ikisi erkek biri kiz cinsiyettedir, medyan yas ortalamasi on bir aydir (min 4ay, max
3yas 2ay). iki hastamizda akraba evliligi ve bir hastamizda prematiire dogum &ykiisii bulunmaktadir. iki
hastamizda WWOX geninin daha 6nce tanimlanmis allelinde p.L239R (c.716T>G) mutasyon saptanmis
olup, birindeki mutasyon ¢.572C>A allelinde klinik 6nemi bilinmeyen varyant olarak saptanmistir. Santral
hipotoni, periferal spastisite, artmis derin tendon refleksleri tim hastalarimizin klinik bulgulan arasinda
yer almaktadir. Hastalarimizin hepsinin ndbetleri hayatlarinin ilk ayi igerisinde baslamig ve bir hastamizin
klinigi ketojenik diyet altinda gorece daha iyi olmakla birlikte ¢oklu ilaca direncli olarak nobetleri devam
etmistir. Edinsel mikrosefali ve oftalmopati hastalarimizin tiimiinde gorilmistir.

Kraniyal MR bulgulari

OLGU-1

oLGu-2

OLGU-3
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Olgularin Klinik Ozellikleri

YAS 12AY 23AY 7YAS 7AY
iZLEM SURESI 9AY 21AY 7YIL 1AY

CINSIYET E E K

AKRABA EVLILIGI YOK VAR (KUZEN EVLILIGI) VAR (KUZEN EVLILIiGI)
GENETIK TANI YONTEMI YENI NESIL DiZiLEME (WES) | WES WES

MUTASYON WWOX NM_016373.4 WWOX NM_001291997.2 WWOX NM_016373.2
VARYANT p.L239R (c.716T>G) c.572C>A ¢.716T>G p.Leu239Arg
GENETIP HOMOZIGOT HOMOZIGOT HOMOZIGOT
VARYANT SINIFLAMASI MUHTEMEL PATOJEN KLINIK ONEMI BILINMEYEN | MUHTEMEL PATOJEN

HASTALIK

EPILEPTIK ENSEFALOPATI,
ERKEN GOCUKLUK DONEMI
28

EPILEPTIK ENSEFALOPATI,
ERKEN GOCUKLUK DONEMI
28

EPILEPTIK ENSEFALOPATI, ERKEN COCUK-
LUK DONEMI 28

EDINSEL MIKROSEFALI VAR VAR VAR

OFTALMOPATI VAR VAR VAR

HIPOTONI VAR VAR VAR

SEREBELLER ATAKSI YOK VAR YOK

NOBET BASLANGIG YASI 1GUNLUK 1GUNLUK 45GUNLUK

NOBET TiPi JENERALIZE MOTOR JENERALIZE MOTOR JENERALIZE MOTOR
EEG MULTIFOKAL MULTIFOKAL JENERALIZE
ANTIEPILEPTIK TEDAVI YANITI | YOK GORECE DAHA iYi YOK

Sonug: Epileptik ensefalopatiler (EE) terimi, erken baslangigl, ilag tedavisine direngli ve gelisim geriligi ile
kendini gosteren epileptik sendromlardir ve etyolojide kesfedilmis ¢ok sayida gen bulunmaktadir. WWOX
geni bunlardan biridir. Klinigimizde izledigimiz WWOX iliskili erken baslangicli epileptik ensefalopatilerin
nobetlerini ele aldigimizda ketojenik diyetin WOREE sendromu igin de gegerli bir tedavi alternatifi oldugunu
gorduk.

Anahtar Kelimeler: ensefalopati, epilepsi, WWOX
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P-204

Rasmussen Ensefalitinde COVID-19 Enfeksiyonu

Sibel Oz, Ceren Giinbey’, Burcak Bilginer?, Yasemin Ozsiirekci?, Bora Giilhan* Banu Anlar’, Dilek Yalnizog-
lu’

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Noroloji Bilim Dali

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin ve Sinir Cerrahisi Anabilim Dali
3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali
“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali

Amagc: Rasmussen ensefaliti (RE), bir hemisferi etkileyen, epilepsi, ilerleyici norolojik ve biligsel iglev bo-
zukluguna neden olan, etiyolojisi bilinmeyen nadir bir hastaliktir. Bu hastalarda immiinosupresif/immii-
nomodiilatér tedaviler kullanilir, direngli epilepsi i¢in uygun zamanlama ile hemisferik cerrahi segenekleri
uygulanir.

Yontem: Direncli epilepsi, sag hemiparezi, gecirilmis sol temporal lobektomi, RE tanilari ile izlenen, antie-
pileptik ilag, steroid, 1VIg, takrolimus tedavileri alan COVID-19 enfeksiyonunu hafif semptomlarla gegiren
17 yasinda kiz hastayi sunduk.

Bulgular: Direngli epilepsi, sag hemiparezi, gegirilmis sol temporal lobektomi, RE tanilari ile izlenen, ¢oklu
antiepileptik ilag, steroid, IVIg ve takrolimus tedavileri alan 17 yasinda kiz hastaya sol hemisferektomi
yapildi. Ameliyattan (¢ hafta sonra istahinda azalma, oral alim yetersizligi, bobrek fonksiyon testlerinde
bozulma nedeniyle yatirildi. Oykiisiinde iki giindiir bas agrisi ve bir giindiir seréz burun akintisi oldugu 6g-
renildi; COVID-19 PCR pozitif bulundu. Hidrasyonla bobrek fonksiyon testleri diizelen, ek yakinmasi ve bul-
gusu olmayan hasta (¢ glin yatarak izlenip taburcu edildi. Postoperatif donemde nébeti olmayan hastanin
antiepileptik ila¢ dozlari azaltild

Sonug: Uzun siireli steroid, IVIg ve takrolimus kullanma 6ykisu olan RE vakasinda COVID-19 enfeksiyo-
nunun hafif semptomlarla gegirilmesinde immiinomodiilatuvar tedavinin olumlu etkisi olabilecegi diisu-
nuldu. Literatlirde bu tur tedaviler alan farkh hasta gruplarinda COVID-19 enfeksiyonunun seyri ile ilgili
bilgilerin artmasiyla bu ajanlarin COVID-19 enfeksiyonunun seyrine etkisi ve tedavisindeki olasi yeri daha
iyi anlagilacaktir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, Rasmusen ensefaliti, Takrolimus, intravendz immiinoglobulin
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P-205
Tiirkiyede ilk kez nedeni bilinmeyen epileptik ensefalopatide yeni bir {NAPB} gen varyanti

Sibgatulah Ali Orak’, Asli Kiibra Atasever’, Dilek Giin Bilgig?, Celil Yilmaz', Cisil Cergi Kubur', Muzaffer Po-
lat

'Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji Anabilim Dali, Manisa
2Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali, Manisa

Amag: Epileptik ensefalopati genetik etyolojisinde simdiye kadar {NAPB} geninde sadece li¢ varyantin
epileptik ensefalopati ile iliskili oldugu bulunmustur.Biz de ¢alismamizda, NAPB geninde homozigot mu-
tasyon saptanan epileptik ensefalopati klinigi olan bir hastayi sunuyoruz.

Yontem: Vaka sunumu

Bulgular: Ebeveyler arasinda akrabalik olmayan 6 yasindaki kiz hasta, miadinda ve komplikasyonsuz do-
gum oykisi mevcut. Néromotor gelisim basamaklar geri, entellektiiel yetersizlik bulgular var. Diger sis-
tem muayeneleri normal.ilk 6 aya kadar gelisim basamaklari normal seyrederken 6 ayliktan itibaren no-
bet aktivitesi basladi. Nobet aktiviteleri sonrasi nGromotor gelisim basamaklari yasina gore yavaslamaya
basladi. Nobetleri fokal farkindaligin kayboldugu emosyonel nébet sonrasi jeneralize tonik klonik nobete
evrilen ndbet seklinde seyretti. interiktal EEG de bifrontal bélgede keskin dalga aktivileteleri izlendi. Etkin
dozda coklu antiepileptik ilaca direngliydi. Mevcut klinik ve bulgularla epileptik ensefalopati olarak deger-
lendirildi.Kraniyal MR(magnetik rezonans) ile beyin goériintileme ¢alismasi ve metabolik tarama tetkikleri
normal olarak de@erlendirildi.Calisilan tiim ekzom dizileme analizinde {NAPB} geninde klinik nemi bilin-
meyen NM_022080.3:¢c.5666G>A p.Gly189Glu varyanti homozigot saptandi. Bu varyant Sanger dizileme
metoduyla konfirme edildi. Baska bir gende epileptik ensefalopatiyi agiklayacak patojenik varyant saptan-
madi. Bu varyant daha once literatiirde bildrilmemis bir varyantti.

Sonug: Epileptik ensefalopatinin genetik nedenlerini saptamak, patogenetik mekanizma ve nérobiyolojik
suregler lizerinde hareket ederek, sadece nobet kontroliini degil, ayni zamanda iliskili komorbiditeler icin
hedefe yonelik tedavi yonetiminde énemli rol oynar.

Anahtar Kelimeler: Epileptik Ensefalopti, NAPB geni
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P-206
Ayni Aileden {ROBO3 } Gen Mutasyonlu iki Kardes Olgusu

Sibgatullah Ali ORAK?, Celil YILMAZ', Mustafa ERDOGAN?, Asli Kiibra ATASEVER?, Cisil CERCi KUBUR?,
Muzaffer POLAT"

'Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Noroloji Anabilim Dali
2Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi G6z Hastaliklari Anabilim Dali

Amag: Progresif skolyoz ile birlikte yatay bakis felci (HGPPS) nadir gériilen ve otozomal resesif kalitilan bir
hastaliktir. Bozukluk, kromozom 11g23-25'te bulunan ROBO3 genindeki mutasyonlarla iliskilidir. HGPSS
dikey bakisin korundugu ancak konjenital yatay bakis kisithhgi ve ¢ocukluk déneminden itibaren gelisen
progresif skolyoz ile prezente olmaktadir.Akrabaliklari olmayan ebeveynden ROBO3 genindeki homozigot
mutasyonuna bagli bilateral yatay bakis kisitlihgi ve skolyoz saptanan ayni zamanda patognomik nérogo-
rintileme bulgularn olan 2 kardes olguyu sunmaktayiz.

Yontem: Vaka sunumu

Bulgular: ilk hastamiz iki yaginda miad dogum sonrasi, néromotor gelisim basamaklari hafif geri saptan-
di. Skolyoz bulgulari gelismeye baslamisti (Resim2). Pimer pozisyonda gozleri ortoforik goriilen hastanin
g6z hareketlerinin lateralde ve medialde tamamen kisitli oldugu saptandi (Resim1). Diger hastamiz onbes
yasinda progresif skolyozu mevcut (Resim4). Diger noromotor gelisim basamaklari normaldi. Kardesi gibi
primer pozisyonda ortoforik, horizontal g6z hareketleri tamamen kisith vertikal goz hareketleri ise serbest
oldugu goriildi (Resim6). HGPSS nin tipik ortopedik oftalmolojik ve néroradyolojik (Resim3, Resim5) bul-
gulariyla 2 kardes hastamizda ROBO3 geninde homozigot ¢.1366G>T (p.Gly456Ter) varyanti belirledik.

Resim 1

Dikey g6z hareketleri saglam, ancak yatay g6z hareketleri yok (A,B,C,D). Spontan bakis (E)
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Resim 6

-

Dikey goz hareketleri saglam, ancak yatay bakis yok.

Resim 2

Torakolomber skolyoz basglangici

Resim 4

Belirgin torakolomber skolyoz
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Resim 3

A. Sagittal T1 MR da, dordiincii ventrikiil tabaninin (ok) depresyonunu ve medulla ve pons ¢apinin azaldig
B. Pons'ta (ok) orta hat yangi ve fasiyal kollikillerin yiizey konturunun yoklugu C.Axial T1 MR da Medulla-
nin kelebek benzeri konfiglirasyonu gorilmektedir.

Resim 5

A. Sagittal T1 MR da, dordiincii ventrikiil tabaninin (ok) depresyonunu ve medulla ve pons ¢apinin azaldig
B. Pons'ta (ok) orta hat yangi ve fasiyal kollikillerin yiizey konturunun yoklugu C.Axial T1 MR da Medulla-
nin kelebek benzeri konfiglirasyonu gortlmektedir.

Sonug: HGPPS, ROBO 3 geninin analizi ile dogrulanmasi gereken, tanida yardimci ilk teknik Beyin MRI
olabilecegi multidisipliner bir tani yaklasimi gerektirir. Boylece okidiler tutulum nedeniyle diizenli takiplere
girmek, skolyozun hizli ilerlemesini 6nlemek icin destekleyici tedaviler uygulamak ve uygun genetik danis-
manlik verilmesi i¢cin dnemlidir .

Anahtar Kelimeler: Genetik, Bakis Felci, Progresif Skolyoz, Cocuk, ROBO3 Geni



23. ULUCGAL COCUK NOROLOJICI KONGRECI

P-207

Trioz Fosfat izomeraz Eksikligi Ailesi

Siileyman Sahin’, Fatma Tugra Karaaslan Tiirk?, Cigdem ilter Ucar’, Yavuz Sayar’, Ayse Tugba Kartal', Nur-
sah Yeniay Siit", Mira¢ Yildinm', Omer Bektas’, Serap Teber’

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji Bilim Dali
2Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi Noroloji Bilim Dali

Amag: Trioz fosfat izomeraz eksikligi (TPIE) nadir gériilen otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir. He-
molitik anemi, progresif norolojik disfonksiyon, enfeksiyonlara artmis duyarlilikla seyretmektedir. Siddetli,
progresif, jeneralize distonisi olan, globus pallidus interna derin beyin stumulasyonu (GPi-DBS) ile dramatik
diizelen hastamizi ve ailesini (resim 1) bildirmek istedik.

Resim 1

o ] o |
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TPIE tanili 4 kardes ve ailesine ait pedigree
Yontem: Tim ekzom dizileme analizinde TPI1 geninde homozigot degisiklik (resim 2) gorildd.

Resim 2

Mutasyonun ilk tespit edildigi hastada sekans degisimi

Bulgular: 5 yasa kadar gelisimi normal olan 15 yasinda erkek hasta (Hasta 1) status distonikus ile gocuk
yogun bakim klinigine kabul edildi. Coklu tedaviye ragmen distonisi devam edince GPi-DBS uygulandi. Has-
ta 1'in dizigotik esi olan 15 yas erkek hastanin (hasta 2) bes yasindaki ilk sikayeti aksayarak ylriimeymis.
Sikayetlerine sol bacakta belirgin olan kasilma da eklenmis, kasilmalar jenaralize hale gelmis. Artik destek-
le yiriyebiliyormus. 21 yasinda kadin hastanin (Hasta 3), 7 yasinda iken sag bacakta kasilmalari, yiriyis
bozuklugu baslamis. Zamanla kasilmalar 6nce sag kola, sonra tim vicuda yayilmis. 5 yildir titremeler
eklenmis. Hasta 4, 28 yasinda kadin hastaydi. 10 yasinda seste ¢atallanma, kollar, bacaklarda kasilmalari
baslamis. Zamanla sesteki ¢atallanma artmis, kollar ve bacaklardaki sikayeti sabit kalmis.

Sonug: Kardesler ayni mutasyonu tasimalarina ragmen farkli kliniklere (resim 3) sahiptiler. Siddetli klinigi,
¢oklu tedaviye cevapsizhdi ile 6ne ¢ikan hastamizda GPi-DBS ile dramatik iyilesme gorildi.

202
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Normal hematolojik degerler ve farkh klinikler

Anne hetero- Baba hetero- Erkek kardes Hasta 1

zigot zigot heterozigot

TFi mutasyon degisikligi  240Glu>Lys  240Glu>lys  240Glu>lys  240Glu>Lys
Htc,% 394 42,1 46,2 42,8
Hb, g/dL 12,7 14,6 16 14,6
RBC, x10*12/L 4,52 4,94 547 4,98
MCYV, fL 87,2 852 84,5 85,9
MCHC, g/dL 32,2 34,7 34,6 34,1
Retikiilosit, % 0,6 0,7 0,7 1,87
indirek bilirubin, mg/dL 0,34 0,46 0,26 0,75
LDH, U/L 238 83 112 184
Norolojik bozukluk yok yok yok agir
Yenidogan sariligi Bilinmiyor Bilinmiyor Hayir Hayir
Kan transfiizyonu Hayir Hayir Hayir Hayir

Hasta 2

240Glu>Lys
43,6
14,6
512
852
335
1,8
0,53
187
orta
Hayir
Hayir

Hasta 3

240Glu>Lys
41,1
1338
4,41
932
33,6
2,65
08
160
hafif
Hayir
Hayir

Hasta 4 Normal Aralik
240Glu>Lys

387 3547
13 11,716
4,09 3,8-53
94,6 81-101
33,6 31-36
3,20 0,5-2
0,66 0-1

84 0-247
hafif yok
Hayir

Hayir

TFi, trioz fosfat izomeraz; Htc, hematokrit; Hb, hemoglobin; RBC, eritrosit; MCV, ortalama eritrosit hacmi;
MCHC, ortalama eritrosit hemoglobin konsantrasyonu; LDH, laktat dehidrogenaz

Anahtar Kelimeler: Trioz Fosfat izomeraz, Distoni, Globus pallidus interna derin beyin stumulasyonu, Aile-

sel
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P-208

4 Yasinda Bir Gocukta internal Karotis Arter Disseksiyonuna Bagh Akut iskemik inme

Siileyman Sahin’, Yavuz Sayar’, Gigdem ilter Ugar?, Ayse Tugba Kartal', Nursah Yeniay Siit', Mirag Yildinm?,
Omer Bektas', Serap Teber’

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: inme, cocuklarda erigkinlere kiyasla nadirdir ancak énemli bir morbidite, mortalite nedenidir. Akut
iskemik inmenin nadir olmasi nedeniyle tani konulmasi zordur, bu sebeple de tani genellikle gecikir. Agik-
lanamayan major norolojik anormallikleri olan ¢ocuklarda erken teshis erken tedavi agisindan énemli ol-
dugundan, internal carotid arter diseksiyonundan (ICAD) siiphelenilmeli, bas ya da boyuna travma 6ykiisi
olmasa bile manyetik rezonans goriintileme (MRG) yapiimalidir.

Yontem: Diflizyon agirlikli MRG'de akut enfarkt (resim 1) goriildi. Klinik ve radyolojik bulgulara dayanarak
sag ICAD nedeniyle iskemik inme tanisi konuldu.

Resim 1

Sag orta serebral arter (MCA) alaninda difiizyon kisitlihgi ve 6dem

Bulgular: 4 yasinda erkek hastanin iki giin 6nce sol mandibulasina kalem batmis. Bir gin sonra sol hemi-
parezi, sol santral fasiyal paralizi klinigi ile dis merkezde g¢ekilen diflizyon agirhkli MRG'de (resim 1) sag
orta serebral arter (MCA) alaninda difiizyon kisithhgi ve 6dem, bilgisayarli tomografi (BT) anjiografisinde
de (resim 2) sag internal carotid arter (ICA) proksimal ve ortasinda disseksiyon, distalinde tikaniklik sap-
tanmasi lzerine hastanemize sevk edilmis. Diflizyon agirlikl MRG'de sag ICA bulbusundan itibaren sag
MCA M1 segment distaline kadar disseksiyon goriinimui, sag serebral hemisferde MCA sulama alaninda
akut enfarkt gortldi. Sag ICAD nedeniyle iskemik inme tanisi konuldu. Diistik molekil agirlikh heparin
(DMAH) baslandi. Ug hafta sonunda sol hemiparezisi devam etmekteydi.

Resim 2

Sag internal carotid arter (ICA) proksimal ve ortasinda disseksiyon, distalinde tikaniklk
Sonug: Akut donemde DMAH basladik, takibinde yeni hemoraji ya da trombozla kargilagmadik.

Anahtar Kelimeler: inme, ¢ocuk, disseksiyon, akut
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P-209

Hiperfosfatazya Mental Retardasyon Sendromu Tip 4 Pridoksin Tedavide Etkili mi??: Tek Merkez Olgu
Serisi

Seyda Besen’, ilknur Erol', Ozlem Sangiin?, Leman Tekin Orgun’, Atil Bisgin?

'Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi Adana Dr Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi, Gocuk N&ro-
loji Bilim Dali, Adana

2Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi Adana Dr Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk En-
dokrin Bilim Dali, Adana

3Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Bilim Dali, Adana

Amag: Hiperfosfatazya mental retardasyon sendromu (HPMRS) nadir goriilen, otozomal resesif kalitilan bir
hastaliktir. Fosfatidilinositol biyosentezinde yer alan alti genin (PIGV, PIGY, PIGO, PGAP2, PIGW ve PGAP3)
mutasyonlarindan kaynaklanir. Alti alt tipin ortak klinik 6zellikleri dismorfik yiiz bulgular, agir mental mo-
tor retardasyon (MMR), hipotoni ve siiregen alkalen fosfataz (ALP) yiiksekligidir. HPMRS tip 4 ise PGAP3
genindeki mutasyonlardan kaynaklanmakta olup epilepsi eslik etmektedir. Literatiirde 30'a yakin HPMRS
tip 4 olgusu olup bunlardan ikisi Tirk'ddir.

Yontem: Bu yazida PGAP3 iligkili HPMRS tip 4 tanisi konulan Tirkiye'den en genis seri ve epileptik ndbetleri
pridoksin cevapli dort olgu bildirilmistir

Bulgular: ikisi kardes yaslari 10 ay ila 12 yas 6 ay arasinda degisen dért HPMRS tip 4 olgusunun hepsinde
belirgin dismorfik bulgular, mental retardasyon, epilepsi, ALP yiiksekligi ve hipotoni mevcuttu. Tim olgu-
larda epilepsi, birinde ise dis merkezde vagal sinir stimulatoru takilan direncli epilepsi vardi. Antiepileptik
tedaviye ek olarak tiim olgularin tedavisine genetik tani sonrasi patofizyolojik mekanizmalar g6z 6niine
alinarak pridoksin basalandi. Tim olgularda nobet kontroli saglandi.

Sonug: Gunlik pratigimizde sik¢a kullandigimiz bir laboratuar incelemesi olan ALP degeri mental retardas-
yonu ve dismorfik bulgulari olan hastalarin tanisinda yol gosterici olabilir. Allta yatan genetik mekanizma-
lar tanimlanmasi olgularimizda oldugu gibi 6zgtil hedefe yonelik tedaviler ile hastaliklarin kontroliinde yeni
ufuklar agacaktir.

Anahtar Kelimeler: HPMRS tip 4, epilepsi, pridoksin
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P-210

Febril Konviilsiyon ile Bagvuran L-2-hidroksiglutarik Asidiiri Olgusu

Tuba Bulut’, Esra Girkas', Rana Beyoglu?, Cigdem Seher Kasapkara3, Esra Kilig4, Aysegul Nese Citak Kurt'

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali
2Ankara Sehir Hastanesi, Radyoloji Anabilim Dali
3Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali
“Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali

Amag: L-2-hidroksiglutarik asidiri (L-2 HGA) otozomal resesif kalitilan, yavas seyirli nérometabolik bir has-
taliktir. Bulgular yenidogan déneminden geg eriskinlik donemine kadar her yasta kendini gosterebilecegi
gibi asemptomatik de seyredebilir. Hastalarda davranis bozukluklari, ilerleyici serebellar ataksi, piramidal,
ekstrapiramidal sistem bulgulari, makrosefali, psikomotor gerilik ve epilepsi goriilebilir. Hastalarin idrar
organik asit incelemesinde veya beyin omurilik sivisinda hidroksiglutarik asit diizeyi artmistir. Beyin man-
yetik rezonans goriintiileme (MRG) bulgulari oldukga spesifiktir. Genetik analiz ile tani konur.

Yontem: Burada tamamen saglikh olup 2.5 yasinda febril konviilsiyon ile bagvuran ve L-2-hidroksiglutarik
asidiri tanisi konan bir olgu sunulmustur.

Bulgular: 2,5 yasinda kiz hasta, ayni giin iginde tekrarlayan febril konvilsiyon nedeni ile basvurdu. Arala-
rinda ikinci derece akrabalik bulunan anne ve babanin ikinci gocuguydu. Mental- motor gelisimi akranlari
ile uyumluydu. Norolojik muayenesi dogaldi. Uyku EEG'si normal olarak degerlendirildi. Yapilan metabolik
tetkiklerinde idrarda 2-Hidroksiglutarik asit atilimi ¢ok yiiksek saptandi (541,31mmol/mol, normal sinirlari:
5-26,8 mmol/mol). Beyin MRG'sinde subkortikal beyaz cevher, putamen, kaudat niikleus basi, eksternal
kapsil ve dentat niikleuslarda patolojik hiperintens sinyal degisiklikleri ve difflizyon kisitlamasi oldugu
gorildi. Genetik analiz sonucu L2HGDH geni ekzon 1-5'te homozigot delesyonu saptanan hasta L-2 HGA
tanisi aldi. Hastaya L-karnitin 100 mg/kg/giin ve Riboflavin 100 mg/gtin tedavileri baslandi

Sonug: L-2 HGA hastalginin farkl klinik bulgular ile gelebilecegi akilda bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: L-2-hidroksiglutarik asidiiri, febril konviilsiyon, gocuk
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P-211

Selenoprotein N1 ile iliskili Konjenital Miyopati: Olgu Sunumu

Tuba Bulut', Didem Ardi¢li’, Beril Talim?, Aysegtil Nese Citak Kurt', Haluk Topaloglu®

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Patoloji Unitesi
3yeditepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji BSlimii

Amag: Selenoprotein N1 (SEPN1) ile iliskili miyopatiler, erken baslangigli kas gli¢siizligi, aksiyel hipotoni,
spinal rijidite, skolyoz, ilerleyici solunum yetmezlidi gibi heterojen bulgular ile karakterize otozomal resesif
gegisli bir konjenital miyopatidir. Servikal gii¢siizlik ve solunum yetmezligi, ekstremite kaslarindaki glic-
suzluikle orantisiz bicimde 6n planda olabilir ve 6nemli bir mortalite nedenidir.

Yontem: Boynunu tutamama nedeniyle getirilen 7 yasinda kiz olgu sunulmustur.

Bulgular: Olgu Sunumu: Aralarinda akrabalik bulunan anne ve babanin igiinci ¢ocudu olan 7 yasinda
kiz hasta, bas kontroliiniin olmamasi ve kilo alamama nedeniyle bagvurdu. Ozgegmisinden iki yasinda
iken bagimsiz yurimeye basladigi, konusma gelisiminin normal oldugu, ailede kas hastaligi dykisinin
bulunmadigi 6grenildi. Fizik ve norolojik muayenede, viictit agirhdi ve boy persentilleri <3 p, miyopatik ytiz
gorinidmu, boyun kaslarinda belirgin gli¢stizlik vardi, ekstremitelerde kas glicii 4/5, derin tendon refleks-
leri alinmiyordu. Serum kreatin kinaz (CK) diizeyi normaldi (55 U/L). Kas biyopsisinde hafif miyopatik de-
gisiklikler, oksidatif enzim boyamalarinda diizensiz boyanma saptandi. Molekiiler incelemede SELENON
(SEPN1) geni ekzon 6’da ¢.817G>A (p.Gly273Arg) homozigot nonsense mutasyon tespit edildi.

Sonug: Biiyime geriligi, astenik fenotip, servikal kuvvetsizlik, skolyoz gibi bulgular SEPN1 ile iligkili miyopa-
ti tanisi agisindan uyaricidir. Sabahlari olan bas agrisi, yorgunluk, uyku hali gibi belirtilerin 6yktide ayrintih
olarak sorgulanmasi noktiirnal hipoventilasyonun erken tanisi ve solunum yetmezlIigi ile iliskili komplikas-
yonlarin 6nlenmesi bakimindan hayati 6nem tasir.

Anahtar Kelimeler: konjenital miyopati, boyun miyopatisi, SEPN1
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P-212

Orak hiicreli anemi tanili hastada spontan epidural hematom ve posterior geri doniisiimlii ensefalopati
sendromu: Olgu sunumu

Seyma Dilek’, Tugce Aksu Uzunhan? Mey Talip Petmezci®, Ozlem Armay*, Suat Erol Celik®

Prof Dr Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari,istanbul
2Prof Dr Cemil Tasgloglu Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji ,istanbul

3Prof Dr Cemil Tascgloglu Sehir Hastanesi, Cocuk Yodun Bakim,istanbul

“Prof Dr Cemil Tascgloglu Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji,istanbul

5Prof Dr Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Beyin ve Sinir Cerrahisi,istanbul

Amag: Kemik enfarktlar orak hiicreli anemi tanili hastalarin 6nemli komplikasyonlarindan biridir. Travma-
tik olmayan spontan epidural hematom kalvaryal kemik enfarktina bagli nadiren bildirilmistir. Orak hiicreli
anemi tanili hastalarda akut norolojik degisiklikler oldugunda, inme ilk akla gelen tanidir. Ancak posterior
geri doniisimli ensefalopati sendromu (PRES)'nun da orak hiicreli anemi tanili hastalarda sikhgi artmistir.

Yontem: Kemik agrilar ile basvuran, izlemde spontan epidural hematom tanisi konan, opere edilen, postop
7.guntnde PRES ile uyumlu bulgulari saptanan 12 yasinda kiz hasta sunulmustur.

Bulgular: Orak hiicreli anemi tanili 12 yasinda kiz hasta agrili kriz 6n tanisiyla yatirildi. HbS yuksekligi
(%69,9) nedeniyle hastaya eritrosit slispansiyonu ile parsiyel manuel exchange yapildi. Hastanin yatisinin
2. glininde kusmasi ve nobeti oldu. Beyin BT'de 18 mm sag pariyetalde epidural hematomu gorildu, beyin
cerrahisi tarafindan opere edildi. Klinik takibinde bobrek fonksiyon bozuklugu gelisen ve hipertansiyonu
olan hastanin kontrol beyin BT'sinde hipodens alanlar saptandi. Her iki frontal ve oksipital loblarda vazo-
jenik ddem PRES olarak degerlendirildi. izlemde klinik ve gériintiileme bulgulari diizeldi.

Sonug: Orak hiicreli anemide inme diginda spontan epidural hematom ve PRES sendromu da norolojik
komplikasyonlar olarak gorulebilmektedir. Agrili krizleri olan orak hicreli anemi tanil bir hastada epidural
hematomun klinik belirtileri agisindan dikkatli olunmali, klinik siphe durumunda cerrahi tedavi gerektiren
bu hastalikta acil goruntileme planlanmaldir.

Anahtar Kelimeler: orak hiicreli anemi, posterior geri dontisimli ensefalopati sendromu, epidural hema-
tom, agnli krizler
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P-213

Asidan 48 saat sonra ortaya ¢ikan arteriyel iskemik inme ve mekanik trombektomi ile reperfiizyon teda-
visi: Olgu sunumu

Tugce Aksu Uzunhan', Adem Karbuz2, Emine Tiirkkan?, Arsida Bajrami?, Ozgiir Ertugrul®, Mey Talip Pet-
mezcis, Irmak Emre®, Onder Kilicaslan$, Didem Kizmaz isanclis, Selma Oktay Ergin’

"Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk N6roloji Klinigi

2Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar Klinigi
3Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Klinigi
*Aydin Universitesi Florya Medikal Park inme Merkezi

SProf. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Kilinigi

®Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Klinigi
’Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji Klinigi

Amag: Reperfiizyon tedavileri ile serebral kan akiminin zamaninda restore edilmesi heniiz enfarkta ugra-
mamig iskemik beyin dokusunun kurtarilmasi icin en etkili manevradir. Mekanik trombektomi tek basina
intravenoz trombolize gore daha etkilidir.

Yontem: Asidan 48 saat sonra ortaya ¢ikan ve mekanik trombektomi uygulanan, PFO’su bulunan 16 yasin-
da arteriyel iskemik inme tanil bir olgu sunulmustur.

Bulgular: 16 3/12 yasinda erkek hasta ani baslayan sol viicut yariminda gugsiizliik sikayeti ile bagvurdu.
Ozgecmisinde iki kez VSD nedeniyle agik kalp ameliyati dykiisii vardi, bagvurusundan 2 giin énce de CO-
VID-19 igin asi olmustu. Solda ekstremitelerde kas giigleri 1/5 ve sol santral fasyal paralizisi mevcuttu. Dif-
flizyon MRG incelemesi sag frontoparietal ve lentiform niikleuslar lokalizasyonunda akut iskemik inme ile
uyumluydu. Kraniyal BT anjiyografisinde sag MCA M1 dalinda tromboz ile uyumlu gériiniim izlendi (Resim
1). ilk 6 saatte mekanik trombektomi yapilmak iizere inme (initesine sevk edildi. Mekanik trombektomi uy-
gulandiktan sonra 4.giinde dis merkezden tarafimiza tekrar yatirildi. Ekokardiyografisinde patent foramen
ovale saptandi. Kas gui¢leri inmenin 15. gliniinde sol alt ekstremitede 4/5, list ekstremitede 2/5 olarak
saptandi.

Resim 1
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Sonug: Arteriyel iskemik inmeli bir grup secilmis ¢ocuk mekanik trombektomi gibi reperfiizyon tedavile-
rinden yarar gorebilmektedir. Patent foramen ovale saglikh yetigkinlerin %25 kadarinda saptanabilirken,
tekrarlayan inme olgularinin %40'inda dikkati gekmektedir. Etiyolojide bir neden bulunamayan olgularda
PFO’'nun etken olabilecedi 6ne sirilmektedir.

Anahtar Kelimeler: arteriyel iskemik inme, COVID-19 asisi, mekanik trombektomi, reperflizyon tedavileri
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P-214
Bir ailede ii¢ kusakta ¢gocukluk ¢agi baslangigh glikoz transporter 1 eksikligi sendromu 2

Tugge Aksu Uzunhan', Akif Ayaz? Nafiye Emel Cakar®

"Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi
2Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal
3Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Klinigi

Amag: Glikoz transportir 1 (GLUT1) eksikligi sendromu 2 primer olarak gocukluk ¢agi baslangicli paroksis-
mal egzersiz ile tetiklenen diskinezi ile karakterize bir hastaliktir. Epilepsi ve hafif mental retardasyon eslik
edebilir. Ketojenik diyet ile klinik diizelme go6zlenebilir.

Yontem: Diskinezi ataklari ile bagvuran ve tim ekzom dizilemede GLUT1 eksikligi sendromu 2 tanisi konu-
lan 7,5 yasinda erkek hasta sunulmustur. Tani sonrasi babanin ve babanin annesinin de ayni mutasyonu
tasidigi ortaya gikmistir.

Bulgular: ilk kez 5 yasinda kollarda bacaklarda anormal hareketlerin oldugu, o sirada yiiriiyemedigi, 20-30
dk siren 1 ayda 2 kez olan ataklarla bagvurdu. Ataklarin 6zellikle yorulunca oldugu 6grenildi. Hastanin
aralarinda akrabalik olmayan anne ve babasinin epilepsi olduklari ve okuma yazma bilmedikleri 6grenildi.
Hastanin dizartrisi ve alt ekstremitelerde hafif spastisitesi vardi. Tim ekzom dizilemede GLUT1 eksikligi
sendrom tip 2 tanisiyla uyumlu olarak SLC2A1 geninde ¢.277C>T p.R93W mutasyonu heterozigot olarak
saptandi. Aile gcocugun genetik sonucundan sonra babanin, babanin annesinin ve babanin dedesinin de
benzer sikayetleri oldugunu soyledi. Baba ve babanin annesinde de ayni mutasyon saptandi. Babaannenin
fenotipi en hafifdi. Ketojenik diyet tedavisi sonrasi ataklar belirgin azald.

Sonug: Ketojenik diyet tedavisi ile GLUT1 eksikligi sendromu 2 semptomlarinda azalma goriilebildiginden
erken tani 6nem tasimaktadir. Hastalikta degisken penetrans gozlenebilmektedir. Diskinezi ataklarini te-
tikleyebilecek yorgunluk, aglk ve uykusuzluktan kaginmak da ataklarin azalmasi agisindan 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: diskinezi, ketojenik diyet, GLUT-1 Eksikligi
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POLG geninde homozigot yeni mutasyon ile iligkili nadir fenotip: Erken baslangi¢li mitokondriyal noro-
gastrointestinal ensefalomiyopati (MNGIE) sendromu

Cansu Altuntas', Tugce Aksu Uzunhan?, Biray Ertirk3, Mey Talip Petmezci*, Nafiye Emel Cakar®

"Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Klinigi
2Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Noéroloji Klinigi

3Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi

“Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Klinigi
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Amag: Mitokondrial nérogastrointestinal ensefalomiyopati (MNGIE) sendromu TYMP geninde otozomal
resesif mutasyonlara bagli olarak gelisen yikici otozomal resesif bir hastaliktir. Gastrointestinal dismotilite,
kaseksi, pitoz, oftalmoparezi, periferal néropati ve diffliz I6koensefalopati ile karakterizedir. Baslangi¢ yasi
birinci ve besinci dekatlar arasinda olabilir. Son yillarda POLG ve RRM2B genlerindeki mutasyonlarin da
sebep olabildigi bildirilmektedir.

Yontem: MNGIE 6n tanisiyla yapilan tim ekzom dizileme analizinde POLG geninde yeni homozigot mutas-
yon saptanan 6 yasinda bir kiz hasta sunulmustur.

Bulgular: 7 6/12 yasinda kiz hastanin ilk kez 11 aylikken kusma sikayeti baglamisti ve izlemde kusmalari
devam etmisti. Anne baba arasinda 1.derece kuzen evliligi mevcuttu. Bir kardesi 7 aylikken vefat etmisti.
Fizik muayenesinde kasektikti, paraparezisi mevcuttu ve derin tendon refleksleri alinamiyordu. Beyin MRG
incelemesinde posterior periventrikiiler alanlarda hiperintensiteler izlendi (resim 1,2). EMG'sinde aksonal
noropatisi saptandi. Miyoklonik status epileptikus nedeniyle levetirasetam ve klonazepam baslandi. Kus-
ma, beyinde ak madde tutulumu, ndbetler, néropati nedeniyle MNGIE sendromu diiglinildi. TYMP geni
dizi analizinde homozigot mutasyon saptanamadi. Tim ekzom dizilemede POLG geninde yeni c.680G>A
(p.Arg227GIn) mutasyonu homozigot olarak saptandi. Mitokondrial DNA deplesyon sendromu 4B (MNGIE
tipi) tanisi kesinlestirildi.

Resim 1
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Resim 2

Sonug: POLG iligkili MNGIE sendromunda |6koensefalopatinin radyolojik bulgularinin daha hafif oldugu
ve baslangi¢ yasinin daha erken oldugu dikkati gekmektedir. TYMP geninde mutasyon saptanamadiginda
POLG ve RRM2B genleri degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: mitokondriyal nérogastrointestinal ensefalomiyopati (MNGIE) sendromu, POLG, TYMP,
mitokondrial DNA deplesyon sendromu
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Beyaz cevher anomalileri ile homozigot CLP1 mutasyonu: pontoserebellar hipoplazi tip 10

Hatice Kiibra Tiliibas’, Tugce Aksu Uzunhan?, Biilent Uyanik®

"Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklan Klinigi
2Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi
3Bezmialem Vakif Universitesi Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi

Amag: Pontoserebellar hipoplazi tip 10 (PCH10), bliinme ve poliadenilasyon faktori | alt birim 1 (CLP1)
genindeki homozigot mutasyonlar ile iligkili olarak tanimlanan otozomal resesif bir nérodejeneratif hasta-
hktir. Psikomotor gelisimde gecikme, ilerleyici mikrosefali, spastisite, ndbetler, beyin atrofisi ve miyelini-
zasyon bozukluklari ile karakterizedir. Bazi hastalarda dismorfik 6zellikler ve aksonal sensorimotor noro-
pati vardir.

Yontem: Ak madde anormallikleri bulunan homozigot CLP1 mutasyonu saptanmig pontoserebellar hipop-
lazi tip 10 tanili bir hasta sunulmustur.

Bulgular: 21 aylik erkek hasta term 3300 g agirhginda normal spontan yolla dogmustu. Perinatal asfiksi ne-
deniyle hipotermi uygulanmis ve 35 giin YDYBU'de izlenmisti. Anne baba arasinda 1.derece kuzen evliligi
mevcuttu. Hipoton olan hastanin ¢ekilen beyin MRG incelemesinde gecikmis miyelinizasyonla uyumlu ak
maddede T2 hiperintens alanlar saptandi (Resim 1). Global gelisme geriligi, spastisitenin yoklugu, dismor-
fik yliz gorinimi (uzun palpebral fissirler, yiiksek kemerli kaslar, uzun kirpikler, kisa burun, ince tst dudak,
yliksek damak), akraba evliligi olmasi nedeniyle tim ekzom dizileme yapildi. Tim ekzom dizilemede CLP1
geninde ¢.419G>A p.Arg140His mutasyonu homozigot olarak saptandi. Anne baba mutasyonu heterozi-
got olarak tagimaktaydi.

Resim 1

Sonug: Simdiye kadar tanimlanan tek CLP1 mutasyonu olan A140H Tirk ailelerde kurucu etkisini yan-
sitmaktadir. Pontoserebellar hipoplazide gecikmis miyelinizasyon 6n planda olabilir. Perinatal donemde
asfiksi oykiistine ragmen dismorfik 6zellikler genetik etiyoloji agisindan yonlendirici olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: CLP1, pontoserebellar hipoplazi tip 10, gecikmis miyelinizasyon
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Homozigot ADPRHL2 mutasyonu olan iki gocuk olguda, iki farkl norodejeneratif sendrom klinigi

Tugce ince’, Cemile Biisra Olciilii', Seda Kanmaz', Ozlem Yilmaz’, Dilara Ece Toprak’, Hepsen Mine Serin’,
Sanem Yilmaz', Hasan Tekgdl’

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Anabilim Dali, Gocuk N&rolojisi Bilim Dali, izmir

Amag: ADP-ribosilhidrolaz-3 enzimini kodlayan ADPRHL2 (OMIM:610624; Gene 1D:54936) genindeki mu-
tasyonlar ilk kez 2018'de tanimlanmistir.

Yontem: ADPRHL2 geninde mutasyon saptanan, farkli elektroklinik 6zellikler gésteren olgular sunulmus-
tur.

Bulgular: Olgu 1: U¢ yasinda kiz, birinci derece kuzen evliligi, 1 yasinda baslayan, skl 3-7 giin/hafta
arasinda degisen, boyun ve gévdede sag/sol yana dogru 15-20 saniye sireli distonik hareketler, ataksik
ylrtiyls, noromotor gelisim geriligi nedeni ile degerlendirildi. Diger sistem bulgulari normal olan, nérogo-
rintilemede ve elektrofizyolojik ¢alismalarda patoloji saptanmayan hastanin tim ekzom dizi analizinde
ADPRHL2 geni c235A>C p.Thr79Pro homozigot patojenik varyant saptandi. Olgu 2: Dokuz yasinda kiz,
birinci derece kuzen evliligi, 3 ay 6nce sol ayak frakttirii nedeniyle 25 giin algida kalma sonrasi devam eden
ylriime bozuklugu nedeniyle basvurdu. Belirgin skolyozu, oval pencere atrezisine bagh isitme kaybi olan
olguda; alt ekstremite distalinde atrofi, halluks valgus, ¢ceki¢c parmak, ataksi ve Romberg pozitifli§i saptan-
di. EMG'de L4-S1 inerve kaslarda yogun denervasyon ve nérojenik MUP degisiklikleri izlendi. Hastanin tim
ekzom dizi analizinde ADPRHL2 geni ¢.580C>T p.GIn194Ter homozigot patojenik varyant saptandi.

Sonug: ADPRHL2 gen mutasyonlari; kiigik ¢cocuklarda nobet, ataksi ve paroksismal hareket bozukluklars;
daha buiyiik ¢ocuklarda ise polinéropati, skolyoz, piramidal bulgular ve psikoz klinigi ile izlenebilmektedir.
Stresle tetiklenen ilerleyici motor ve kognitif kayiplarla karakterize nérodejeneratif hastaliklarin ayirici tani-
sinda, 6zellikle akraba evliligi varliginda, ADPRHL2 mutasyonlari dusunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: ADPRHL2, nérodejeneratif hastalik
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Akut non hemorajik infarkt

Umran Gézde Celiker', Muhammet Giiltekin Kutluk?

'Antalya E@itim ve Arastirma Hastanesi Gocuk Saglgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali
2Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali Cocuk Norolojisi Yan
Dal

Amag: iskemik inme, beynin bir ya da birden fazla alanina giden kan miktarinin azalmasi sonucu olusan
santral sinir sistemi infarkti ya da hasarina verilen isimdir. Pediatrik yas grubunda infarkt etyolojisinde
hipertansiyon ve diyabet gibi sebepler nadirdir. Pediatrik poptilasyonda ender de olsa iskemik inme goru-
lebilecegine dikkat cekmek amaglanmistir.

Yontem: Bu ¢alisma ani norolojik kayip ile basvuran 5 ay 20 gunliik kiz hastanin takip ve tedavi stireci hak-
kinda vaka sunumu yontemi kullanilarak hazirlanmistir.

Bulgular: 5 ay 20 giinlik kiz hasta, sol kol ve sol bacakta ani baslayan gli¢gsuzlik sikayeti ile bagvurdu.
Sikayetleri baglamadan bir giin 6nce babasinin kucaginda travma 6ykiisii ve civanpercemi (Achillea mil-
lefolium) cay tiiketme Gykiisii mevcut. Annenin gebelikte Enoxaparin Sodyum kullandigi bilinmekte.Fizik
muayenede sol hemipleji saptandi. Kas glici sol alt ve (ist ekstremitelerde 2/5 sag tarafta 5/5 olarak de-
gerlendirildi. Derin tendon reflekslerinde anomali izlenmedi. Hastanin gekilen beyin tomografisinde intrak-
ranial hemoraji lehine bulgu goriilmedi.Bu bulgular ve tetkikler sonucunda hastaya non hemorajik infarkt
tanisi konarak Enoxaparin Sodyum baslandi.24 saat igerisinde kas gicu sol alt ve Ust ekstremitelerde 4/5
sag tarafta 5/5 olarak deg@erlendirildi.

Sonug: Pediatrik popiilasyonda ani gelisen norolojik kayiplarda iskemik inme akilda tutulmalidir. Travma,
ilag, bitkisel takviye kullanimi sorgulanmalhdir. Hemorajiyi dislamak ve etyoloji arastirimasi agisindan sant-
ral sinir sistemi gortntilemesi yapiimahdir.

Anahtar Kelimeler: infarkt, non-hemorajik, glic kaybi
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Ailesel Hiperlipidemi ve Becker Muskiiler Distrofisi Birlikteligi: Olgu Sunumu

Yavuz Sayar’, Siileyman Sahin’, Nursah Yeniay Siit', Cigdem ilter Ucar’, Ayse Tugba Kartal’, Mira¢ Yildinm?,
Omer Bektas', Serap Teber’

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Néroloji Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Amag: Becker muskiiler distrofisi (BMD), iskelet ve kalp kaslarinin ilerleyici zayifligina neden olan X'e bagli
resesif kalitilan bir hastaliktir. Kas giigsiizligi genellikle 5-15 yaslari arasinda belirginlesir. BMD semptom-
larin daha ge¢ baslamasi ve yavas progresyonu disinda Duchenne muskiiler distrofisine (DMD) benzer.
Ailesel hiperkolesterolemi ise dogustan gelen lipid metabolizmasinin otozomal dominant bir bozuklugu-
dur. Erken koroner kalp hastaliina neden olan ¢ok yiiksek diigiik yogunluklu lipoprotein kolesterol (LDL-C)
seviyeleri ile karakterizedir. Biz burada kreatin kinaz yuksekligi olan bir hastada ailevi hiperlipidemiye, BMD
nin eslik edebilecegini gostermek istedik

Yontem: Kreatin kinaz yuksekligi ve LDLR geninde mutasyonu olan hastada Becker 6n tanisiyla DMD geni
calisildi.

Bulgular: Ailesel hiperlipidemi nedeniyle takip edilen 9 yaginda erkek hasta kreatin kinaz yiiksekligi ile ¢o-
cuk noroloji poliklinigine yonlendirildi. Ebeveynler arasinda akrabalik mevcuttu. Erken gelisim basamaklari
normaldi. Muayenede gastroknemius kasinda hafif hipertrofi saptandi. Gowers belirtisi ve kas gli¢stizIligi
yoktu. Kardiyolojik degerlendirmesi normaldi. Serum kreatin kinaz diizeyi yliksekti (2889 Ul/L). Serum trig-
liserid (183 mg/dl), LDL kolesterol (212 mg/dl) ve toplam kolesterol (289 mg/dl) degerleri yiiksekti. LDLR
geninde ¢.1246 C>T p.R416W heterozigot mutasyonu mevcuttu. DMD geninde hemizigot c.71G>A p.W24
mutasyon saptandi.

Sonug: Ailesel hiperlipidemi nedeni ile takip edilen bir hastada Becker muskiiler distrofisini tanimladik. Su
ana kadar olgumuz, ailesel hiperlipidemili bir hastada Becker miiskdiler distrofisini tanimlayan ilk rapordur.

Anahtar Kelimeler: Ailevi Hiperlipidemi, Kreatin kinaz, Becker Muskiiler Distrofi
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Psodotiimor Serebriye Eslik Eden Morfan Sendromu: Olgu Sunumu

Yavuz Sayar', Mirag Yildinm?, Omer Bektas’, Serap Teber', Zeynep Siklar?
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Amag: Morfan sendromu; mental retardasyon, prenatal ve postnatal asir biylime, belirgin yiz ve akantozis
nigrikans ile karakterize ¢ok nadir bir sendromdur. Glikoz ve lipid metabolizmasinda kritik 6neme sahip
olan AKT2 genindeki mutasyonlardan kaynaklanir. Psodotiimér serebri sendromu (PTSS) ise beyinde yer
kaplayici lezyon olmaksizin intrakraniyal basing artisi ile karakterize bir hastaliktir. Bas agrisi en sik go-
rillen belirtidir. ilaglar, endokrin sorunlar (obezite, hipoparatiroidi, biiyiime hormonu kullanimi), vitamin A
yuksekligi, D vitamini eksikligi, sistemik lupus eritematozus, Addison hastalidi, Turner sendromu ve Chiari
malformasyonu neden olabilir. Tani modifiye Dandy kriterlerine gére konur. Biz burada Morfan senromuna
PTSS'nin eslik edebilecegini gostermek istedik.

Yontem: Papil 6demi tespit edilen Morfan sendromu tanili hastada lomber ponkisyon yapildi.

Bulgular: Morfan sendromu nedeniyle takip edilen rutin g6z muayenesinde papil 6dem saptanan ve ps6-
dotlimor serebri tanisi alan 8 yasinda bir kiz gocugunu sunuyoruz. Ebeveynleri arasinda ikinci dereceden
akrabalik mevcuttu. Erken motor gelisim basamaklari normaldi. Yedi aylikken hipoketotik hipoglisemi ne-
deniyle tetkik edilmis ve Morfan sendromu tanisi almisti. Norolojik muayenede bilateral proptozis mev-
cuttu. Rutin g6z muayenesinde papil 6dem tespit edilmesi lizerine gocuk nérolojiye yonlendirilmisti. Beyin
omurilik sivisi basinci 300 mmH20 olarak 6l¢ildi. Beyin MR ve MR venografi 6zelliksizdi. Hastaya psddo-
timor serebri tanisi konularak asetozolamid tedavisi baglandi.

Sonug: Vakamiz psodotimor serebriye eslik eden literattirdeki ilk Morfan sendromlu hastadir.

Anahtar Kelimeler: Morfan Sendromu, Papil 6dem, Lomber ponksiyon, Psodotimor serebri sendromu
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