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SSPE yi TAKLIT EDEN GEG GOCUKLUK DONEMINDE KLINiK BULGULAR iLE ORTAYA GIKAN NADIR TEDAVI EDILEBI-
LEN BiR NOROMETABOLIK HASTALIK: “SEREBRAL FOLAT TRANSPORTU EKSIKLIGI"
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Amag: Serebral folat eksikligi (CFD) sendromu, koroid pleksuslarda folat taginmasini kontrol eden folat reseptor-al-
fa(FRa) proteinini kodlayan FOLR1 genindeki mutasyonlar ya da bu proteine karsi geligen otoantikorlar nedeni ile mey-
dana gelir.Bu transportun bozulmasi ile beyin omurilik sivisinda(BOS) folat ve aktif formunun eksikligi sonucu goriilen,
nadir, tedavi edilebilir bir nrometabolik bozukluktur.Hastalik genellikle geg infantil baslangich olup;refrakter nobetler,a-
taksi,hareket bozuklugu ve agiklanamayan global gelisimsel gecikme ile karakterizedir.Adolesan yas baslangi¢li olgu
literatiirde bildirilmemistir.

Yontem: Addlesan donemde motor becerilerde kayip,regresyon,tonik-klonik nobetler ve ataksi bulgulari ile bagvuran bir
CFD olgusunu sunduk.

Bulgular: 14 yasinda erkek hasta yiirimede bozukluk, el becerilerinde kayip ve giinliik aktivitelerini yerine getirememe
sikayetleri ile bagvurdu.Muayenesinde; zihinsel yetersizlik, ataksi, tutibasyon,motor regresyon saptandi.Hastanin EEG
incelemesinde jeneralize periyodik epileptik desarjlar saptandi.Etiyolojiye yonelik yapilan incelemelerde BOS kizamik
antikorlari negatif,BOS aminoasit ve kanBOS metabolik taramalari ile seruloplazmin degerleri normal bulundu.Krani-
al MR incelemesinde dentat nukleus,frontopariyetal bolgelerde metal depozisyonuna bagh sinyaller genetik bir depo
hastaligi lehine degerlendirilmisti. Genetik analizdeATP7B gen dizi analizi normal olup FOLR1 geninde tanimlanmamis
homozigot ¢.591C>A (pTyr197*) patojenik varyant saptandi.BOS 5-metiltetrahidrofolat diizeyi ¢ok diisiik saptandi.Has-
taya oral kalsiyum folinat tedavisi baslandi.

Sonug: Sadece infantil donemde degil gec cocukluk yaslarinda da regresyon,epilepsi,norodejenerasyon ve atipik goriin-
tiileme bulgulari ile basvuran hastalarda serebral folat eksikligi sendromunun akilda tutulmasi 6nemlidir.
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